
severe diseased groups ( P ＜ 0. 05) ． IPFP volume was significantly and positively associated with height and weight
( P ＜ 0. 05) ，and men had more IPFP volume than women ( P ＜ 0. 05) ． There were significant and negative associ-
ations between IPFP volume and cartilage defects at all sites except for medial tibial site ( P ＜ 0. 05) ． Conclusion
IPFP volume is negatively associated with cartilage defects severity in knee OA，suggesting that infrapatellar fat pad
may play a protective role in knee OA．
Key words osteoarthritis; infrapatellar fat pad; cartilage defect; magnetic resonance imaging

337 例胎儿超声软指标阳性染色体结果分析
杨 琴，丛 林，袁 静，方慧琴，陈 薇

摘要 目的 分析 337 例胎儿超声软指标( USMs) 阳性的染
色体结果，并探讨其与染色体异常的关系。方法 对行产前
诊断且 USMs阳性的 337 例孕妇，统计染色体结果行回顾性
分析，将研究对象分为单纯 USMs 阳性组( A 组，186 例; 1 项
USMs阳性为 A1 组，150 例; 2 项及以上 USMs阳性为 A2 组，
36 例) ，USMs阳性合并高龄或唐筛高风险组( B 组，82 例) ，
USMs阳性合并其他异常组( C 组，69 例) ，并分析其与染色
体的联系。结果 A1 组、A2 组染色体异常发生率比较，差
异无统计学意义; A组与 B组染色体异常率比较差异无统计
学意义; A 组与 C 组异常率比较差异有统计学意义 ( P ＜
0. 05) 。结论 USMs阳性可能增加染色体异常风险，需正确
评估其应用价值以减少不必要的有创产前诊断，但是合并其
他结构异常，必须在染色体正常的前提下继续妊娠。

关键词 超声软指标;染色体核型分析;产前诊断
中图分类号 Ｒ 715． 5; Ｒ 714． 5
文献标志码 A 文章编号 1000 － 1492( 2015) 10 － 1486 － 03

随着超声诊断技术的发展与进步，超声软指标
( ultrasound soft marker，USMs) 在产前诊断过程中逐
渐受到人们的关注与重视。胎儿 USMs是指胎儿超
声影像检查时发现的胎儿结构改变，但并非真正的
胎儿异常［1］。USMs 又称超声遗传标志物，主要包
括胎儿侧脑室增宽、脉络膜囊肿、心室强回声、肠管
强回声、肠管扩张、股骨或肱骨短小、单脐动脉、肾盂
分离等［2］。这些表现也可能与一些染色体异常相
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关，因此产前诊断过程中对于 USMs 的咨询和处理
还是十分谨慎的。关于胎儿 USMs阳性与染色体关
系的问题，国内已见不少相关研究［3 － 5］，但省内尚未
见报道。该研究对 USMs阳性的 337 例孕妇进行分
析，通过探讨 USMs 阳性及其合并其他异常情况时
与染色体异常的关系，进而评估其在产前咨询及诊
断的应用价值。

