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1.胎儿侧脑室扩张的诊断与预后评估
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2.羊膜腔注射和母体肌内注射糖皮质激素促胎肺成熟对糖尿病孕妇血糖影响的比较

目的 比较羊膜腔注射和母体肌内注射糖皮质激素促胎肺成熟的效果及其对妊娠合并糖尿病孕妇血糖的影响. 方法 选取201 3年1月至201 5年4月在北京大学第一医院产前检查,终止妊娠前因血糖控制不满意需要进行促胎肺成熟治疗的妊娠合并糖尿病患者60例,分别给予肌内注射(29例)或羊膜腔注射地塞米松(31例).终止妊娠时(剖宫产术中)收集2组羊水行羊水振荡试验并测定羊水中肺表面活性物质蛋白-A水平.随访新生儿结局.回顾性分析2组治疗前后的血糖变化及促胎肺成熟效果.采用两独立样本t检验、秩和检验、x2检验或Fisher精确概率法进行统计分析. 结果 (1)治疗前羊膜腔注射组餐前血糖高于肌内注射组[(5.8±0.6)与(5.3±0.7) mmol/L,t=-2.730,P=0.008].治疗第1天,肌内注射组孕妇餐前血糖为(6.5±0.8)mmol/L,较治疗前升高(1.2±0.9)mmol/L,羊膜腔注射组孕妇血糖为(6.7±1.3) mmol/L,升高(ll±1.2) mmol/L,餐前血糖上升幅度2组间差异无统计学意义(t=0.548,P=0.586).治疗第2天肌内注射组餐前血糖仍高于治疗前(t=9.070,P=0.000),而羊膜腔注射组餐前血糖基本恢复至治疗前水平(t=0.516,P=0.612),且肌内注射组餐前血糖明显高于羊膜腔注射组[(6.9±0.9)与(5.6±0.8) mmol/L,t=4.676,P=0.000].治疗第3天肌内注射组餐前血糖下降至(5.7±0.4)mmol/L,但仍高于治疗前(t=3.000,P=0.034),羊膜腔注射组与治疗前差异无统计学意义[(5.9±2.0)与(5.8±0.6) mmol/L,t=-0.226,P=0.826].2组餐后血糖的变化趋势基本与餐前血糖变化趋势一致.(2)肌内注射组与羊膜腔注射组孕妇终止妊娠时羊水振荡试验阳性率[86％(24/28)与88％(23/26),Fisher精确概率法]、羊水肺表面活性物质蛋白-A水平[(1 489.1±669.3)与(1 495.2±535.7)μg/L,t=-0.037]、新生儿性别比例、出生体重、巨大儿比例以及新生儿窒息、低血糖和高胆红素血症发生率差异均无统计学意义(P值均＞ 0.05).2组均未发生新生儿呼吸窘迫综合征. 结论 羊膜腔注射地塞米松亦可引起孕妇血糖暂时性升高,但影响的持续时间较肌内注射短.
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3.早孕期唐氏综合征筛查指标中位数本地化的研究

目的 探讨宁波市孕妇早孕期唐氏综合征血清学筛查(简称唐筛)指标的中位数分布及本地化的需求. 方法 2015年1月至12月,宁波市接受早孕期唐筛的单胎妊娠孕妇15 384例,于孕11～13周+6检测血清学指标包括妊娠相关血浆蛋白-A(pregnancy associated plasma protein-A,PAPP-A)和游离人绒毛膜促性腺激素β亚单位(free beta subunit of human chorionic gonadotropin,free β-hCG),同时超声测量胎儿颈项透明层(nuchal translucency,NT)厚度.分析各指标的中位数分布情况,采用配对t检验比较本地化数据与软件内置数据的差异,并对中位数调整后的唐筛风险进行再评估. 结果 PAPP-A中位数的倍数(multiple of median,MoM)值偏高,MoM的中位数(median MoM,mMoM)值位于1.20～1.35之间,各县(市)区数据较稳定;free β-hCG MoM值稍低,mMoM值位于0.92～0.98之间;NT MoM值稳定且整体偏低,mMoM值位于0.82～0.89之间.软件内置的PAPP-A和NT中位数方程不能很好地反映本地中位数水平.PAPP-A内置与本地化中位数差异无统计学意义(2 604.70与3417.73 mU/L,t=-2.955,P=0.098);NT内置中位数高于本地化中位数(1.49与1.27 mm,t=9.571,P=0.011).早孕期中位数调整前唐氏综合征筛查阳性率为0.57％,调整PAPP-A和NT中位数后阳性率为1.99％.PAPP-A和NT中位数调整后重新计算15例真阳性病例的筛查风险,结果仍为高风险,而2例假阴性病例则变为高风险. 结论 宁波市孕妇早孕期唐筛指标PAPP-A中位数需进行本地化调整;free β-hCG中位数可直接引用软件内置数据.同时,超声指标胎儿NT也需进行中位数本地化调整,以提高集中筛查模式下整合筛查唐氏综合征的筛查效率.
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4.天津市区孕产期抑郁筛查结果

