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1.中孕期选择性减胎术在复杂性单绒毛膜双胎治疗中的应用

目的 总结利用胎儿镜下减胎术[包括脐带结扎术(umbilical cord ligation,UCL)和双极电凝脐带阻断术(bipolar cord coagulation,BCC)],以及射频消融减胎术(radio frequency ablation,RFA)治疗复杂性单绒毛膜双胎的经验,比较不同减胎方式的治疗效果. 方法 回顾性分析2008年8月至2014年12月在北京大学第三医院接受选择性减胎术治疗的所有复杂性单绒毛膜双胎妊娠病例,包括严重双胎输血综合征(twin-twin transfusion syndrome,TTTS)、选择性胎儿生长受限(selective intrauterine growth restriction,sIUGR)Ⅱ型及Ⅲ型、双胎反向动脉灌注(twin reversed arterial perfusion sequence,TRAP)和双胎之一严重畸形(简称一胎畸形).分析其手术指征及减胎方式,分析减胎术后的妊娠结局及其影响因素.分别采用单因素方差分析、LSD检验、Mann-Whitney U检验或x2检验及Fisher精确概率法对数据进行统计学分析. 结果 (1)研究期间,共进行手术68例,包括4例BCC、18例UCL和46例RFA.由于BCC例数较少,故本研究仅分析行UCL及RFA的、共64例孕妇的妊娠结局.分析发现,2组孕妇的年龄、辅助生殖技术受孕的比例和减胎指征分布,以及活产儿比例、活产儿分娩孕周和出生体重的差异均无意义(P值均＞0.05).UCL组1例为前壁胎盘,少于RFA组的27例(36.9％),差异有统计学意义(x2=4.853);UCL组术后2周之内未发生流产,而RFA组发生7例(15.2％) (x2=4.952);UCL组手术时间为(63.2±22.5) min,长于RFA组的(33.3±11.4) min (t=5.165);差异均有统计学意义(P值均＜ 0.05).(2)分析发现,TTTS组和TRAP组的手术孕周晚于sIUGR组和一胎畸形组[分别为(22.7±3.0)、(22.8±3.2)、(20.3±2.5)和(20.4±3.6)周,F=2.957,P=0.040].一胎畸形组患者的术后2周内流产的比例明显高于其他3组(分别为4/11、1/10、0/23和1/1 5,P＜0.05),而新生儿活产率、分娩孕周、平均出生体重和存活＞30d的比例在4组间差异无统计学意义.(3)与被减胎儿位于宫腔上方者相比,被减胎儿位于宫腔下方者的手术时间略短,术后流产率略高,最终分娩孕周略早,新生儿出生体重略低,且存活率亦略低,但差异无统计学意义. 结论 RFA和UCL在复杂性单绒毛膜双胎选择性减胎治疗中具有相似的有效性及安全性.RFA较UCL操作更为简便.不同种类的复杂性双胎患者,选择性减胎术后的妊娠结局无明显差异.
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2.糖耐量正常孕妇晚孕期增重速率对新生儿体重及母儿健康结局的影响

目的 探讨糖耐量正常孕妇晚孕期增重速率对新生儿体重及母儿健康结局的影响. 方法 回顾性分析201 3年1月至12月在首都医科大学附属北京妇产医院定期行产前检查,24～28孕周行口服葡萄糖耐量试验(oral glucose tolerance test,OGTT)结果正常的单胎足月妊娠孕妇,共1 967例的临床资料.计算晚孕期增重速率.根据2009年美国国立医学研究院(Institute of Medicine,IOM)推荐的晚孕期增重速率适宜范围,将这些孕妇分为增重过慢、增重正常和增重过快组.根据孕前体重指数(body mass index,BMI)所处水平,将3组再分别分为低BMI(＜18.5)、正常BMI(≥18.5～＜25.0)和高BMI(≥25.0)亚组.分析各组妊娠结局.分别采用单因素方差分析、X2检验或Fisher精确概率法、Logistic回归及相关分析等方法对数据进行统计学分析. 结果 (1)1 967例糖耐量正常孕妇中,晚孕期增重速率正常者575例(29.2％),增重过快者982例(49.9％),增重过慢者410例(20.8％).3组孕妇的平均年龄、产次、平均教育程度,以及糖尿病和慢性高血压家族史等差异均无统计学意义(P值均＞ 0.05).(2)1 967例孕妇晚孕期平均增重速率为(0.56±0.23) kg/周,新生儿平均出生体重为(3 442±396)g,二者呈直线相关关系(r=0.621,P＜0.01),其直线回归方程为Y=103.839X+3383.752.增重过快组新生儿出生体重明显高于增重正常组[分别为(3 463.1±417.3)和(3 427.4±376.1)g,F=4.901,P=0.014],而增重过慢组的新生儿出生体重为(3 375.1±370.1)g,低于增重正常组(F=4.408,P=0.021).与增重正常组相比,增重过快组分娩巨大儿和低出生体重儿的风险均明显增大(OR=1.59,95％CI:1.10～2.30;OR=2.25,95％CI:1.03～4.94),分娩正常出生体重儿的可能性减小(OR=0.81,95％CI:0.77～0.95).与增重正常组相比,增重过慢组分娩低出生体重儿的发生风险增大(OR=3.21,95％CI:2.56～7.51,P＜0.01);而分娩巨大儿和正常出生体重儿的风险差异无统计学意义.(3)与增重正常组相比,增重过快组的手术产和妊娠期高血压疾病的发生风险明显增高[分别为30.2％(297/982)与22.2％(128/575),以及4.0％(39/982)与1.9％(11/575),P值均＜0.01];但增重过慢组与增重正常组相比,手术产和发生妊娠期高血压疾病的风险差异无统计学意义.3组新生儿转新生儿重症监护病房的风险差异无统计学意义.(4)增重正常和增重过慢组中,不同体重指数亚组新生儿出生体重及其分布情况和发生风险的差异均无统计学意义.增重过快组中,高BMI亚组新生儿体重高于正常BMI亚组[(3 552.3±445.0)g与(3 481.8±416.1)g,P＜0.01],低BMI亚组新生儿出生体重为(3 352.7±371.2)g,低于正常BMI亚组(P＜0.01).高和低BMI亚组分娩巨大儿的风险分别大于和小于正常BMI亚组孕妇(OR=1.60,95％CI:1.11～2.81;OR=0.52,95％CI:0.29～0.97;P值均＜0.05).妊娠期高血压疾病在3组的高BMI亚组中的发生率均高于同组内正常BMI亚组(P值均＜0.05).3组内各BMI亚组手术产和新生儿转新生儿重症监护病房比例差异均无统计学意义.结论 糖耐量正常孕妇晚孕期增重过快的问题较为明显.晚孕期增重速率过快可使妊娠期高血压疾病的发生风险升高.对糖耐量正常孕妇,在晚孕期也需要进行科学合理的营养管理,使增重控制在IOM推荐范围.
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3.孕期母体高糖饮食对成年子代肠系膜动脉功能的影响

