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1.合并选择性胎儿生长受限影响双胎输血综合征孕妇的术后结局
摘要： 目的 分析双胎输血综合征(twin-twin transfusion syndrome,TTTS)患者行胎儿镜下激光凝固胎盘吻合血管术(fetoscopic laser occlusion of chorioangiopagous vessels,FLOC)后的妊娠结局,探讨合并选择性胎儿生长受限(selective intrauterine growth restriction,sIUGR)对TTTS患者术后结局的影响.方法 本研究为回顾性研究,研究对象为2008年9月至2014年9月在北京大学第三医院产科就诊的116例Ⅰ~Ⅳ期TTTS患者,其中44例接受了FLOC.分析各期TTTS合并sIUGR的比例,随访44例接受FLOC者的妊娠结局,同时比较各期TTTS患者的妊娠结局.采用 χ2检验或Fisher精确概率法对数据行统计学分析.结果 (1)不同分期TTTS患者双胎均存活的比例差异有统计学意义(Ⅰ~Ⅳ期分别为4/7、10/14、5/19和3/4,χ2=7.840,P=0.038),其中Ⅲ期双胎均存活的比例低于Ⅱ期,但差异尚未见统计学意义(P'=0.008).4组胎儿总存活率差异有统计学意义[分别为8/14、75%(21/28)、32%(12/38)和6/8,χ2=14.016,P=0.002],其中Ⅲ期胎儿存活率低于Ⅱ期(P'<0.008).合并sIUGR的TTTSⅢ期患者,FLOC术后胎儿总存活率低于不合并sIUGR的患者[21%(6/28)与6/10,P<0.05].(2)116例TTTS患者中,63例(54%)合并sIUGR.其中,Ⅰ~Ⅳ期合并sIUGR患者分别占40%(14/35)、48%(11/23)、78%(28/36)和46%(10/22),差异有统计学意义(χ2=11.963,P=0.007).Ⅲ期合并sIUGR的比例高于Ⅰ期(χ2=10.482,P'=0.002);Ⅲ期与Ⅱ期合并sIUGR的比例分别高于Ⅳ期,但差异尚无统计学意义.结论 Ⅲ期TTTS患者FLOC术后双胎均存活率或胎儿总存活率较低,可能与这些患者当中合并sIUGR者较多有关.
作者： 王学举 [1] 李璐瑶 [1] 作者单位： 100191,北京大学第三医院妇产科 [1] 
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2.孕期补铁与妊娠期糖尿病关系的研究进展
摘要： 一、孕期补铁现状 铁是人体必需的一种微量元素,在氧气运输、能量代谢、细胞增殖分化及调控 DNA 合成等方面发挥重要作用.孕期母体及胎儿对铁的需求量增加,因此孕妇是贫血发病率最高的群体.世界卫生组织的调查数据显示,全球 41.8% 的孕妇会发生贫血,且半数是因为缺铁所致的缺铁性贫血 [1].孕期贫血会导致早产、新生儿低出生体重和小于胎龄儿等不良妊娠结局,影响母儿健康.
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3.胎儿颅脑超声筛查与中枢神经超声学检查同MRI的一致性
摘要： 目的 研究胎儿颅脑超声筛查与中枢神经超声学(neurosonogram,NSG)检查同MRI的一致性,探讨2种超声检查方法在胎儿神经系统发育异常诊断中的临床价值及NSG检查在胎儿颅脑畸形诊断中的应用价值. 方法 回顾性分析2012年1月至2015年7月间在北京大学第一医院进行颅脑超声筛查与NSG检查提示胎儿颅脑发育异常,并于1周内行胎儿头颅MRI检查的221例病例.根据留存的图像确定胎儿神经系统检查的方法,将只有3个基本横切面者分为筛查组(111例),将有10个平面者分为NSG组(110例).根据超声及MRI诊断结果,可分为以下4种情况:超声和MRI均提示一种疾病(A);MRI部分诊断结果与超声一致,但MRI补充了重要的诊断信息(B);超声和MRI分别提示不同的疾病(C);超声异常,但MR1正常(D).