目的 分析天津市区孕妇孕期和产后抑郁筛查结果及筛查阳性的危险因素. 方法 2010年9月至201 3年5月在天津市中心城区64个社区卫生服务中心早孕检查的孕妇于早孕期填写自行设计的孕期调查问卷,并采用抑郁自评量表(Self-rating Depression Scale,SDS)进行抑郁筛查.孕28～32周再次采用SDS进行筛查.产后14～28 d填写自行设计的产后随访问卷,并采用爱丁堡产后抑郁自评量表(Edingburgh Postpartum Depression Scale,EPDS)筛查产后抑郁.SDS评分＞53分、EPDS评分＞9分为筛查阳性.SDS评分≥60分或EPDS评分≥13分的孕产妇建议接受专业的心理干预.采用x2及趋势x2检验、两独立样本t检验和Logistic回归分析筛查阳性的影响因素. 结果 4 389例孕妇完成调查问卷和量表筛查,早孕期、晚孕期和产后抑郁筛查阳性率分别为19.9％(875/4 389)、9.8％ (431/4 389)和7.2％(317/4 389).孕期2次筛查阴性组、孕期1次筛查阳性组、孕期2次筛查阳性组产后抑郁筛查阳性率逐渐上升,分别为6.0％(199/3 313)、10.0％(85/846)和14.3％(33/230),x2趋势=33.484,P=0.000.孕期2次抑郁筛查均为阳性的孕妇占5.2％(230/4 389),其危险因素分别为家族遗传病史(OR=4.002,95％CI:1.201～13.333)、近1年发生与人际关系有关的负性生活事件(OR=3.013,95％CI:1.691～5.370)、初中及以下受教育程度(OR=2.733,95％CI:1.542～4.842)、孕期被动吸烟≥3 d/周(每天≥15 min)(OR=1.930,95％CI:1.351～2.757)、早孕期体重指数＜18.5(OR=1.792,95％CI:1.209～2.655)、近1年发生与工作有关的负性生活事件(OR=1.656,95％CI:1.055～2.599)、近1年住房装修(OR=1.638,95％CI:1.213～2.212)、年龄＜25岁(OR=1.612,95％CI:1.031～2.520)和异常妊娠史(OR=1.357,95％CI:1.013～1.818);保护因素是本科及以上受教育程度(OR=0.731,95％CI:0.539～0.991)和轻体力劳动(OR=0.682,95％CI:0.511～0.910);P值均＜0.05.以孕期2次筛查均阴性为对照组,2次筛查均阳性组、1次筛查阳性组产后抑郁筛查阳性的校正OR值(95％CI)分别为2.467(1.615～3.768)和1.721(1.265～2.343). 结论 孕期抑郁筛查阳性是产后抑郁筛查阳性的危险因素,尤其是孕期2次筛查均阳性.围产保健应重视心理问题的纵向跟踪.
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5.妊娠合并遗传性血栓性血小板减少性紫癜成功分娩一例
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6.高危亚型人乳头瘤病毒感染及宫颈癌前病变对妊娠的影响
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7.围产期瘢痕子宫破裂的早识别和早处理
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8.子宫瘢痕憩室对再生育的影响
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9.单纯型甲基丙二酸血症家系MUT基因分析及在产前诊断中的应用

目的 利用Sanger测序对MUT基因突变进行测序,对突变进行分析并探讨其应用于产前诊断的可行性. 方法 应用Sanger测序方法对来自2012年10月至201 5年6月郑州大学第一附属医院遗传咨询门诊和河南省妇幼保健院新生儿筛查中心的24个有单纯型甲基丙二酸血症生育史的家系进行MUT基因测序,分析检测到的MUT基因的突变情况.在确定每个家系基因型后,对行产前诊断的9个家系中的9例高危胎儿取绒毛进行产前诊断.同时对100例正常对照也采用同样方法进行MUT基因测序. 结果 24个单纯型甲基丙二酸血症家系共发现25种MUT基因突变,其中11种新突变,包括无义突变1种:c.616C＞T(p.Q206X),错义突变6种:c.613G＞A(p.E205K)、c.894T＞G(p.I298N)、c.1009T＞C(p.F337L)、c.1154G＞T(p.L385W)、c.1663G＞A(p.A555T)和c.1675G＞A(p.R559G),框移突变4种:c.626-627insC(p.P209Pfs*2)、c.755-756insA(p.H252Qfs*6)、c.756-757insA(p.M253Nfs*5)和c.1581-1582insA(p.A52引fs*4).100例正常对照未发现上述11种MUT基因新突变.行产前诊断的9个家系中2个确定为MUT基因正常,4个确定为杂合突变携带者,3个示复合杂合突变或纯合突变携带者.正常及携带者胎儿的家系选择继续妊娠,而杂合突变胎儿家系选择终止妊娠,胎儿娩出后随访与产前诊断结果一致. 结论 发现2种MUT基因新发突变可以导致单纯型甲基丙二酸血症,利用Sanger测序技术对MUT基因进行测序分析可以有效防止单纯型甲基丙二酸血症患儿的出生.
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10.胎儿Holter监测及胎心率量化参数在产程中的应用