目的 研究孕期母体高糖饮食对成年子代鼠肠系膜小动脉功能的影响. 方法 将40只妊娠Sprague-Dawley大鼠随机分为高糖组和对照组,每组20只.高糖组孕期每日给予20％蔗糖溶液和标准饲料,对照组孕期每日给予普通饮用水和标准饲料.检测孕鼠血糖(孕21d)、子代大鼠出生体重及5月龄体重.分离成年子代大鼠肠系膜小动脉,利用微血管功能检测系统测定其对血管紧张素Ⅱ(angiotensinⅡ,AngⅡ)的反应,观察左旋硝基精氨酸甲酯(L-nitro-arginine methylester,L-NAME)及氯沙坦对AngⅡ介导的离体血管收缩反应的影响.采用蛋白质印迹法测定成年子代鼠肠系膜小动脉组织中血管紧张素Ⅱ的1型受体(angiotensinⅡreceptor type 1,AT1R)和内皮型一氧化氮合酶(endothelial nitric oxide synthase,eNOS)的蛋白表达.采用f检验、多因素方差分析和Bonferroni post-hoc等检验方法进行统计学分析. 结果 高糖组孕鼠空腹血糖[(8.91±0.21)与(7.78±0.18) mmol/L,t=4.094]、胎鼠出生体重[(4.47±0.10)与(4.19±0.05)g,t=2.372]和成年子代体重均高于对照组[(549.6±8.3)与(517.1±7.6)g,t=2.875](P值均＜0.05).高糖组AngⅡ介导的肠系膜小动脉收缩效应强于对照组(P值均＜0.05).对照组中,L-NAME可增强由AngⅡ介导的肠系膜小动脉的收缩强度(P值均＜0.05),高糖组的收缩强度差异无统计学意义.氯沙坦均能抑制2组AngⅡ引起的收缩.与单独应用AngⅡ所诱发的收缩效应相比,高糖组应用氯沙坦后由AngⅡ引起的收缩效应下降幅度更明显.高糖组中肠系膜小动脉组织中eNOS蛋白表达低于对照组(0.34±0.03与0.56±0.07,t=2.826),AT1R蛋白表达水平高于对照组(1.05±0.12与0.51±0.53,t=4.111),P值均＜0.05. 结论 孕期母体高糖饮食可致成年子代肠系膜小动脉肾素-血管紧张素系统介导的血管舒缩功能发生一定程度的改变.
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4.孕期母体高糖饮食对成年子代肠系膜动脉功能的影响

目的 研究孕期母体高糖饮食对成年子代鼠肠系膜小动脉功能的影响. 方法 将40只妊娠Sprague-Dawley大鼠随机分为高糖组和对照组,每组20只.高糖组孕期每日给予20％蔗糖溶液和标准饲料,对照组孕期每日给予普通饮用水和标准饲料.检测孕鼠血糖(孕21d)、子代大鼠出生体重及5月龄体重.分离成年子代大鼠肠系膜小动脉,利用微血管功能检测系统测定其对血管紧张素Ⅱ(angiotensinⅡ,AngⅡ)的反应,观察左旋硝基精氨酸甲酯(L-nitro-arginine methylester,L-NAME)及氯沙坦对AngⅡ介导的离体血管收缩反应的影响.采用蛋白质印迹法测定成年子代鼠肠系膜小动脉组织中血管紧张素Ⅱ的1型受体(angiotensinⅡreceptor type 1,AT1R)和内皮型一氧化氮合酶(endothelial nitric oxide synthase,eNOS)的蛋白表达.采用f检验、多因素方差分析和Bonferroni post-hoc等检验方法进行统计学分析. 结果 高糖组孕鼠空腹血糖[(8.91±0.21)与(7.78±0.18) mmol/L,t=4.094]、胎鼠出生体重[(4.47±0.10)与(4.19±0.05)g,t=2.372]和成年子代体重均高于对照组[(549.6±8.3)与(517.1±7.6)g,t=2.875](P值均＜0.05).高糖组AngⅡ介导的肠系膜小动脉收缩效应强于对照组(P值均＜0.05).对照组中,L-NAME可增强由AngⅡ介导的肠系膜小动脉的收缩强度(P值均＜0.05),高糖组的收缩强度差异无统计学意义.氯沙坦均能抑制2组AngⅡ引起的收缩.与单独应用AngⅡ所诱发的收缩效应相比,高糖组应用氯沙坦后由AngⅡ引起的收缩效应下降幅度更明显.高糖组中肠系膜小动脉组织中eNOS蛋白表达低于对照组(0.34±0.03与0.56±0.07,t=2.826),AT1R蛋白表达水平高于对照组(1.05±0.12与0.51±0.53,t=4.111),P值均＜0.05. 结论 孕期母体高糖饮食可致成年子代肠系膜小动脉肾素-血管紧张素系统介导的血管舒缩功能发生一定程度的改变.
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5．无创产前诊断在胎儿染色体结构异常中的研究进展