1 材料与方法

1． 1 病例资料 2007 年 1 月 ～ 2014 年 06 月在安
徽医科大学第一附属医院妇产科产前诊断中心行羊
膜腔穿刺术或脐带血穿刺术的孕妇共 3 073 例，其
中 337 例有 USMs 阳性指征。本研究中的 USMs 有
侧脑室增宽、单脐动脉、心室强回声、脉络丛囊肿、肾
盂扩张、股骨或肱骨短小及胎儿颈项透明层( nuchal
translucency，NT ) 值异常。将研究对象分为单纯
USMs阳性组 ( A 组，186 例; 1 项 USMs 阳性为 A1
组，150 例; 2 项及以上 USMs 阳性为 A2 组，36 例) ;
USMs阳性合并高龄或唐筛高风险组( B 组，82 例) ;
USMs阳性合并其他异常组( C组，69 例) ，其它异常
包括其它系统结构异常或不良孕产史。孕妇年龄
19 ～ 45( 28. 59 ± 5. 10) 岁，孕周 18 ～ 37 周，均为单胎
妊娠。
1． 2 方法 USMs 入选标准: ① 侧脑室增宽: 一侧
或双侧脑室增宽，测量值≥10 mm［6］。轻度脑室扩
张: 10 mm ＜胎儿脑室直径 ＜ 15 mm; 重度侧脑室增
宽:胎儿脑室直径≥15 mm，即为脑积水; ② 心室强
回声:心脏内回声强度与骨组织回声强度相当［7］;
③ 单脐动脉: 正常胎儿有 2 条脐动脉和 1 条脐静
脉，超声检查只有 1 条脐动脉者为单脐动脉; ④ 脉
络丛囊肿:脉络丛内出现的充满脑脊液的假性囊肿;
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⑤ 肾盂扩张:孕 33 周前胎儿肾盂前后径 ＞ 4 mm，或
孕≥33 周时胎儿肾盂前后径 ＞ 7 mm; ⑥ 股骨或肱
骨短小: 胎儿实际测量肱骨长度 /预测肱骨长度≤
0. 89 为肱骨短小，胎儿实际测量股骨长度 /预测股
骨长度≤0. 91 为股骨短小;⑦ NT:孕 11 ～ 13 +6周时
NT≥2. 5 mm。
1． 3 统计学处理 采用 SPSS 19． 0 软件进行分析，
组与组之间染色体异常发生率的两两比较采用 χ2

检验。

2 结果

2． 1 异常染色体结果 共有 39 例染色体异常，其
中非整倍体异常包括 21 三体 8 例，18 三体 5 例，13
三体 1 例。其他异常染色体核型见表 1。

表 1 39 例异常染色体核型

异常染色体核型 例数
47，X* ，+ 21 8
47，X* ，+ 18 5
47，X* ，+ 13 1
46，XY，1qh + 8
46，XX /47，XXY( 24: 6) 2
46，XX，del( 11q) 1
46，XX，13p － 1
46，XY，Y≥18 1
46，XY /48，XXYY( 24: 6) 1
46，XX，der( X) 1
46，XY，t( 1: 15) 1
46，XY，15pstk + 1
46，XX，der( 18) 1
46，XY，15ps + 1
47，XYY 1
46，XY，i( X) 1
46，XY /47，XY，+ mar( 24: 6) 1
46，XX /47，XX，+ 18( 27: 3) 1
46，X* ，inv( 9) 2

* 代表 X或 Y

2． 2 USMs 异常与染色体之间的关系 337 例
USMs异常者中有 39 例染色体异常，染色体异常发
生率为 11. 57% ( 39 /337) 。A1、A2 组染色体异常发
生率分别为 6. 67% ( 10 /150) 、13. 89% ( 5 /36) ，两组
染色体异常率比较差异无统计学意义( χ2 = 2. 042，
P = 0. 173 ) ; A、B、C 组染色体异常发生率分别为
8. 06% ( 15 /186 ) 、13. 41% ( 11 /82 ) 、18. 84% ( 13 /
69) ，A、B两组比较差异无统计学意义( χ2 = 1. 860，
P = 0. 184) ，A、C两组比较差异有统计学意义( χ2 =
5. 979，P = 0. 023) 。

3 讨论

单纯性 USMs阳性者不论几项 USMs阳性，其染
色体异常风险并未增加，这与报道［8］相似，并不是
越多 USMs阳性其染色体异常发生率越高。A 组与
B组比较可得出 USMs 阳性合并高龄 ( 年龄≥35
岁) 或唐筛高风险与单纯 USMs 阳性相比不增加其
染色体异常风险。近年来“所有 35 岁以上孕妇直
接进行产前诊断”的策略逐渐受到质疑［9］，且 ACOG
于 2007 年更新产前诊断指南［10］，提出无论孕妇年
龄是否为 35 岁以上，均能于孕 20 周以前行产前筛
查。这就有可能使部分高龄孕妇血清学筛查为低风
险而直接行产前诊断，且血清学筛查有一定的假阳
性，可能是 USMs 阳性合并高龄或唐筛高风险染色
体异常风险不增加的原因之一。随着孕妇年龄的增
加，卵子质量的下降，胎儿染色体异常风险逐渐增
加［11］，因此对于高龄人群仍不能放松警惕。本研究
显示 USMs阳性合并其它系统结构异常或不良孕产
史与单纯 USMs 阳性其染色体异常率比较，差异有
统计学意义，说明其染色体异常风险较单纯 USMs
阳性大。