将2组超声与MRI诊断结果进行分析.采用t检验和x2检验进行统计学分析. 结果 NSG组和筛查组中属于A的比例分别为70.9％(78/110)与44.1％(49/111),B为7.3％(8/110)与8.1％(9/111),C为3.6％(4/110)与21.6％(24/111),D为18.2％ (20/110)与26.1％(29/111).而NSG组的超声诊断与MRI诊断的一致性高于筛查组(x2=18.985,P＜0.001). 结论 与胎儿颅脑超声筛查的诊断相比,NSG与MRI有更好的一致性,提示NSG检查对于胎儿神经系统畸形的诊断具有重要的价值.
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4.胎儿心脏横纹肌瘤的预后及诊疗模式探讨
摘要： 目的 分析总结胎儿心脏横纹肌瘤的影像表现及预后情况,提高对本病的认识,探讨更完善的产前诊治模式,以改善患儿的预后. 方法 回顾性分析2008年1月至2015年11月间在复旦大学附属妇产科医院超声提示胎儿心脏横纹肌瘤的23例病例的一般情况、影像学特征、预后及随访情况.对数据资料采用描述性分析. 结果 23例孕妇平均诊断孕周为(29,8±4.1)周(22.4～35.7周),其中17例(74％)参加了本院产前诊断中心组织的多学科会诊.23例中,3例(13％)失访,12例(52％)引产终止妊娠,8例(35％)继续妊娠且足月分娩均随访至患儿3周岁.8例中,2例产前行胎儿头颅MRI检查未见异常,随访时心脏横纹肌瘤均已消失,生长及智力发育均正常;1例产前于本院行胎儿头颅MRI检查疑似室管膜下结节性硬化病灶,外院复查MRI提示未见异常,随访时心脏横纹肌瘤已消失,生长发育及智力发育均正常.4例产前未行MRI检查,生后行新生儿头颅MRI提示结节性硬化病灶,随访时患儿均有癫痫发作,生长发育均正常,除1例外,另3例存在不同程度智力发育落后;其中2例心脏横纹肌瘤消失、2例心脏横纹肌瘤无变化.1例既未行胎儿MR1,又未行新生儿MRI,但随访发现心脏横纹肌瘤已消失,生长发育及智力发育均正常. 结论 心脏横纹肌瘤是否合并结节性硬化对患儿的预后至关重要.产前超声检查辅助胎儿头颅MRI检查,可提高心脏横纹肌瘤合并结节性硬化症的诊断,协助临床决策及预后分析.
作者： 贺木兰    作者单位： 复旦大学附属妇产科医院产前诊断中心,上海,200011 [1] 
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5.妊娠合并原发性甲状旁腺功能亢进症五例临床分析
摘要： 目的 探讨妊娠合并原发性甲状旁腺功能亢进症的临床表现、诊断及治疗策略.方法 2005年1月至2014年12月,北京协和医院共收治妊娠合并原发性甲状旁腺功能亢进症患者5例,回顾性分析其临床表现、治疗策略、母体并发症及母儿转归. 结果 5例患者中位年龄32 (29～41)岁,妊娠前诊断1例,妊娠期诊断3例,产后诊断1例.临床表现以恶心、呕吐、食欲减退等非特异性表现为主,此外尿频和夜尿增多1例,意识不清、急性胰腺炎和子痫相关表现1例.母体并发症最多见为肾结石、肾积水(3例),骨质疏松、贫血、低钾血症(2例);严重并发症包括高血钙危象2例,合并急性胰腺炎、了痫、溶血肝酶升高和血小板减少综合征、弥散性血管内凝血、脑梗死、双胎之一胎死宫内1例.中位血清钙水平3.70(2.78～4.50) mmol/L;中位血清甲状旁腺激素水平294(151～634) pg/ml.甲状旁腺超声检查均为阳性,4例行甲状旁腺核素显像检查均阳性.1例未特殊治疗,妊娠结局良好,但新生儿出现甲状旁腺功能减退;2例于妊娠中期行手术治疗,1例妊娠结局良好,1例因放弃行中期引产术;2例于产后进行手术治疗,其中1例妊娠结局良好,另1例双胎分别胎死宫内和新生儿死亡.接受手术的4例患者,术后病理均为单发甲状旁腺腺瘤,术后血清钙及甲状旁腺激素水平下降满意;其中1例患者术后继发甲状旁腺功能减退,对症治疗后好转.结论 妊娠合并原发性甲状旁腺功能亢进症临床表现不特异,但可以引起严重的母儿并发症,尽早诊断、合理治疗可以得到较好的妊娠结局,手术是安全且有效的治疗手段.