【作者】 赵馨； 魏然； 尹爱华； 
【机构】 广东省妇幼保健院医学遗传中心； 

【摘要】 <正>一直以来,人们致力于开发一种早期、安全、准确的产前筛查方法以排查胎儿染色体异常,降低新生儿出生缺陷率。传统的介入性产前诊断方法有0.5%~1%的流产风险。因此,人们开始寻找一种准确又无创的产前诊断途径。研究至今,在孕妇外周血中发现了胎儿有核红细胞、胎儿游离DNA、胎儿游离RNA等新兴的研究物质,为非介入性产前诊断提供可能,其中基于胎儿游离DNA的胎儿染 更多还原

【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年04期  述评 （2016年04期） 

6．223例颈项透明层增厚胎儿的染色体核型及aCGH结果分析

【作者】 麦明琴； 熊盈； 魏然； 赵馨； 何薇； 卢建； 郭莉； 潘小英； 
【机构】 广东省妇幼保健院医学遗传中心； 

【摘要】 目的评估胎儿NT增厚的染色体异常风险,为临床咨询提供参考依据。方法回顾性分析223例于广东省妇幼保健院诊断NT增厚或临界增厚胎儿的染色体核型分析及aCGH结果。结果 1例绒毛染色体细胞培养失败。G显带结果发现染色体异常胎儿47例(21.2%),其中致病性异常35例(15.8%);aCGH检出37例(16.6%)异常,其中致病性异常35例(15.7%)。按照NT值分组,2.5mm≤NT<3.0mm者共67例,G显带分析及aCGH共检出致病染色体异常5例(7.5%);3.0mm≤NT<3.5mm者共62例,共检出致病染色体异常6例(9.7%);3.5mm≤NT<4.0mm者共36例,共检出致病染色体异常6例(16.7%);4.0mm≤NT<5.0mm者共29例,共检出致病染色体异常9例(31.0%);NT≥5mm者共29例,共检出致病染色体异常11例(37.9%)。NT增厚合并其他超声异常者共29例,G显带核型及aCGH分析发现有8例(27.6%)存在致病性染色体异常。结论胎儿NT增厚与染色体异常关系密切,且染色体异常风险随NT值增高而增高,aCGH技术能提高致病性... 更多还原

【关键词】 NT增厚； 产前诊断； 染色体核型分析； aCGH； 

【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) 2016年04期  论著 （2016年04期） 

7.经腹超声和MRI对胎盘植入的诊断分析

【作者】 赵雪婷； 漆洪波； 黄帅； 王星； 夏秋玲； 伍海霞； 郭鹏； 

【机构】 重庆医科大学附属第一医院妇产科； 

【摘要】 目的分析经腹超声和MRI对不同类型胎盘植入的植入诊断价值。方法回顾本科室孕晚期均行经腹多普勒超声和MRI检查,并手术确定胎盘植入的42例病例,术中对42例胎盘植入进行分型,胎盘粘连10例,胎盘植入21例,穿透性植入11例,分析对比两种检查方法对不同类型胎盘植入的植入诊断准确性。结果胎盘粘连中MRI诊断植入正确率80%(8/10)、超声20%(2/10);胎盘植入中MRI植入诊断正确率90%(19/21)、超声52%(11/21);穿透性植入中MRI诊断植入正确率90%(10/11)、超声90%(10/11)。结论不同类型胎盘植入中胎盘粘连和胎盘植入MRI诊断胎盘植入明显优于经腹多普勒超声,但穿透性胎盘植入两者诊断无显著性差别。 更多还原
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【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年04期  论著 （2016年04期） 

8．染色体核型联合芯片技术在反复缺陷儿妊娠史夫妇再生育咨询中的应用体会

【作者】 郭彩琴； 王峻峰； 唐叶； 刘俊； 肖建平； 
【机构】 南京医科大学附属无锡妇幼保健院产前诊断中心； 

【摘要】 目的联合应用染色体核型分析及芯片检测,对一例反复缺陷儿妊娠史有再生育需求夫妇进行产前诊断与遗传咨询,为有效预防出生缺陷提供诊疗思路。方法夫妇双方及本次妊娠胎儿进行G显带染色体核型分析,采用微阵列比较基因组杂交(array-based comparative genomic hybridization,array-CGH)技术排除致病性染色体微缺失微重复。结果丈夫核型为46,XY,t(5;6)(p13;p25),孕妇核型正常,胎儿染色体核型46,XN,结合第二胎猫叫综合征(Cri-du-Chat syndrome,CDCS)引产史,考虑为父源性CDCS;array-CGH检测未发现致病性拷贝数变异(Copy number variation,CNV);孕妇继续妊娠并顺产健康男婴,随访至今无异常。结论细胞与分子遗传学方法相结合合理应用,可为反复缺陷儿妊娠史夫妇查找病因,减少再发风险,改善妊娠结局,达到优生优育的目的。 更多还原
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9．神经系统异常胎儿的染色体微阵列分析