染色体异常包括数目异常和结构异常，包含千
千万万基因的变化，因此染色体极其轻度的畸变也
可影响多器官的发育，导致结构发育异常［12］，这也
可能是使 C 组染色体异常风险增加的原因之一。
同时染色体异常是胎儿智力低下及先天结构异常的
主要原因之一［13］，且目前尚无有效治疗方法，患儿
出生后将给家庭和社会带来沉重的心理和经济负
担，此时急需一种有效的手段来阻止此类患儿的出
生，在这方面产前诊断做出了重大的贡献。但产前
诊断确认染色体核型的方法均为有创检查如羊膜腔
穿刺术或脐静脉穿刺术，可能引起一些母胎并发症，
孕妇本人及家属也难以接受，这就使得产前诊断率
降低。

本文将 USMs 相关案例进行回顾性分析，显示
USMs合并高龄或唐筛高风险并未增加其染色体异
常风险，但仍要考虑到高龄对身体各系统的影响尤
其是生殖方面的影响及血清学筛查风险值。由于结
构异常或畸形与染色体异常关系密切［14］，USMs 阳
性合并其它异常使染色体异常风险增加，应格外引
起重视，合并轻微结构异常需行染色体核型分析排
除染色体异常后方可继续妊娠。然而单纯 USMs 阳
性也不容忽视，本研究单纯 USMs 阳性染色体异常
检出率为 8. 06%，虽然不是结构异常，但其存在提
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示可能有染色体异常，综上这些因素使得临床医师
在产前咨询时难以抉择。产前胎儿系统超声检查虽
易被接受，且安全高效，但目前针对 USMs 的处理尚
无统一标准，需临床医师在产前咨询时正确评估
USMs的应用价值，不可盲目行有创检查，结合多方
面因素考虑，包括年龄、血清学筛查风险值、有无结
构异常、孕产史及家族史等，尤其是合并结构异常或
不良孕产史者。

综上所述，规范化的 USMs 相关处理方案及具
体产前诊断指征的制定迫在眉睫，而本研究数据有
限，需临床医学与超声医学结合共同探讨以期达成
共识，并为临床产前咨询及产前诊断提供可靠依据。
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Analysis on chromosomal outcome of ultrasound soft marker of 337 fetuses
Yang Qin，Cong Lin，Yuan Jing，et al

( Prenatal Diagnosis Center，Dept of Gynecology，The First Affiliated Hospital of Anhui Medical University，Hefei 230022)

Abstract Objective To analyze the chromosome karyotype of abnormal ultrasound soft markers( USMs) and dis-
cuss the relationship betweeen the USMs and chromosomal abnormality． Methods Selecting the 337 pregnant
women who did the prenatal diagnosis with the USMs，recording the chromosome karyotype of fetuses and doing the
retrospective study． The research subjects were divided into three groups，including the only USMs group( group A，
186 cases; containing only one USMs，group A1，150 cases; one more USMs，group A2，36 cases) ，the USMs merging
the eldly pregnant women or high risk of Downs’screening( group B，82 cases) ，the USMs merging the other abnor-
mality( group C，69 cases) ，and analyzing the relationship with chromosomal abnormality． Ｒesults The incidence
of chromosomal abnormalities between A1 and A2 was not statistically significant，and the A and B were the same，
however the incidence of chromosomal abnormalities between A and C was statistically significant ( P ＜ 0. 05 ) ．
Conclusion The USMs may improve the risk of chromosomal abnormality，assessing the practical value correctly to
decline the unnecessarily invasive prenatal diagnosis． Nevertheless，USMs merging other structural abnormalities can
continue the pregnancy under the condition of the normal chromosome karyotype．
Key words ultrasound soft marker; karyotype analysis; prenatal diagnosis
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