作者： 楼伟珍 [1] 作者单位： 100730,中国医学科学院北京协和医院妇产科 [1] 
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6.孕期缺氧对胎鼠血管功能的影响
摘要： 目的 探讨孕期缺氧对胎鼠血管功能的影响及其机制. 方法 将清洁级Sprague-Dawley孕鼠随机分为缺氧组和对照组,各8只.缺氧组大鼠在妊娠第5～21天置入氧含量为10.5％的培养箱中,对照组置入含氧量正常的培养箱中.于妊娠第21天剖宫取出胎鼠,测定胎鼠出生体重、血气及电解质等指标.同时分离胎鼠胸主动脉血管环,并分别进行血管功能实验.观察孕期缺氧对胎鼠胸主动脉在血管紧张素Ⅱ(angiotensin Ⅱ,Ang Ⅱ)介导下的收缩效应及乙酰胆碱介导下的舒张效应的影响,并联合使用内皮型一氧化氮合酶阻断剂左旋硝基精氨酸甲酯(NG-nitro-L-arginine methyl ester,L-Name)及L型钙通道阻断剂尼非地平,记录血管舒缩反应的变化.采用t检验、双因素方差检验等进行统计学分析. 结果 (1)与对照组相比,缺氧组胎鼠的出生体重[(4.40±0.23)与(3.33±0.42)g,t=2.871]、血氧分压[(50.64±2.17)与(42.50±2.32) mmHg(1mmHg=0.133 kPa),t=2.618]和血氧饱和度[(58.95±1.97)％与(47.73±2.24)％,t=3.564]均明显降低(P值均＜ 0.05).(2)与对照组相比,缺氧组胎鼠胸主动脉对AngⅡ介导的收缩反应增强,但对乙酰胆碱诱导的舒张效应降低(P值均＜ 0.05).L-Name能增强AngⅡ介导的收缩反应,且对照组的升高幅度高于缺氧组(P＜0.05);尼非地平能减弱AngⅡ介导的收缩反应,且缺氧组减弱幅度高于对照组(P＜0.05). 结论 孕期母体缺氧不仅能影响胎鼠发育,而且能改变胎鼠的血管功能,可能与L型钙通道改变和内皮型一氧化氮合酶功能受损有关.
作者： 朱晓琳 作者单位： 215000 苏州大学附属第一医院胎儿医学研究所;255036 山东省淄博市中心医院妇科 [1] 
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7.八个黏多糖贮积症Ⅱ型家系IDS基因变异分析与产前诊断
摘要： 目的 对8个黏多糖贮积症Ⅱ型(mucopolysaccharidosis type Ⅱ,MPS Ⅱ)家系艾杜糖-2硫酸酯酶(iduronate-2-sulfatase,IDS)基因进行基因变异分析,并对其中3个家系的胎儿进行产前诊断,避免MPSⅡ患儿出生. 方法 聚合酶链反应扩增后,应用Sanger测序及多重连接依赖探针扩增方法,对MPSⅡ家系中先证者及其母亲的IDS基因外显子序列及侧翼内含子区进行基因变异分析.对家系中高危胎儿抽取绒毛/羊水细胞培养,测定其IDS酶活性;并抽取基因组DNA进行胎儿性别鉴定和IDS基因变异检测. 结果 8个家系中共检测出8种IDS基因变异,分别为p.Asp46Asn、p.Arg88Cys、p.N115fs*15、p.Gln121Arg、p.Trp153Arg、1VS4+1G＞C、IVS6-1G＞A及E4～6大片段缺失,其中p.Asp46Asn、p.Trp153Arg和IVS4+1G＞C为新变异.2例胎儿羊水细胞IDS酶活性均明显下降,基因测序均发现IDS基因变异半合子,性别为男性,家属选择终止妊娠;另1例胎儿为IDS基因变异携带者,性别为女性,生后未见异常. 结论 胎儿羊水/绒毛细胞IDS酶活性测定结合IDS基因变异分析是一种准确、可靠的产前诊断方法,可避免MPS Ⅱ患儿的出生.