目的 探讨产时胎儿Holter监测参数,包括胎儿心率短变异(short-term variation,STV)、减速力(deceleration capacity,DC)、加速力(acceleration capacity,AC)的特征及其与高危因素及胎儿窘迫的关系. 方法 2014年6月1日至201 5年8月1日期间在首都医科大学附属北京妇产医院分娩且有产时完整胎儿Holter监测资料者共64例,按照是否合并高危因素(胎膜早破、妊娠期高血压疾病、妊娠期糖尿病和胎儿生长受限)分为高危组(n=37)和低危组(n=27),按照是否可疑胎儿窘迫分为可疑窘迫组(n=22)和正常组(n=42).采用两独立样本t检验及方差分析比较组间及组内不同产程时期STV、DC、AC值的差异. 结果 (1)高危组和低危组及组内不同产程间比较:潜伏期、活跃期和第二产程低危组STV分别为(8.3±3.2)、(8.8±2.9)和(10.5±3.3)ms,与高危组[分别为(8.7±2.3)、(9.5±2.9)和(10.7±2.7) ms]差异均无统计学意义(P值均＞ 0.05);低危组DC分别为(2.1±0.8)、(2.3±0.8)和(3.3±1.2) ms,与高危组[分别为(2.3±0.7)、(2.6±0.7)和(3.8±1.3)ms]比较差异无统计学意义(P值均＞0.05);低危组AC分别为(1.9±0.8)、(2.2±0.8)和(3.2±1.3) ms,与高危组[分别为(2.1±0.7)、(2.6±0.8)和(3.6±1.2)ms]比较差异无统计学意义(JD值均＞0.05).低危组内各产程STV差异无统计学意义,高危组STV在第二产程大于潜伏期(q=-1.288,JP＜0.05);低危组和高危组DC、AC在第二产程均大于潜伏期和活跃期(P值均＜ 0.05).产程中DC与AC绝对值呈显著正相关(r=0.985,P=0.000).(2)可疑窘迫组与正常组及组内不同产程间比较:正常组STV、DC、AC在第二产程分别为(11.1±2.4)、(3.9±1.2)和(3.7±1.2)ms,大于潜伏期[分别为(9.2±2.8)、(2.3±0.7)和(2.1±0.7) ms](q值分别为-1.000、-7.656和-6.573)和活跃期[分别为(9.6±2.6)、(2.5±0.7)和(2.4±0.8)ms](q值分别为-1.449、-7.407和5.909),可疑窘迫组STV、DC、AC在第二产程均大于潜伏期[分别为(9.7±3.7)与(7.4±2.3)、(3.0±1.3)与(2.0±0.7)、(2.9±1.2)与(1.8±0.7) ms,q值分别为-0.915、-2.986和-1.939];差异均有统计学意义(P值均＜0.05). 结论 胎儿Holter监测可得到代表胎儿中枢神经系统及自主神经系统调节功能的STV、DC、AC,其与胎儿窘迫相关,但暂未发现与胎膜早破、妊娠期高血压疾病、妊娠期糖尿病及胎儿生长受限相关.
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11.超声评分系统预测胎盘植入凶险程度的价值

目的 探讨超声评分系统预测胎盘植入类型及凶险程度的价值. 方法 回顾性分析2005年1月至2014年11月在北京大学第三医院分娩的1 80例胎盘植入患者的临床资料.分析分娩前超声影像学特点,按照胎盘位置及厚度、胎盘后低回声带是否消失、膀胱线是否连续、胎盘陷窝性状、胎盘基底部血流信号、宫颈形态是否完整、宫颈是否存在血窦,以及剖宫产史等项目,每项评0～2分,计算总分值.计算不同类型胎盘植入患者超声评分量表的临界值,并比较各类型患者术中出血量及子宫切除率.采用方差分析、秩和检验或x2检验进行统计学分析,并绘制受试者工作特性曲线,计算不同类型患者超声评分的界值. 结果 180例中,粘连型1 1 5例,植入型38例,穿透型27例.将后2种类型合称为重型胎盘植入.粘连型患者的出血量低于重型患者[M(min～max),分别为200(100～4 000)与3 025(100～15 000) ml,P＜0.01],在重型患者中,植入型与穿透型术中出血量差异无统计学意义(P=0.350).粘连型患者均未切除子宫.粘连型与重型子宫切除率相比,差异有统计学意义[0例与29.2％(19/65),P＜0.01].其中植入型患者18.4％(7/38)切除子宫,低于穿透型的44.4％(12/27),差异有统计学意义(P＜0.01).粘连型患者的超声评分低于重型患者[(1.88±1.45)与(7.01±2.15)分,P＜o.o1].重型患者中,植入型的评分又低于穿透型[(6.08±2.62)与(8.74±2.75)分,P＜0.01].受试者工作特性曲线显示,当曲线下面积为94.3％、评分≥4.5时,敏感度为81.5％,特异度为95.7％,确定粘连型和重型的界值为5分;当曲线下面积为91.1％、评分≥2.5时,敏感度为92.1％,特异度为75.7％,故粘连型和植入型的界值为3分;当曲线下面积为74.6％、评分≥9.5分时,敏感度为55.6％,特异度为89.5％,因此确定植入和穿透型的界值为10分. 结论 超声评分系统可评估胎盘植入的类型,并预测术中出血及子宫切除的风险.以评分≥5分为界,分别用以预测粘连型和重型(包括植入和穿透型)胎盘植入.其中,评分≥1 0分时,穿透型植入可能性大.
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12.高通量测序技术在低龄孕妇胎儿染色体非整倍体疾病无创产前检测中的应用研究

目的 探讨传统血清学筛查、超声筛查及HTS检测应用于染色体非整倍体产前检测的检测效率,评价HTS及联合筛查对胎儿染色体非整倍体疾病检测的灵敏度和特异度及临床可行性.方法 收集2013年1月1日至2013年12月31日进行HTS检测的低龄孕妇资料1612例.本研究以核型分析为金标准,血清学筛查高风险、超声筛查异常或HTS检测阳性者在知情同意基础上进行核型分析.其余病例随访至胎儿出生后.结果 血清学筛查、超声筛查、HTS对低龄孕妇胎儿染色体非整倍体疾病检测的灵敏度分别为65％(13/20)、24％(6/25)、92％(23/25),特异度分别为42.52％(608/1430)、91.50％(1442/1576)、99.56％(1569/1576),阳性预测值分别为1.56％(13/835)、4.29％(6/140)、76.67％(23/30).超声联合血清学筛查、超声联合HTS的检测灵敏度分别为68％(17/25)、96％(24/25),特异度分别为40.55％(647/1576)、91.24％(1438/1576),阳性预测值分别为1.78％(17/954)、14.81％(24/162).结论 HTS检测T21、T18的灵敏度高、假阳性率低,而且HTS可以检测13、X、Y染色体非整倍体等目前血清学筛查无法检测的染色体疾病,因此HTS检测应用于胎儿染色体非整倍体的产前筛查具有临床可行性;与血清学筛查、超声筛查相比,HTS检测效率较高,且无孕周限制,可避免因较高假阳性而造成的不必要的侵入性产前诊断;相比于超声联合血清学筛查,超声联合HTS具有更高的灵敏度、更低的假阳性率,可以缓解产前诊断工作的压力.
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13.不同基因型地中海贫血胎儿的大脑中动脉血流特征