【作者】 王逾男； 卢建； 魏然； 郭莉； 黄伟伟； 陈汉彪； 尹爱华； 
【机构】 广东省妇幼保健院医学遗传中心； 

【摘要】 目的探讨胎儿神经系统畸形在染色体异常产前诊断的价值,为临床咨询提供指导。方法对入选的131例产前超声诊断为神经系统畸形且行产前介入性诊断的胎儿,回顾其染色体核型分析及aCGH结果。根据是否合并神经系统外畸形将研究对象分为2组:单纯性神经系统畸形组(84例)及合并神经系统外畸形组(47例)。结果单纯性神经系统畸形组和合并神经系统外畸形组染色体G显带阳性率分别为2/84(2.4%)和15/47(31.9%),aCGH异常率分别为5/84(5.9%)和19/47(40.4%)。合并神经系统外畸形组染色体G显带及aCGH异常检出率均显著高于单纯性神经系统畸形组。本研究染色体异常的研究对象中,不同的神经系统畸形类型中阳性率最高的是Dandy-Walker综合征,为55.6%(5/9),其次为全前脑,为50.0%(4/8)。结论胎儿神经系统畸形染色体异常率及aCGH异常率增高,是产前诊断的重要指征。当合并其他系统畸形时,染色体异常率及aCGH异常率显著升高。当产前发现神经系统畸形时,都应建议其产前诊断,行核型分析及aCGH检查。 更多还原

【关键词】 神经系统畸形； 比较基因组杂交技术； 染色体核型分析； 产前诊断； 

【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年04期  论著 （2016年04期） 

10.心血管系统异常胎儿的染色体微阵列分析

【作者】 耿娟； 赵馨； 王逾男； 卢建； 郭莉； 黄伟伟； 陈汉彪； 何天文； 尹爱华； 
【机构】 广州医科大学附属广东省妇儿医院； 广东省妇幼保健院医学遗传中心； 

【摘要】 目的探讨染色体微阵列分析技术在产前超声提示为先天性心脏病胎儿中的遗传学诊断价值。方法收集154例因产前超声诊断为先天性心脏病的胎儿,取其羊水或脐血行染色体微阵列分析,其中111例病例同时行染色体核型分析。并根据单一心脏结构畸形、多发心脏结构畸形不合并心外畸形、心内合并心外畸形分为3组。结果 154例行染色体微阵列检测的胎儿中,37例结果异常,总致病性拷贝数变异的检出率为24.03%;111例核型分析结果中,共检测到13例异常结果,核型异常检出率为11.71%,两者差别有统计学意义(P=0.029)。单一心脏结构畸形组50例,多发心血管系统异常组57例,心内合并心外畸形组47例。3组染色体微阵列分析结果异常率分别为2%(1/50)、31.58%(18/57)、38.30%(18/47),3组差异有统计学意义(P<0.001)。3组染色体异常率分别为0%(0/39)、10.53%(4/38)、26.47%(9/34),3组差异有统计学意义(P=0.002)。结论先天性心脏病与微重复/微缺失综合征密切相关。与常规染色体核型分析技术相比,染色体微阵列分析技术提高了先天性心脏病胎儿染色体畸... 更多还原

【关键词】 染色体微阵列分析技术； 先天性心脏病； 产前诊断； 染色体拷贝数变异； 
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【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年04期论著 （2016年04期） 

11.泌尿系统结构异常胎儿的染色体微阵列分析

【作者】 李玲； 钟燕芳； 饶腾子； 赵馨； 
【机构】 广东省妇幼保健院医学遗传中心； 

【摘要】 目的分析aCGH在泌尿系统结构异常胎儿产前诊断的应用价值。方法回顾性分析87例产前超声诊断为泌尿系统结构异常的胎儿的aCGH结果,所有病例行介入性产前诊断且染色体核型正常。结果 87例胎儿aCGH结果中,致病性CNVs的检出率为5.7%(5/87),VOUS的检出率为3.4%(3/87),良性CNVs的检出率为91%(79/87)。单独泌尿系统结构异常aCGH的致病性CNVs检出率为2.9%(2/70);泌尿系统结构异常合并泌尿系统外超声结果异常CNVs的检出率为17.6%(3/17)。结论对于产前超声提示泌尿系统结构异常的胎儿,即使染色体核型正常,aCGH也可能检出异常,对于产前超声提示胎儿泌尿系统结构异常的胎儿建议行aCGH检查。 更多还原

【关键词】 泌尿系统结构异常； 染色体微阵列； 产前诊断； 

【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年04期 论著 （2016年04期） 

12.经腹VCI-C技术在诊断胎儿小脑蚓部畸形中的临床应用

【作者】 杜星星； 刘俊； 张屹辉； 梁喜； 张大娟； 
【机构】 江苏省无锡市妇幼保健院超声科； 

【摘要】 目的探讨经腹VCI-C技术检测胎儿小脑蚓部畸形的价值。方法采用GE公司Voluson E8三维超声诊断仪,应用VCI-C技术来获得胎儿小脑蚓部正中矢状切面,并对其进行形态学观察及生物测量。结果按照Malinger等提出的分类方法诊断Dandy-Walker畸形(DWM)3例,小脑蚓部发育不全(VA)5例,小脑蚓部发育不良(VH)2例,Blake陷窝囊肿(BPC)4例,颅后窝池蛛网膜囊肿(PFAC)5例,颅后窝池扩张(MCM)4例。2例经尸解证实,5例产后经颅脑MRI证实。结论经腹VCI-C技术可以简便、有效地获得小脑蚓部正中矢状切面,可以较客观地评价胎儿小脑蚓部畸形。 更多还原
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13.孕早期淋巴水囊瘤胎儿的绒毛染色体及微阵列结果分析