作者： 刘宁 [1] 孔祥东 [1] 作者单位： 450052,郑州大学第一附属医院产前诊断中心 [1] 
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8.内皮型一氧化氮合酶基因(T786C)多态性与妊娠期高血压疾病关系的meta分析
摘要： 目的 系统评价内皮型一氧化氮合酶(endothelial nitric oxide synthases,eNOS)基因T786C多态性与妊娠期高血压疾病(hypertensive disorders of pregnancy,HDP)易感性的相关性.方法 检索Pubmed、Cochrane Library、Embase、中国期刊全文数据库、万方数据库和中国生物医学文献数据库关于eNOS基因T786C多态性与HDP的相关研究.检索时限为数据库建库至2015年12月16日.由2名研究者各自独立评价纳入文献的质量,提取相关资料后,利用Stata 12.0软件进行meta分析. 结果 共纳入14篇文献,其中1 3篇英文文献,1篇中文文献;2 371例HDP患者和2 912例对照者.Meta分析结果显示:(1)总体人群:eNOS基因T786C多态性与HDP易感性无相关性,在显性模型、隐性模型、纯合子模型和杂合子模型中OR值(95％CI)分别为1.06(0.91～1.24)、1.30(0.98～1.72)、1.32(0.95～1.83)和1.03 (0.91～1.17),P值均＞0.05. (2)不同种族人群:亚洲和美洲人群eNOS基因T786C多态性与HDP易感性无相关性(P值均＞0.05),欧洲人群的eNOS基因T786C多态性与HDP易感性存在相关性,在显性模型、隐性模型及纯合子模型中OR值(95％CI)分别为1.37 (1.09～1.71)、1.55(1.16～2.05)和1.76(1.28～2.41),P值均＜ 0.05. 结论 eNOS基因T786C多态性可能与欧洲人群HDP易感性有关,但需要高质量、大样本的研究进一步验证.
作者： 马琼 [1] 作者单位： 730000,兰州大学公共卫生学院儿少卫生与妇幼保健所 [1] 甘肃省妇幼保健院生物医学中心,兰州,730050 [2] 
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9.妊娠合并恙虫病致急性呼吸窘迫综合征一例
摘要： 篇首：      更多作者： 梁美华 [1] 刘力新 [1]            作者单位： 南方医科大学附属小榄医院ICU,中山,528415 [1] 
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10.无创产前基因检测对预防胎儿染色体非整倍体的应用探讨
李笑春  郭红浙江省金华市妇幼保健院产前诊断中心
摘要：目的统计无创产前基因检测对唐氏综合征的检测效率和探讨其对唐氏综合征的预防应用。方法收集1698例孕12-24周的单胎孕妇外周血并提取其游离DNA,利用新一代高通量测序技术进行检测并运用生物信息学分析其21-三体的概率,对检测结果为21-三体高风险孕妇进行羊水或脐带血染色体核型分析,评估该技术对21-三体检测的敏感性和特异性。结果 1698例样本,无创检出21-三体高风险样本13例,经染色体核型分析确诊11例,无创产前基因检测对21-三体检测的灵敏度100%和特异度99.9%。结论游离DNA(cff DNA)进行临床无创产前21-三体诊断在产前筛查中具有广泛的应用前景。 
关键词：cffDNA; 测序; 无创产前诊断; 唐氏综合征;    中国优生与遗传杂志  2017年06期 
11.无创DNA检测技术在产前胎儿非整倍体筛查中的应用
鲍幼维  潘婕文   宁波市妇女儿童医院