目的 通过研究不同基因型地中海贫血胎儿的大脑中动脉血流特征表现,评估胎儿大脑中动脉血流峰值速度(MCV-PSV)在预测不同基因型地贫的临床应用价值.方法 自11～14周开始,每月一次测量患病胎儿大脑中动脉血流峰值.结果 ①重型α地贫MCV-PSV明显增高,与其他基因组相比均有非常显著性差异P＜0.01;②HbH病组MCV-PSV较重型α地贫低,比轻型α地贫及正常组均高.胎儿大脑中动脉血流对胎儿HbH病的预测:以轻度贫血＞1.29 MOM为指标,敏感性为66.67％(8/12),特异性为94.44％(34/36).结论 ①MCA-PS预测胎儿重型α地贫无创伤,准确性高,敏感性100％,特异性94％,是产前筛查和诊断的有效途径之一;②MCA-PS预测胎儿HbH病的敏感性为66.7％,特异性为94.4％;③重型β地贫胎儿MCA-PS无显著改变.
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14.生长受限胎儿染色体微阵列结果分析

目的 探讨染色体微阵列分析(CMA)技术在胎儿生长受限(FGR)中的应用价值.方法 选取2013年3月至2015年5月在中山大学附属第一医院胎儿医学中心以FGR为指征行产前诊断的95份病例进行回顾性分析,所有病例行传统染色体核型分析,68例行CMA检测.结果 核型分析检测出8.42％(8/95)的异常,而CMA发现14.71％(10/68)的异常.在核型正常的FGR中,CMA额外检出8.33％的异常.CMA检测的异常包括2号染色体单亲二体和5q12.1、19p13.3p13.2和11p14.3等染色体微缺失/微重复.相关基因包括PMP22、ERCC8和C3.结论 CMA技术可以显著提高FGR遗传学病因的检出率.
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15.无创DNA阳性结果的验证和分析

目的 探讨无创DNA产前检测在产前诊断中的应用及价值.方法 对2012年1月至2014年12月在西京医院妇产科做羊水穿刺的病人资料回顾性分析,发现因无创阳性做羊水穿刺的孕妇84例,用羊水染色体核型分析和FISH对其结果进行验证,并对两者不一致的结果进行电话随访.结果 无创DNA84例阳性结果中21-三体48例,经羊水穿刺后确认为假阳性的有2例;18-三体11例,经羊水穿刺后确认为假阳性3例;13-三体4例,经羊水穿刺验证2例为假阳性;性染色体异常21例,经验证6例假阳性.结论 孕妇外周血中游离胎儿DNA检测对21-三体检测准确率达95.8％,18-三体准确率73％,性染色体检出准确率71％,13-三体准确率50％.无创DNA是产前筛查21-三体的有效方法,对其他染色体异常的检测还需要进一步提高现有检测技术.

	作 者
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16.全基因组测序及临床应用

全基因组测序是当今遗传学领域的热门话题.全基因组测序是对未知基因组序列的物种进行个体的基因组测序.1986年,Renato Dulbecco是最早提出人类基因组定序的科学家之一.也有人称这一技术是一个改变世界的技术. 在第五届中国胎儿医学大会上,我们邀请到了来自贝勒医学院的于福利教授讲授了有关全基因组测序的课题.于福利教授来自贝勒医学院人类基因组测序中心,致力于大规模人类基因组学研究,特别在人类遗传变异及其在群体遗传学中的特性,以及遗传疾病病因的揭示等方向颇有建树.
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17.胎儿心血管畸形诊断中产前超声检查的应用价值探讨

目的 探讨胎儿心血管畸形诊断中产前超声检查的应用价值.方法 以2300例孕妇为研究对象,均给予二维超声及三维超声检查.比较单行二维超声诊断法、二维与三维超声联合诊断法的胎儿心血管畸形检出率,观察分析儿心血管畸形检出孕周情况,探讨孕周对检测结果的影响.结果 最终引产尸检及产后新生儿超声心脏检查确诊胎儿心血管畸形14例(6.09％);单行二维超声诊断检出率为71.43％,显著不及二维与三维超声联合诊断检出效果,差异比较具有统计学意义(P＜0.05);二维+三维联合诊断检出率为100％,均高于单纯二维超声检查,经连续性x2矫正检验,P均＞0.05,无统计学意义.结论 二维与三维超声联合诊断应用于胎儿心血管畸形诊断临床,效果显著,可为产前干预提供参考依据,值得推广.
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18.遗传性耳聋家系的产前诊断及遗传咨询