【作者】 饶腾子； 李玲； 钟燕芳； 刘倩； 魏然； 
【机构】 广东省妇幼保健院医学遗传中心； 

【摘要】 目的分析孕早期超声发现的单纯性淋巴水囊瘤胎儿的绒毛染色体及微阵列结果,为遗传咨询提供依据。方法纳入孕14周前超声诊断为单纯性淋巴水囊瘤并行绒毛穿刺产前诊断的单胎妊娠胎儿。回顾性分析其染色体及微阵列结果。结果 29例胎儿中,共有21例(72%)胎儿染色体异常,其中18例为染色体非整倍体异常,1例为环状染色体,1例为染色体易位,1例为染色体部分重复。微阵列结果中,共有22例(76%)异常。结论早孕期超声诊断为单纯性淋巴水囊瘤胎儿染色体异常率较高,array-CGH检查有助于明确染色体异常中的具体片段及可能包含的致病基因。染色体核型分析仍是单纯性淋巴水囊瘤胎儿查找病因的重要方式。 更多还原
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14.药物致畸研究进展

中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年04期 
【作者】 马端； 
【机构】 复旦大学分子医学教育部重点实验室； 

【摘要】 <正>众所周知,导致出生缺陷的原因有很多,总结一下无非就是遗传方面的问题、不良环境的作用及遗传和不良环境共同作用所致,药物的使用就是不良环境中的一个方面。通过这个视频,我们一起来了解一下药物致畸的研究进展。该视频为我们阐述了药物对胎儿发育影响的几个方面,包括胎龄、用药时间的长短、药物的计量,同时,不同胎儿对药物的反应是不一样的以及胎儿生长过程中不同孕周、各个器官对外 更多还原

【文内图片】

【所属期刊栏目】 视频导读 （2016年04期） 

15.从NT到NIPT:影像学在近代胎儿医学扮演的角色

【作者】 郑博仁； 
【机构】 长庚纪念医院基因医学中心； 

【摘要】 <正>经过近200年的发展,产科从助产发展到传统的产科,慢慢形成现在新的专科-母胎医学,产前筛查也经历了一个从超声主导到超声联合NIPT对胎儿进行产前筛查的过程。在这个视频中,来自长庚基因医学中心的郑博仁教授通过4个案例的讲解,分析了超声和基因的4种关系:(1)超声是有效的胎儿染色体异常疾病的筛检工具;(2)超声可为胎儿单基因遗 更多还原

【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年04期  视频导读 （2016年04期） 

16.三维超声评估胎儿原发腭与继发腭

【作者】 何光智； 
【机构】 深圳市第十人民医院(光明新区人民医院)超声科； 

【摘要】 目前二维超声对于胎儿腭的评估和腭裂的诊断仍较困难,因而近年来有较多学者使用三维超声技术评估胎儿腭。这些技术包括渲染成像和多平面成像,可对唇裂胎儿合并的原发腭裂进行产前诊断,对合并的继发腭裂的诊断虽有明显改善,但对软腭裂和单纯继发腭裂的诊断仍是一个挑战。侧角度照射技术着重规范容积数据的采集,高质量的容积数据,能重建原发腭和继发腭的任何切面,并能显示腭的曲面平铺图像,因而能对腭裂进行明确诊断,甚至是单纯继发腭裂。在早孕期,三维超声显示鼻后三角,重建腭的轴平面和冠状面,可确定原发腭和继发腭,诊断正中唇腭裂和单侧或双侧完全性唇腭裂。 更多还原
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【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年04期 综述 （2016年04期） 

17.超声软指标在胎儿先天畸形产前筛查中的应用价值

【作者】 张媛媛； 黄欢； 孙丽洲； 

【机构】 南京医科大学第一附属医院妇产科； 

【摘要】 我国先天畸形儿的出生比率逐年增高,已成为严重的社会公共卫生问题,而产前超声检查凭借其独特的优势,可在孕期对胎儿先天畸形进行筛查以降低出生缺陷的发生。本文就产前超声中较为重要的超声软指标进行综述,探索其在产前筛查胎儿先天畸形中的应用价值,并探讨其临床相关性和相对应的临床处理策略,以期为提高我国出生人口素质提供重要信息。 更多还原
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【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年04期 综述 （2016年04期） 

18.Miller-Dieker综合征产前诊断1例

【作者】 郭莉； 卢建； 陈汉彪； 王挺； 郑来萍； 任丛勉； 尹爱华； 
【机构】 广东省妇幼保健院医学遗传中心； 

【摘要】 <正>Miller-Dieker综合征是一种少见的常染色体遗传病,临床上以中枢神经系统异常,包括无脑回、小头畸形、胼胝体缺如或发育不良为特点,伴有特征性面容等先天性异常的临床综合表现[1]。MillerDieker综合征属于无脑回畸形（agyria）中一类。作为一种严重的大脑皮层发育畸形疾病,其发病率大 更多还原

【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年04期  病例报道 （2016年04期） 

19.出生缺陷的现状、干预措施及分析

【作者】 黄欢； 孙丽洲； 
【机构】 南京医科大学第一附属医院产科； 

【摘要】 <正>出生缺陷也称先天异常或先天缺陷,是指婴儿出生前,在母亲的子宫内发生的发育异常,而非分娩损伤所致的个体形态、结构等方面的异常。包括先天性畸形、遗传代谢性缺陷、先天性残疾(盲、聋、哑)、免疫性疾病、智力低下等,可以发生在消化道、心血管、神经系统、泌尿系统和肢体等各器官系统。现今,出生缺陷已经成为全球共同关注的重大卫生课题。在我国,出生缺陷不但是造成儿童残疾的重要原因,也日渐成为婴儿死亡的主要因素。出生缺 更多还原