摘要：目的分析非整倍体无创DNA产前检测在胎儿染色体疾病中的应用及价值。方法收集2016年1月-2016年9月在我院进行胎儿无创DNA产前检测的7486例孕妇(孕周12-26w)外周血标本并提取胎儿游离DNA,对阳性结果在孕妇知情同意的情况下做羊水或者脐血穿刺进行核型分析确诊,并对两者结果不一致的孕妇进行电话随访。结果无创DNA产前检测显示共52例胎儿染色体异常,结合羊水/脐血穿刺结果无创DNA产前检测胎儿染色体21-三体综合征准确率为93%(27/29),18-三体综合征准确率86%(6/7),13-三体综合征0%(0/3)性染色体异常38%(5/13),其灵敏度为100%,阴性预测值为100%,特异性为99.81%。结论无创DNA产前检测针对胎儿21-、18-三体综合征符合率较高,具有简单、安全、可靠等优点。对13-三体综合征及性染色体异常的检测符合率较低,还需要进一步提高现有检测技术。 
 关键词：DNA产前检测; 产前诊断; 染色体非整倍体;     中国优生与遗传杂志  2017年06期 
12.无创DNA检测技术在产前筛查中的临床应用
刘晓丹  周赤燕   嘉兴市妇幼保健院产前诊断中心
摘要：目的探讨无创DNA产前检查（NIPT）在胎儿染色体非整倍体疾病诊断中的临床应用价值及意义。方法对2015年3月到2016年12月在嘉兴市妇幼保健院产前诊断中心就诊的11 654例孕妇,进行外周血游离胎儿DNA检测。孕周介于12-26+6w,指征包括血清学筛查临界风险的孕妇;部分血清学筛查高风险孕妇、高龄或其他原因强烈要求进行该项检测的孕妇。采集孕妇外周血10ml,分离血浆,利用新一代高通量测序分析,对高风险结果进行介入性产前诊断验证,所有病例进行电话随访。结果共检测11 654例,检出各类异常92例,37例21-三体,18例18-三体,3例13-三体,34例性染色体异常,共有84例进行了介入性产前诊断。37例21-三体阳性者中,33例与介入性诊断结果一致,2例假阳性结果,2例由于死胎未做进一步诊断。18例18-三体阳性者中,11例与介入性诊断结果一致,5例假阳性结果,2例死胎未做进一步诊断。3例13-三体阳性结果的孕妇,1例介入性诊断确诊为13-三体,另有2例为假阳性结果。34例性染色体异常者中,有29例进行了介入性产前诊断,14例确诊为性染色体异常,15例假阳性结果。结论无创DNA产前检测技术对21-三体检测有较高的敏感性和特异性,可大幅减少介入性产前诊断,为临床诊断唐氏综合征提供依据;其高准确性、无创伤性的优点将使其成为未来产前筛查的主要手段。 
关键词：新一代测序技术; 无创DNA产前检测; 染色体非整倍体; 游离胎儿DNA; 中国优生与遗传杂志  2017年06期 
 13.基于年龄与孕周对唐氏综合征血清学产前筛查结果影响的回顾性分析
杨瑰艳  陈求珠  海南省三亚市妇幼保健院
摘要：目的探讨基于年龄与孕周对唐氏综合征（Down′s syndrome,DS）血清学产前筛查结果的影响,进而据此总结DS血清学产前筛查的理想孕周。方法回顾性分析本院7958例孕1520+6w进行DS血清学产前筛查孕妇的甲胎蛋白（alpha fetoprotein,AFP）和β-人绒毛膜促性腺激素（β-human chorionic gonadotropin,β-HCG）检测结果,并对筛查高危孕妇实施羊水细胞染色体诊断,对比相同年龄段不同孕周DS的假阳性率及不同年龄段DS的风险率。结果 （1）在7958例受检孕妇中,DS高危及确诊者分别为296例和7例,筛查假阳性率3.63%。（2）孕1718+6周DS筛查的假阳性率3.16%3.11%,明显低于孕1516+6w及孕1920+6w的假阳性率,差异有统计学意义（P<0.05）。（3）DS产前筛查的风险率可随年龄增长而增加,差异均存在统计学意义（P<0.05）。结论 （1）孕妇的年龄是导致DS发病的独立高危因素。（2）在孕1520+6周检测AFP和β-HCG可有效检出DS患儿,降低其出生率。（3）为了提高DS的检出率,建议血清学产前筛查在1718+6w。   
关键词：唐氏综合征; 产前筛查; 孕周; 年龄; 回顾性分析;         中国优生与遗传杂志  2017年06期 
14.1255对不良孕产史夫妇染色体异常及多态性分析