目的 对有明确耳聋致病基因的常染色体隐性耳聋家庭再次生育时行产前诊断,并给予相应的临床咨询,降低生育风险.方法 在知情同意的原则下,通过超声引导下行介入性穿刺,对获取的胎儿标本DNA应用STR位点检测以排除母体基因组的污染,并采用Taqman探针法结合Sanger测序进行相关耳聋基因检测.结果 对59个家系胎儿进行相关基因(GJB2、SLC26A4)检测,16个家系的胎儿为与先证者一致的患儿,25个家系的胎儿为携带父母一方致病突变的携带者,18个家系的胎儿为无致病突变携带的正常胎儿.出生后听力评估、基因诊断结果与产前诊断结果相符.结论 本研究中GJB2基因最常见的致病突变为c.235delC,其次为c.299-300delAT.SLC26A4基因最常见致病突变为IVS7-2A＞G,其次为c.2168A＞G(p.H723R).应用一代测序技术进行耳聋基因产前诊断,能准确诊断胎儿耳聋基因型,有效降低遗传性耳聋患儿的出生率.
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19.多胎妊娠选择性减胎术方法和妊娠结局

目的 比较妊娠早期与妊娠中期行氯化钾选择性减胎术的并发症、妊娠结局、分娩孕周和新生儿出生体重情况.方法 回顾性分析2013年1月至2015年5月在本院就诊,确诊为多胎妊娠并行氯化钾选择性减胎术的81例病例.根据超声标记行氯化钾选择性减胎术,统计减胎术后流产、早产等并发症及新生儿结局.结果 减胎成功率100％,误减率0;早期与中期妊娠减胎术后均无出血、羊水溢漏、术后早期流产、凝血障碍等并发症.81例已知妊娠结局中,早期、中期二者术后晚期流产率分别为9.09％和12.50％,无统计学差异;新生儿平均出生体重分别为(2.73±0.59) kg和(2.57±0.54)kg;分娩孕周分另为(263.70±17.18)天和(256.79±14.19)天,无统计学差异.结论 中孕期、早孕期发生早产率及分娩率无明显差异;早、中孕期流产率无明显差异.中期妊娠减胎术与早期妊娠减胎术一样可作为避免多胎妊娠出生的一种有效手段,中期妊娠减胎术也是一种避免异常胎儿出生的安全、简便、有效方法.减胎术前应准确识别超声减胎标记,确认被减胎儿,避免误减正常胎.
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20.胎儿纵隔型支气管源性囊肿的MRI诊断(3例报道并文献复习)
目的 探讨胎儿纵隔型支气管源性囊肿在产前MRI上的特点.方法 对3例手术病理证实的胎儿纵隔支气管源性囊肿的产前MRI特点结合产后CT表现进行分析,并复习文献总结胎儿纵隔支气管源性囊肿的产前MRI诊断与鉴别诊断.结果 胎儿纵隔支气管源性囊肿多为单发,类圆形,边界清楚的囊性肿块,少数可呈分叶状或不规则形,多与气管支气管关系密切.鉴别诊断包括食管重复囊肿、淋巴管瘤、神经肠源性囊肿等.结论 胎儿纵隔型支气管源性囊肿的MRI表现具有一定的特征性,有利于其产前MRI诊断.
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21.重金属与胚胎停育相关性研究进展

【作者】 王晓明； 孙振高； 杨毅； 徐凯月； 

【机构】 山东中医药大学第一临床学院； 山东中医药大学附属医院； 

【摘要】 胚胎停育(embryo damage)是妇科常见妊娠疾病之一,它的发生主要与染色体异常、内分泌异常、感染因素、免疫因素、不良生活习惯、男方因素、环境因素等有关,随着现代化和工业化的快速发展,环境因素导致胚胎停育的发生率越来越高,尤其是重金属与胚胎停育的相关性研究已成为生殖医学界的研究热点,基于此,本文梳理了国内外重金属与胚胎停育相关性研究的有关文献。 更多还原

【关键词】 重金属； 胚胎停育； 相关性；        中国优生与遗传杂志（2016年11期） 

22.先天性心脏病筛查管理模式探讨

【机构】 青岛市妇女儿童医院； 

【摘要】 先天性心脏病是由于各种原因导致胎儿期心脏及大血管发育异常而致的先天性畸形。国内发病率约为6‰~8‰,意味着我国每年有12~20万的先天性心脏病患儿出生。其中复杂的或生后不经及时有效处理易早期死亡的先天性心脏病约占30%。因此探讨先天性心脏病的筛查与管理模式,加强先天性心脏病的规范化诊疗,对降低先天性心脏病所导致的儿童死亡率和致残率,减轻家庭的经济负担和精神负担具有重要意义。 更多还原
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23.遗传性耳聋基因芯片检测方法的建立

【作者】 李维； 王以婷； 刘丽益； 张静； 

【机构】 深圳市南山区妇幼保健院检验科； 

【摘要】 目的以膜芯片技术为平台,建立一种遗传性耳聋基因芯片检测方法(PCR-反向点杂交法)。方法根据近期在我国国内开展的大规模耳聋分子流行病学调查结果及Gene Bank上报道的基因信息,设计并合成20条探针及5对引物检测与遗传性耳聋相关的四个热点基因(GJB2、GJB3、SLC26A4和12S r RNA)中的10个突变位点,10条探针点至尼龙膜上制成反向杂交膜芯片,应用五重PCR技术一管完成所有位点的扩增,建立了一种一次实验就可以检测非综合征遗传性耳聋四个热点基因上10个位点突变的方法。结果遗传性耳聋基因芯片检测方法对10种基因型检测的灵敏度为10ng/μL;除肝素抗凝剂外,EDTA和枸橼酸钠抗凝剂都不是本检测方法的干扰物质,溶血、脂血和黄疸样本都不影响本方法的检测结果;应用这种方法检测临床样本,检测结果与测序结果比较,阳性符合率为100%,阴性符合率为100%,总符合率为100%,经χ2检验分析,遗传性耳聋基因检测方法与测序法没有明显差别;重复性测试结果显示在不同的实验条件下检测结果完全一致,该方法能稳定重复检出。结论成功的建立了一种灵敏度高、特异性好、检测结果稳定、可靠、通量较高的遗传... 更多还原