【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年03期  述评 （2016年03期） 

20.单基因遗传病分子诊断的新策略和新方法

【作者】 王蕾； 贺静； 朱宝生； 
【机构】 云南省第一人民医院遗传诊断中心云南省出生缺陷与遗传病重点实验室； 

【摘要】 单基因遗传病具有复杂的表型异质性及遗传异质性,基因突变可涉及点突变、片段缺失/重复、整个基因的缺失/重复、以及动态突变等众多类别。分子诊断技术使得单基因遗传病可在分子水平乃至单个碱基发生变异的情况下做出准确诊断,然而其可靠性问题成为备受瞩目的技术难点。针对不同遗传病使用不同的解决方案,是目前单基因遗传病分子诊断的主流思想。基因诊断相关人员不仅要了解遗传疾病致病基因及其突变特点,还要熟知各种检测技术的特点,合理选择。 更多还原
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【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年03期  专家笔谈 （2016年03期） 

21.母胎医学领域高通量测序遗传检测新技术及其临床效度分析

【作者】 王威； 殷旭阳； 周祎； 
【机构】 深圳华大临床检验中心； 深圳华大基因研究院； 中山大学附属第一医院妇产科胎儿医学中心； 

【摘要】 随着基因组分析技术发展,基于高通量测序的新型遗传检测技术已经开始应用于母胎医学实践。本文将介绍高通量遗传检测技术、其临床应用效度评估的主要内容、评估指标及其影响因素;同时也将介绍目前几项代表性的新型高通量遗传检测技术的临床效度研究情况。通过系统深入研究与评估,将有助于这些新型技术在母胎医学领域的应用得到完善与规范。 更多还原
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【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年03期 专家笔谈 （2016年03期） 

22.应用aCGH技术建立胚胎植入前遗传学筛查

【作者】 黄伟伟； 卢建； 董云巧； 陈创奇； 杨曦； 尹爱华； 
【机构】 广东省妇幼保健院； 河南科技大学医学技术与工程学院； 

【摘要】 目的应用微阵列比较基因组杂交技术(aCGH)对移植前胚胎进行染色体遗传学筛查,建立胚胎染色体非整倍体检测方法。方法对冷冻囊胚、对照质控品先进行全基因组扩增,然后再继续aCGH检测。结果 4个冷冻囊胚中1个染色体正常,另外3个染色体异常,对照质控全部检测出。结论应用全基因组扩增以及aCGH技术,对囊胚成功进行了植入前遗传学筛查,能够全面评估胚胎染色体的非整倍体情况,为复发流产患者提高生殖成功率提供重要依据。 更多还原

【关键词】 全基因组扩增； 比较基因组杂交； 非整倍体； 植入前遗传学筛查； 

【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年03期 论著 （2016年03期） 

23.无创产前基因检测技术在胎儿染色体非整倍体筛查中的应用研究

【作者】 杨洁霞； 郭芳芳； 彭海山； 齐一鸣； 王东梅； 侯亚平； 欧阳浩新； 尹爱华； 
【机构】 广东省妇幼保健院； 

【摘要】 目的探讨高通量测序平台的无创基因检测技术应用于产前诊断的可行性。方法选择2012年4月到2013年5月在广东省妇幼保健院产前诊断中心就诊,孕龄12~32周的3711例单胎妊娠高危孕妇,记录临床指征、年龄、孕周等数据。采用高通量测序平台的无创产前基因检测技术对其外周血游离胎儿DNA进行分析。检测结果为高危的孕妇行羊膜腔穿刺或脐血穿刺术进行胎儿染色体核型分析。结果 3711例孕妇中游离胎儿DNA高通量基因测序技术检测出74例染色体高风险胎儿,羊水/脐血核型分析证实其中59例为染色体异常,分别为41例21-三体和8例18-三体,4例13-三体,5例性染色异常,1例其他常染色异常,1例21-三体和7例其他染色体异常证实为假阳性。结论利用高通量测序平台的无创产前基因检测技术可快速、准确地检测出胎儿13、18、21染色体非整倍体异常,其敏感性、特异性与染色体核型分析技术具有较高的一致性。但是对于其他染色体异常准确性还有待技术完善来进一步提高,对于染色体微缺失、微重复的检测也日益受到众多专家学者的关注,这也是我们以后研究的方向之一。 更多还原

【关键词】 游离DNA； 染色体非整倍体； 无创； 产前诊断； 
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【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年03期  论著 （2016年03期） 

24.孕中期血清AFP、uE3和fβ-hCG水平与子痫前期的关系研究

【作者】 龙伟； 陆蓓亦； 王晶； 薛平平； 刘建兵； 周琴； 虞斌； 王慧艳； 
【Author】 LONG Wei;LU Bei-yi;WANG Jing;

【机构】 南京医科大学附属常州妇幼保健院； 

【摘要】 目的利用现有产前筛查资源,探讨孕中期母体甲胎蛋白(AFP)、游离雌三醇(uE3)和游离人绒毛膜促性腺激素β亚基(fβ-hCG)血清水平与子痫前期发生的关系。方法回顾性分析2014年1月至2015年12月期间于本院行孕中期母体血清学产前筛查的孕妇临床数据,通过病历资料与电话随访明确其妊娠并发症和结局。经排除子宫肌瘤、输卵管囊肿等其他合并症病例后,共186例在后期妊娠中发生子痫前期的孕妇纳入研究,其中发生轻度子痫前期119例,发生重度子痫前期67例。另选择同期行产前筛查经随访确定为正常结局的孕妇,根据年龄和孕周相近原则(年龄相差1岁,孕周相差不超过1周)按1∶1随机匹配作为病例对照,收集两组孕妇产前筛查及相关的临床资料。采用EmpowerStats统计软件进行统计分析,组间比较根据资料分布类型分别采用t检验或Kruskal-Wallis秩和检验,子痫前期发病危险因素采用条件logistic回归模型分析。结果与正常孕妇组相比,后期妊娠发生子痫前期的孕妇孕中期血清uE3(6.46±2.19vs 7.13±2.30,P=0.002)显著降低;AFP和fβ-hCG则无统计差异。在调整年龄、孕周等其... 更多还原
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【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年03期 论著 （2016年03期） 