胡兰萍  李寒梅   长沙市妇幼保健院遗传优生科

摘要：目的通过1255对不良孕产史夫妇外周血染色体核型分析,探讨不良孕产史与染色体异常核型的关系。方法收集1255对不良孕产史夫妇相应的临床资料,抽取患者外周血,采用外周血淋巴细胞培养,常规法制备染色体标本,G显带,镜下核型分析。结果 1255对不良孕产史夫妇中,共检出异常核型175例,占7.14%。异常核型中染色体多态性为91例,占52%;平衡易位为55例,占31.42%;倒位9例,占5.14%;性染色体异常20例,占11.42%。结论染色体异常是导致不良孕产史的重要原因。对不良孕产史夫妇进行染色体核型分析可进行病因诊断及指导优生提供重要依据。 
关键词：不良孕产; 染色体异常;                 中国优生与遗传杂志  2017年06期 
15.染色体多态性与不良孕产史的临床关联探讨
欧阳鲁平  黄红倩  广西壮族自治区妇产医院/妇幼保健院遗传代谢中心实验室

摘要：目的分析不良孕产史夫妇的染色体多态性检测结果,为不良孕产史患者提供遗传咨询。方法 2012年6月至2016年6月,在广西壮族自治区妇幼保健院遗传咨询的2520对(5040例)不良孕产史夫妇,遗传咨询者取外周血行淋巴细胞培养,进行G显带染色体核型分析。结果 5040例不良孕产史夫妇中,共计检测出664例染色体异常,染色体异常检出率为13.17%(664/5040)。664例染色体异常患者中,习惯性流产或胚胎停育390例,占59.7%(390/664);染色体异常儿孕产史154例,占23.1%(154/664);畸胎史48例,占7.2%(48/664);其他72例,占10.8%(72/664)。664例染色体异常中,包括178例染色体数目或结构异常,486例染色体多态性,占总异常的73.2%(486/664)。其中1号、9号、16号和Y染色体次缢痕增加共计322例,9号染色体倒位110例,以及34染色体随体柄增加,20例染色体随体增加。结论染色体多态性是导致不良孕产史的重要的遗传学因素,应当引起重视。 
关键词：不良孕产史; 染色体异常; 染色体多态性;         中国优生与遗传杂志  2017年06期 
16.血清学结合超声检查在非整倍体产前筛查中的应用价值探讨   \丁玲   枣阳市第一人民医院药剂科
摘要：目的探讨血清学检查结合B超在胎儿非整倍体产前筛查中的应用价值。方法对来我院检查的3248位孕妇使用孕中期血清学三联（AFP、Freeβ-HCG、uE3）检测联合B超检查进行胎儿非整倍体染色体病产前筛查,然后对筛查高风险孕妇进一步分析其羊水细胞染色体核型。结果共筛查出高危孕妇192例,其中血清学筛查高危孕妇183例,而超声检查胎儿异常9例,后进行羊水穿刺确诊唐氏综合征5例、18-三体综合征2例。结论联合使用血清学检测和超声检查的产前筛查方案,有利于提高胎儿非整倍体染色体异常的检出率,相对简单有效而无创,值得在临床推广使用。 
关键词：妊娠; 非整倍体; 产前筛查; 血清三联筛查; 超声检查; 中国优生与遗传杂志  2017年06期
17.应用高通量测序的染色体组拷贝数分析技术在先天性心脏病产前诊断中的应用
李富萍 张钏      甘肃省妇幼保健院高危产科甘肃省妇幼保健院医学遗传学中心  甘肃省妇幼保健院产前诊断中心

摘要：目的探讨高通量测序的染色体组拷贝数变异(Copy number variation,CNV)分析技术在先天性心脏病产前诊断中的应用价值。方法以2015年1月至2016年12月经本院产前诊断中心确诊存在胎儿CHD的孕妇为研究对象,进行产前染色体核型分析与高通量测序技术CNV检测。结果核型分析检出异常核型4例,异常检出率为8.16%,其中21三体3例,染色体结构异常1例;CNV检出异常9例,异常检出率为18%,其中21三体3例,22q11微重复综合征2例,22q11微缺失综合征1例,9号染色体部分重复1例,其他微缺失/微重复2例;临床意义不明CNV变异3例。结论 CNV检测可以比核型分析发现更加复杂的异常,可以作为传统染色体核型分析技术的补充方法,可有效预防CHD胎儿的风险,对优生优育有重要意义。 

关键词：先天性心脏病; 核型分析; 基因拷贝数变异(CNV); 产前诊断; 中国优生与遗传杂志  2017年06期
18.早孕期胎儿颈部透明层增厚合并致死性骨发育不全的产前诊断
张秀兴  李东至   广州市妇女儿童医疗中心妇产科

摘要：目的报道致死性骨发育不全的早期产前诊断方法,指导临床实践。方法在孕早期通过超声检查胎儿颈部透明层,在孕中期进行胎儿结构筛查,并用分子诊断技术确诊。结果孕早期诊断1例颈部透明层增厚病例,孕中期超声检查提示致死性骨发育不全I型表现,分子诊断证实为FGFR3基因c.742C>T(p.R248C)突变。结论致死性骨发育不全可以通过结合超声及分子技术早期产前诊断。 

关键词：致死性骨发育不全; 颈部透明层; FGFR3基因; 产前诊断; 
19.超声检查胎儿脉络丛囊肿与染色体非整倍体的关系
张锐  李百玲  长春市妇产医院电诊科
摘要：<正>胎儿脉络丛囊肿（choroid plexus cyst,CPC）是指声像图上脉络丛内边界清晰的无回声区。一般是单侧、单个出现,也可以双侧出现或者一侧有多个囊肿。脉络丛位于侧脑室、第三脑室和第四脑室,超声能显示的脉络丛主要位于侧脑室内。1984年Chudleigh等[1]首次报道了超声检查中观察到胎儿CPC。随后的20多年内,大量的这方面的研究和文章认为CPC与胎儿的染色体异常有关,尤以三倍体综合征为主,对于是否需行侵入性的染色体核型分析存在争议。中国优生与遗传杂志  2017年06期
20.非综合征型唇腭裂发生的遗传和环境因素研究进展