【关键词】 耳聋； 基因突变； 膜芯片； 基因诊断；         中国优生与遗传杂志（2016年11期） 

24.典型AD型高血压家系的临床及遗传学特征分析

【作者】 李承威； 史嘉翊； 董默； 刘侠； 鲁双； 宋洁； 

【【机构】 牡丹江医学院红旗医院检验科； 牡丹江医学院生物教研室； 牡丹江医学院医学影像学院医学图像处理教研室； 

【摘要】 目的通过对1个33人的原发性高血压家系进行临床、遗传和分子特征分析,探讨高血压发生的遗传特征以及ACE基因在遗传原发性高血压发生发展中的作用。方法 PCR扩增10例原发性高血压患者和8例正常对照者的ACE等4个基因,进行家系及基因变异相关分析。结果发现10例患者全部为ACE第16内含子插入287 bp携带者。结论 ACE(D/I)携带者的原发性高血压家系常染色体显性遗传特征明显,ACE基因的改变可能是这个原发性高血压家系发病的主要分子基础。 更多还原
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25.无创产前DNA检测胎儿染色体非整倍的临床应用分析

【作者】 王杰； 董弘； 冀云鹏； 郭志远； 周燕； 周雪原； 侯丽青； 王晓华； 

【机构】 内蒙古自治区妇幼保健院遗传优生科； 

【摘要】 目的探讨无创产前DNA检测技术在产前诊断中的应用价值。方法针对2012年1月~2015年2月在内蒙古妇幼保健院产前诊断中心就诊的1115例孕妇,采集孕妇外周静脉血,提取血浆DNA,制备测序文库,应用Ion Proton半导体测序平台得的基因序列,并与人类的参考基因组比对,进行统计分析。对检测结果为高风险者行羊水穿刺,以羊水或脐血核型分析作为实验对照以及检测标准;对检测结果为低风险的孕妇随访妊娠结局。结果 1115例样本中,提示胎儿高风险有14例,其中21-三体高风险3例,18三体高风险4例,13三体高风险2例,性染色体异常2例,低风险为1101例;高风险孕妇行羊水或脐血穿刺及染色体核型分析,以其为金标准进行结果对照,结果显示存在2例13-三体高风险患者为假阳性,1例X染色体高风险患者,其羊水细胞核型分析结果为47,XYY;其余11例染色体核型分析结果均与无创产前DNA检测的结果相符。对检查结果为低风险的孕妇进行产后随访,无漏诊病例。胎儿游离DNA高通量基因测序技术的敏感度为100%(12/12),特异度为99.82%(1103/1105)。结论应用无创产前DNA检测技术对孕妇血浆游离D... 更多还原
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26.无创DNA产前检测与羊水诊断结果的对比分析

【作者】 郑芸芸； 万陕宁； 党颖慧； 张建芳； 陈必良； 

【机构】 第四军医大学第一附属医院妇产科； 

【摘要】 目的通过对比无创DNA产前检测与羊水诊断结果,探讨无创产前诊断的临床意义。方法选取2014年10月至2016年06月在我院产科进行无创产前诊断的3205例孕妇为研究对象,按照孕妇年龄及血清学筛查结果等分为四组,其中高龄组805例、高危组1176例、高危临界组272例和其他原因组952例,对所有孕妇外周血中的游离胎儿DNA进行高通量测序,检查结果阳性者建议进一步做羊水细胞核型分析确认,并对所有检测者进行电话追踪随访。结果 3205例孕妇完成了游离胎儿DNA检测,结果共报告异常18例,占0.56%,其中唐氏高危组孕妇阳性者11例,检测异常率为0.94%;高龄组孕妇阳性者3例,检测异常率为0.37%;高危临界组孕妇阳性者1例,检测异常率为0.37%;其他原因组孕妇阳性者3例,检测异常率为0.32%;四组异常率差异无统计学意义(P>0.05)。8例21-三体检测阳性者核型分析,均为47,XN,+21;2例18-三体检测阳性者核型分析,均为47,XN,+18,上述游离胎儿DNA检测结果与羊水染色体核型分析结果符合率为100%。6例性染色体异常者经核型分析,其中2例为47,XXX,有4例为假... 更多还原
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27.934例孕妇无创DNA产前检测结果分析

【作者】 高明雅； 赵柏丽； 王亚男； 

【机构】 河南省洛阳市妇女儿童医疗保健中心； 

【摘要】 目的通过对本院934例孕妇进行的胎儿无创DNA检测结果进行统计分析,评价新一代测序技术在产前诊断中的应用价值。方法按照年龄,血清学筛查,其他原因等因素对本院接受胎儿无创游离DNA检测的934例孕妇进行分组,高龄组384例,高危组329例,临界组153例,其他组68例,检测结果回报后阴性者彩超动态观察和出生后随访,阳性者进一步行有创产前诊断进行最终确诊。结果 1)无创DNA检测结果异常者共16例,其中21三体阳性10例,18三体阳性1例,性染色体异常4例,19号染色体异常1例。2)16例无创检测结果异常者进一步接受有创产前诊断的共15例,其中无创检测提示21三体阳性的10例孕妇,18三体阳性的1例孕妇,均通过羊水穿刺核型分析证实与无创检测结果一致。性染色体异常的4例孕妇进一步接受羊水穿刺的3例,核型分析后证实1例为嵌合体,1例正常,1例异常。19号染色体异常者行羊水核型分析后未见异常。结论胎儿无创DNA产前检测技术在染色体非整倍体的改变方面检出率较高,且具有较高的敏感性和特异性,与传统的有创产前诊断方法相比具有无创伤,用时短,出结果快等不可比拟的优点,但是对于其他染色体异常的检出尚有较大... 更多还原
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28.孕早期测量NT厚度与孕中期母体血清AFP和free-β-HCG检测在筛查唐氏综合征中的意义和作用分析