25.NIPT在产前诊断中的临床应用

【作者】 陈晓琴； 
【机构】 淮安市第一人民医院遗传室； 

【摘要】 目的探讨无创胎儿染色体非整倍体基因检测在产前诊断中的临床应用及价值。方法 2014年1月至2016年6月淮安市第一人民医院建卡产检的11 000例孕妇中选取血清学产前筛查高风险、血清学筛查临界风险及高龄孕妇1246例,进行无创胎儿染色体非整倍体基因检测,对于无创阳性孕妇抽取羊水细胞进行染色体核型分析,作为研究组;2008年1月至2011年1月淮安市第一人民医院建卡产检的15 000例孕妇中选取1650例血清学筛查高风险、血清学筛查临界风险及高龄孕妇进行羊水穿刺核型分析作为对照组。结果研究组1246例孕妇中无创DNA检测与羊水染色体核型分析结果相比,21-三体检出率为100%,无创DNA假阳性率为0。18-三体检出率为100%,假阳性率为0。研究人群染色体患儿检出率90%、产前诊断参加率98.7%;对照组1650例孕妇中,21-三体检出率为78%。18-三体检出率为100%,研究人群染色体患儿检出率78%、产前诊断参加率53.3%。结论胎儿染色体非整倍体无创基因检测在产前诊断中因其具有敏感度及特异度高及无创等优点,运用于临床可明显降低先天性缺陷儿出生率。 更多还原
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【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年03期  论著 （2016年03期） 

26.荷兰和欧洲开展的产前无创筛查(NIPT)

【作者】 Dick Oepkes； 
【机构】 荷兰莱顿大学医学中心产科； 

【摘要】 <正>来自荷兰的Dick Oepkes教授一直是胎儿大会的座上嘉宾,他的讲课也一直深受广大学员的喜爱。在第六届中国胎儿医学大会上,Dick Oepkes教授向我们分享了荷兰以及欧洲在开展产前无创筛查(NIPT)方面的政策和经验。荷兰是一个拥有1700万人口的欧洲小国,在医疗方面,荷兰实行全民医保,每个家庭都有自己的家庭医生;全国共80家医院,专科医生只接收由家庭医生转诊的病人,全年大约有18万孕妇。Dick Oepkes教授详细讲述了产前筛查在荷兰的发展 更多还原

【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年03期视频导读 （2016年03期） 

27.唐氏综合征无创产前检测(NIPT)技术经济学评价研究

【作者】 陈英耀； 

【机构】 复旦大学公共卫生学院国家卫生计生委卫生技术评估重点实验室； 

【摘要】 <正>唐氏综合征,又称21-三体综合征,是一种常见的染色体病。在中国新生儿中的发生率约为14.7/万人,每年新增病例2.3万~2.5万例;根据2003年的数据统计,每新增一例唐氏患儿,其整个生命周期将给家庭和社会造成的经济负担分别是39.06万元和45万元,且临床上无法根治。在产前诊断技术越来越发达的今天,我们已经可以通过多 更多还原

【文内图片】

【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年03期  视频导读 （2016年03期） 

28.产前遗传咨询的思路和临床应用

【作者】 赵馨； 赵丽； 杨岚； 肖建平； 
【机构】 南京医科大学附属无锡妇幼保健院产前诊断中心； 

【摘要】 产前遗传咨询是咨询医师与育龄夫妇沟通交流,帮助其决策,从而控制出生缺陷的重要方式。咨询医师需掌握多学科知识技能,才能胜任生育咨询需求。对因各种高风险因素而接受遗传咨询的对象,需利用有限胎儿标本,合理运用细胞、分子遗传学技术帮助明确诊断,为遗传咨询提供可靠信息,制定个性化产前诊断策略。对需终止妊娠或罕见遗传病的产前遗传咨询,应由专家会诊共同完成,减少咨询师个体的单相意见。综合评估后给予合理建议,才能减少非医学需要的终止妊娠,同时降低严重缺陷儿不当出生。 更多还原
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【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年03期综述 （2016年03期） 

29.胎儿宫内死亡的相关诊断及问题

【作者】 黄诗韵； 孙丽洲； 

【机构】 南京医科大学第一附属医院产科； 

【摘要】 胎儿宫内死亡,即死胎,也包括死产,在当今围产儿死亡比例中居首位,诊断明确,但是获得确切的病因学诊断困难。预防胎死宫内关键明确病因,本研究结合国内外文献,将死胎相关病因学诊断分为胎盘、母体、胎儿相关因素以及原因不明四个类别,每一类别中各有着重,借此希望给临床工作者进行临床决策提供一定的参考。 更多还原
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【所属期刊栏目】中国产前诊断杂志(电子版) , 2016年03期  综述 （2016年03期） 