丁邱  唐世杰   汕头大学医学院MPH教育中心  汕头大学医学院第二附属医院

摘要：非综合征型唇腭裂(non-syndromic cleft lip with or without cleft palate,NSCL/P)被认为是一种环境因素和基因交互作用引起的复杂疾病。本文对NSCL/P近年研究成果进行综述,重点在社会人口学特征、疾病发生相关的环境因素、遗传因素三方面,希望能为探讨其病因学和发病机制提供线索,并为NSCL/P的防控提供科学依据。 更多还原

关键词：非综合征型唇腭裂; 基因; 环境暴露; 交互作用;        中国优生与遗传杂志  2017年06期
21.妊娠晚期综合干预措施对预防婴儿过敏的疗效研究

甘玉杰  黄文宇    中山市博爱医院

摘要：目的探讨妊娠晚期综合干预措施对预防婴儿过敏的疗效。方法选取2015年6月至2016年6月在中山市博爱医院建卡产检和分娩的孕产妇210例,随机分为观察组和对照组,每组各105例。两组孕妇均给予一般健康宣教和营养指导,对照组给予正常饮食,观察组在此基础上给予综合干预措施。比较两组孕妇生产后婴儿过敏性疾病的发生率,观察婴儿肠道菌群变化及婴儿脐带血IL-4和IL-10水平。结果观察组婴儿过敏性疾病的发病率(7.6%)显著低于于对照组(23.8%),两组相比差异有统计学意义(χ~2=10.8873,P<0.05)。两组患者婴儿的肠道菌群数量相比无统计学差异。观察组婴儿脐带血IL-4水平显著低于对照组[(30.23±4.42)vs(38.12±5.92)pg/mL,t~2=-10.9432,P<0.01],IL-10的水平显著高于对照组[(42.81±5.32)vs(35.68±4.19)pg/mL,t~2=10.7888,P<0.01]。结论妊娠晚期综合干预措施可有效的预防婴儿过敏疾病,可能与下调IL-4水平和上调IL-10水平有关。

关键词：妊娠末期; 婴儿,新生,疾病;                  妇产与遗传(电子版) 2017年01期
22.肠道菌群及益生菌与妊娠期并发症的相关性研究进展
黄启涛  周琳  南方医科大学南方医院妇产科南方医科大学第一临床医学院

摘要：正常肠道菌群是由至少103种菌种组成的、约含1014个细菌的微生物群落。其特征是这些共生菌组成的集体基因组受宿主因素如健康状态和饮食结构等调控,并密切参与营养、代谢、免疫、行为应激等众多生理过程,对维持机体健康发挥重要作用。肠道菌群失调可引起多种代谢、免疫性疾病,甚至危害神经发育。妊娠期女性肠道菌群的变化,通过调节母体免疫、代谢,参与妊娠期糖尿病、子痫前期、肥胖等妊娠期并发症的发生,对母儿健康产生深远影响。益生菌可改善肠道微环境,发挥抗炎和免疫调节作用,可能作为防治妊娠期并发症的新策略。本文就肠道菌群对人体免疫、代谢系统的影响,不同妊娠期女性肠道菌群的改变及益生菌干预、防治妊娠期并发症的潜在效果进行综述。 

关键词：肠道菌群; 益生菌; 并发症,妊娠期;        妇产与遗传(电子版) 2017年01期
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1、 脆性X综合征 

1. FMR1 CGG repeat expansion mutation detection and linked haplotype analysis for reliable and accurate preimplantation genetic diagnosis of fragile X syndrome.

Abstract

Fragile X mental retardation 1 (FMR1) full-mutation expansion causes fragile X syndrome. Trans-generational fragile X syndrome transmission can be avoided by preimplantation genetic diagnosis (PGD). We describe a robust PGD strategy that can be applied to virtually any couple at risk of transmitting fragile X syndrome. This novel strategy utilises whole-genome amplification, followed by triplet-primed polymerase chain reaction (TP-PCR) for robust detection of expanded FMR1 alleles, in parallel with linked multi-marker haplotype analysis of 13 highly polymorphic microsatellite markers located within 1 Mb of the FMR1 CGG repeat, and the AMELX/Y dimorphism for gender identification. The assay was optimised and validated on single lymphoblasts isolated from fragile X reference cell lines, and applied to a simulated PGD case and a clinical in vitro fertilisation (IVF)-PGD case. In the simulated PGD case, definitive diagnosis of the expected results was achieved for all 'embryos'. In the clinical IVF-PGD case, delivery of a healthy baby girl was achieved after transfer of an expansion-negative blastocyst. FMR1 TP-PCR reliably detects presence of expansion mutations and obviates reliance on informative normal alleles for determining expansion status in female embryos. Together with multi-marker haplotyping and gender determination, misdiagnosis and diagnostic ambiguity due to allele dropout is minimised, and couple-specific assay customisation can be avoided. 