[作者】 张闻； 

【机构】 杭州市妇产科医院产前诊断中心； 

【摘要】 目的探讨孕早期测量胎儿颈项透明层厚度(NT)与孕中期母体血清AFP和free-β-HCG检测在筛查唐氏综合征(DS)中的作用。方法采用回顾性分析,随机选取我院2014年5月-2016年2月收治的2205例孕妇的临床资料进行研究。NT的测定利用超声检测,然后进行母体血清AFP和free-β-HCG检测,并利用DS产前筛查分析系统软件评估孕妇DS风险。并对孕妇实施羊膜穿刺检查羊水细胞染色体核型检查。结果孕早期查出84例高危NT,阳性率为3.8%;84例高危NT孕妇均参加孕中期血清学检测,孕中期检出DS高危132例,阳性率为6.0%;单项超声检测NT厚度和单项母体血清学检测发生率之间没有明显的差异,P>0.05,无统计学意义;联合筛查胎儿异常、及DS特异性、假阳性率、假阴性率明显高于单项筛查,P﹤0.05,有统计学意义。结论 NT和血清学联合检测能够提高筛查唐氏综合征诊断有效性和针对性,但是两种检测方法不能相互取代。 更多还原
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29.40例世界首报外周血染色体异常核型的遗传学分析及其临床研究

【作者】 何思； 王华； 周玉春； 贾政军； 王丹； 

【机构】 湖南省妇幼保健院医学遗传科； 

【摘要】 目的通过对8852例有反复流产、畸胎、不孕症、先天智力低下等疑染色体异常患者做了外周血染色体核型分析,探讨染色体异常核型与临床疾病之间的关系。方法染色体制备采用外周血淋巴细胞培养法,应用G、C等显带技术。结果共检出异常核型239例(不含多态变异),异常率2.9%。其中40例为世界首报染色体异常核型。结论染色体异常是导致自然流产、智力低下、闭经及胎儿畸形的重要原因,高危孕妇应进行产前筛查及产前诊断,将有助于减少先天缺陷儿的出生,具有重要的临床意义。 更多还原
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30.7915例羊水细胞染色体核型分析及产前诊断策略

【作者】 郑安舜； 尹婷； 周保成； 章荣； 王绪云； 顾莹； 

【机构】 江苏省连云港市妇幼保健院生殖遗传科； 

【摘要】 目的通过各产前诊断指征孕妇羊水细胞染色体核型分析探讨产前诊断策略。方法对各产前诊断指征孕妇选择羊膜腔穿刺抽取羊水并统计分析染色体核型。结果各产前诊断指征中占比例最高的分别为血清学筛查高风险(4641例)、高龄(1774例)和超声异常(569例)。7915例羊水细胞染色体核型共检出异常核型265例,检出率为3.35%,其中检出率最高的指征是夫妇一方是染色体异常或平衡易位携带者(23.18%),其次是超声异常(9.83%)。染色体数目异常188例,其中常染色体非整倍体异常以21,18三体最为常见,性染色非整倍体异常以45,X最为常见;结构异常77例,以平衡易位为主。21三体主要分布在高龄、血清筛查高风险及超声异常中,尤以高龄最为显著。结论 1通过羊膜腔穿刺及染色体核型分析仍然是产前诊断胎儿染色体异常的金标准;221三体是最常见的染色体异常;3无创产前DNA检测技术不能取代血清学筛查,更不能取代羊膜腔穿刺和超声检查,它们合理组合应用方能更好地进行产前诊断。 更多还原
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31.32097例孕中期血清学筛查胎儿先天异常结果分析

【作者】 王莉芬； 张建宏； 

【机构】 浙江省台州市妇幼保健院妇保科； 

【摘要】 目的评价孕中期血清学筛查方法在胎儿染色体异常和神经管缺陷检测中的应用价值。方法对32 097例孕周在15-20+6w、预产年龄小于35周岁的孕妇进行孕中期血清学筛查。筛查指标为甲胎蛋白(h AFP)、游离人绒毛膜促性腺激素β亚基(Free-β-h CG)和游离雌三醇(u E3),结合孕妇的年龄、体重、孕周等病史,运用Life Cycle软件进行分析计算出风险值。对21三体、18三体高风险孕妇建议羊水或脐血穿刺染色体核型分析,对NTD高风险孕妇建议超声产前诊断。对所有筛查孕妇妊娠结局进行随访。结果筛查出高风险孕妇1616例,高风险总阳性率为5.03%,21-三体高风险率4.47%,18-三体高风险率0.14%;NTD高风险率0.49%;羊水穿刺844例,确诊胎儿染色体异常51例,染色体异常率6.02%,其中21-三体10例,18-三体4例,性染色体异常2例,嵌合体8例,平衡易位2例,其它染色体异常25例;NTD高风险超声诊断神经管畸形5例。随访发现21-三体漏诊3例,神经管畸形漏诊4例。21-三体检出率为76.92%。结论孕中期三联血清学筛查对染色体异常有较高的检出率,有效减少缺陷儿出生... 更多还原