30.染色体微阵列分析技术在胎儿遗传病诊断中的应用

【作者】 顾莹； 黄欢； 孙丽洲； 
【机构】 连云港市妇幼保健院生殖遗传科； 江苏省妇幼保健院产科； 

【摘要】 染色体微阵列分析(chromosomal microarray analysis,CMA)技术是一种通过对染色体进行全基因组扫描,发现染色体组的数目和结构异常的检测技术。CMA以其高分辨率、高效率、高自动化操作等优点,不仅能有效检测传统核型分析技术所能检测的染色体数目异常及非平衡性结构异常,还能检测染色体组亚显微结构水平上不平衡重排引起的拷贝数变异(copy number variation,CNV),成为现代临床遗传学常规诊断工具,并被引入到产前胎儿遗传疾病检测中。本文将就产前胎儿遗传病、胎儿遗传病检测的技术回顾、CMA技术的发展及在胎儿遗传病检测中的应用、优势和面临的挑战等做一个详细的综述。 更多还原
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一、地中海贫血（thalassemia）
1.Thalassemia Syndromes in Pregnancy.

Abstract：Thalassemia syndromes are becoming more common in the United States as the population becomes more diverse. To provide appropriate care to this patient population, nurses must know that thalassemia syndromes are classified into two main types, α-thalassemia and β-thalassemia. α-Thalassemia is further delineated into four clinical patterns: silent carrier state, mild α-thalassemia, hemoglobin H disease, and hydrops fetalis. Understanding each of these complex anemias and their potential effects on a pregnant woman and her fetus will enable nurses to interpret these women's unique laboratory test results. Intervention when necessary with appropriate treatment may lead to optimal outcomes for women and newborns.

Author：Roth Cheryl K Puttbrese Annmarie Ottley Charlotte
Source： Nurs Womens Health 

 HYPERLINK "http://www.yz365.com/Archive/Volume/a39c23e8-fd3f-4cf7-b3f7-a0876a9fb571" 2016，20（4）:415-20  

2.Hyperhemolytic Syndrome Complicating a Delayed Hemolytic Transfusion Reaction due to anti-P1 Alloimmunization, in a Pregnant Woman with HbO-Arab/β-Thalassemia.

Abstract：Hyperhemolytic Syndrome or Hyperhemolytic Transfusion Reaction (HHTR), a life-threatening subset of Delayed Hemolytic Transfusion Reaction (DHTR) is characterized by destruction of both transfused and autologous erythrocytes evidenced by a fall in post transfusion hemoglobin below the pre-transfusion level.

Author：Bezirgiannidou Zoe Christoforidou Anna Kontekaki Eftychia Anastasiadis Athanasios G Papamichos Spyros I Menexidou Helen Margaritis Dimitrios Martinis Georges Mantadakis Elpis
Source：Mediterr J Hematol Infect Dis 

 HYPERLINK "http://www.yz365.com/Archive/Volume/468377be-037e-44b0-9a09-efcb1c18390e" 2016,8(1) : e2016053 
二、胎儿生长受限（fetal growth restriction）
1.The systematic error in the estimation of fetal weight and the underestimation of fetal growth restriction.

Abstract：Fetal growth restriction (FGR) is associated with an increased risk of perinatal morbidity and mortality and has lifetime implications for the risk of chronic medical conditions. Antenatal diagnosis of fetal growth restriction (FGR) remains poor with the majority of cases remaining undiagnosed. While several factors contribute to the underdiagnosis of FGR, the error in ultrasound estimation of fetal weight (EFW) is generally not considered in clinical practice. In this commentary, we suggest that the intrinsic, or systematic, error in ultrasound EFW is a significant factor contributing to the underestimation of fetuses predicted to have FGR and should be incorporated into screening and surveillance recommendations. To illustrate this point, we present an analytic model of published data from the NICHD Fetal Growth Studies characterizing and quantifying the impact of the systematic error in ultrasound EFW on the underdiagnosis of FGR. Independent of the centile at which the risk of adverse outcome related to FGR begins, whether the 10(th), 5(th) or 3(rd) percentile, our analysis suggests the need to modify to the current paradigm for identifying and responding to fetuses estimated to be at risk.

Author：Lappen Justin R Myers Stephen A
Source：Am J Obstet Gynecol 

 HYPERLINK "http://www.yz365.com/Archive/Volume/1c8af595-c675-4794-9c2e-aefd1e1ee274" 2017
2. How to monitor pregnancies complicated by fetal growth restriction and delivery below 32 weeks.

Abstract：In the recent TRUFFLE study it appeared that, in pregnancies complicated by fetal growth restriction (FGR) between 26 and 32 weeks, monitoring of the ductus venosus (DV) combined with computerised cardiotocography (cCTG) as a trigger for delivery, increased the chance of infant survival without neurological impairment. However, concerns in interpretation were raised as DV monitoring appeared associated with a non-significant increase in fetal death, and part of the infants were delivered after 32 weeks, after which the study protocol was no longer applied. This secondary sensitivity analysis focuses on women who delivered before 32 completed weeks, and analyses fetal death cases in detail.

Author：Ganzevoort W Mensing van Charante N Thilaganathan B Prefumo F Arabin B Bilardo C M Brezinka C Derks J B Diemert A Duvekot J J

 HYPERLINK "http://www.yz365.com/Affiliation/Search?lastName=Ferrazzi&firstName=E" Ferrazzi E Frusca T Hecher K Marlow N Martinelli P Ostermayer E Papageorghiou A T Schlembach D Schneider Ktm Todros T Valcamonico A Visser Gha van Wassenaer-Leemhuis A Lees C C Wolf H TRUFFLE Group
Source：Ultrasound Obstet Gynecol 

 HYPERLINK "http://www.yz365.com/Archive/Volume/57f3fedf-d111-453f-a54b-ea83bfc9e3a2" 2017
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