Author：Rajan-Babu IS 1, Lian M 2, Cheah FSH 2, Chen M 1, Tan ASC 

Source：Expert Rev Mol Med. 2017 Jul 19

2. Identification of fragile X pre-mutation carriers in the Chinese obstetric population using a robust FMR1 polymerase chain reaction assay: implications for screening and prenatal diagnosis.

Abstract

INTRODUCTION: 

There is significant morbidity associated with fragile X syndrome. Unfortunately, most maternal carriers are clinically silent during their reproductive years. Because of this, many experts have put forward the notion of preconception or prenatal fragile X carrier screening for females. This study aimed to determine the prevalence of fragile X syndrome pre-mutation and asymptomatic full-mutation carriers in a Chinese pregnant population, and the distribution of cytosine-guanine-guanine (CGG) repeat numbers using a robust fragile X mental retardation 1 (FMR1) polymerase chain reaction assay. 

METHODS: 

This was a cross-sectional survey in prospectively recruited pregnant women from a university hospital in Hong Kong. Chinese pregnant women without a family history of fragile X syndrome were recruited between April 2013 and May 2015. A specific FMR1 polymerase chain reaction assay was performed on peripheral blood to determine the CGG repeat number of the FMR1 gene. Prenatal counselling was offered to full-mutation and pre-mutation carriers. 

RESULTS: 

In 2650 Chinese pregnant women, two individuals with pre-mutation alleles (0.08%, one in 1325) and one asymptomatic woman with full-mutation (0.04%, one in 2650) alleles were identified. The overall prevalence of pre-mutation and full-mutation alleles was 0.11% (1 in 883). Furthermore, 30 (1.1%) individuals with intermediate alleles were detected. In the 2617 women with normal CGG repeats, the most common CGG repeat allele was 30. 

CONCLUSIONS: 

The overall prevalence of pre-mutation and asymptomatic full-mutation carriers in the Chinese pregnant population was one in 883, detected by a new FMR1 polymerase chain reaction assay. 

Author；Cheng YK 1, Lin CS 1, Kwok YK 1, Chan YM 1, Lau TK 2, Leung TY 1, Choy KW
Source：Hong Kong Med J. 2017 Apr;23(2):110-6

2、 遗传性白质脑病
1. Brain Calcifications in Adult-Onset Genetic Leukoencephalopathies: A Review.

Abstract

Importance: 

Adult-onset genetic leukoencephalopathies and leukodystrophies are increasingly recognized as a heterogeneous group of disorders with new diagnostic approaches and potential treatments. In the new era of genomics, the challenging interpretation of individual genetic variations requires an accurate phenotypic description and classification. Clinical and magnetic resonance imaging (MRI)-based approaches have been proposed to improve the diagnostic process of adult-onset leukoencephalopathies. Cerebral calcifications, when associated with white matter hyperintensities, are of major importance in the decision-making process to focus the diagnosis among the diversity of rare causes. 

Observations: 

This literature review demonstrated that the morphologic features and topography of the calcifications observed in a careful combined analysis of computed tomographic and MRI scans may help indicate the diagnosis of adult-onset genetic leukoencephalopathies. Vascular genetic leukoencephalopathies are an important cause of leukoencephalopathy with calcifications. Among them, COL4A1-related disorders are frequently associated with spotlike calcifications in the basal ganglia. Adult-onset leukoencephalopathy with axonal spheroids, a probably underestimated disorder, is associated with a specific pattern of calcifications: small, symmetric, sparing the basal ganglia, and a stepping stone appearance in the frontal pericallosal region. Moreover, disorders primarily associated with basal ganglia calcifications, such as primary familial brain calcifications, can be associated with marked leukoencephalopathy. 

Conclusions and Relevance: 

The number of identified causes of adult-onset genetic leukoencephalopathies has recently increased. A diagnostic algorithm should take into account the pattern of calcifications to better target the genetic analyses. 

Author：Ayrignac X 1, Nicolas G 2, Carra-Dallière C 3, Hannequin D 4, Labauge P 3. 

Source：JAMA Neurol. 2017 Jun 19
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