【关键词】 孕中期； 血清学筛查； 产前诊断；中国优生与遗传杂志（2016年11期） 
32.103例唐氏综合征产前诊断的临床分析
【作者】 马涛； 岳军； 谢兰； 

【机构】 四川省人民医院产前诊断中心； 

【摘要】 目的分析103例唐氏综合征胎儿的产前诊断资料,探讨唐氏综合征的产前筛查及产前诊断技术。方法收集了介入性产前诊断包括羊水穿刺及脐血穿刺的5183例孕妇资料,对其中胎儿细胞学核型为唐氏综合征的103例孕妇的年龄、产前诊断孕周、产前诊断指征和超声检查异常表现等进行分析。结果孕妇平均年龄为31.54±6.55岁,<30岁孕妇48例,占46.60%,≥30岁且<35岁者13例占12.62%,≥35岁者42例占40.78%。至少生育过一个正常孩子的孕妇有48例占46.60%,未生育的孕妇有55例占53.40%。男性胎儿71例占68.93%,女性胎儿32例31.07%。37例唐氏胎儿为唐氏筛查高风险者,占35.92%,超声提示胎儿结构异常者5例,超声软指标异常21例,两项及以上软指标异常孕妇5例,单项软指标异常孕妇16例。结论血清学筛查在产前筛查中仍然具有非常重要的意义,而不同孕期的超声筛查是对血清学筛查的重要补充。 更多还原
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33.1837例不同指征产前诊断羊水细胞染色体核型分析

【作者】 刘洁； 左娟； 朱瑾； 李朝晖； 

【Author】 LIU jie;ZUO juan;ZHU jin;LI Chao-hui;Department of Clinical Laboratory,Mindong Hospital Affiliated to Fujian Medical University;

【机构】 福建医科大学附属闽东医院检验科； 

【摘要】 目的分析孕期不同产前诊断指征与胎儿染色体异常的关系。方法回顾我院2011年1月至2015年12月共1837例有产前诊断指征并进行羊膜腔穿刺羊水细胞染色体核型分析的病例,研究不同产前诊断指征对染色体异常的预测价值。结果 1837例羊水标本中共检出染色体异常核型109例,异常率检出率为5.93%。高龄妊娠、唐氏筛查高风险、超声异常及无创DNA检测高风险接受产前诊断孕妇中,染色体异常检出率分别为4.18%、6.00%、16.10%和68.42%。除高龄妊娠组与唐氏筛查高风险组差异无统计学意义外,其他各组间均存在显著性差异。结论高龄妊娠、唐氏筛查高风险、超声异常及无创DNA检测高风险等高危孕妇,应进行胎儿染色体核型分析,从而减少染色体异常患儿的出生。 更多还原
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34.1635例羊水细胞染色体核型分析及高危因素分析

【作者】 顾水琴； 张卫华； 金玉霞； 

【Author】 GU Shui-qing;ZHANG Wei-hua;JIN Yu-xia;Jiaxing Maternal and Child Health-Care Center,Zhejiang Province,Prenatal Diagnosis and Management Office;

【机构】 浙江省嘉兴市妇幼保健院产前诊断管理办公室； 

【摘要】 目的探讨羊水细胞染色体检查在产前诊断中的作用,并分析染色体异常与高危因素的关系。方法采用细胞遗传学方法,对羊水细胞培养G显带,染色体核型分析。结果 1635例羊水中检出异常核型103例,异常率为6.30%。异常核型分别为:常染色体三体型(13三体.18三体.21三体等)35例(33.98%);易位型3例(2.91%);性染色体异常3例(2.91%);平衡易位和倒位23例(22.33%),诊断嵌合型4例(3.88%),染色体多态性35例(33.98)。导致染色体异常的高危因素中,唐氏筛查为高风险53例占首位(51.46%),其次为高龄孕妇8例(15.5%),超声显示胎儿异常3例(14.56%),夫妇一方为染色体平衡易位携带者4例(3.88%)等。不良孕产史3例(2.91%),高通量基因测序高风险12例(11.6%)。结论 1635例羊水中检出异常核型中唐氏筛查为高风险占首位,超声提示异常组羊水染色体异常检出率明显高于高龄孕妇、产前筛查高风险,夫妇一方染色体异常携带组明显高于超声提示异常,羊水染色体核型分析是重要的染色体异常诊断方法,对于产前诊断具有重要意义。 更多还原
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35.478例高龄孕妇的产前细胞遗传学诊断价值分析

【作者】 熊敏； 孙辉； 王淑媛； 谢纲； 

【机构】 湖南省湘潭市妇幼保健院优生遗传科； 

【摘要】 目的讨论高龄孕妇与胎儿染色体异常发生的关系,分析产前细胞遗传学诊断的必要性。方法选择我院2010年1月到2016年6月478例优生遗传咨询的高龄孕妇为研究对象,在B超引导下行羊膜腔穿刺术,对羊水进行常规的细胞培养、染色体制备、G显带技术及染色体核型分析,并比较I组(35岁-37岁)、Ⅱ组(38岁-40岁)及Ⅲ组(≥41岁)孕妇胎儿染色体异常的发生率,从而分析高龄孕妇产前细胞遗传学诊断的临床价值。结果胎儿染色体核型异常有28例,本次染色体异常发生率为5.86%。其中I、Ⅱ、Ⅲ组孕妇胎儿染色体异常的发生率分别为3.66%(10/273)、8.33%(10/120)、9.41%(8/85);与I组比较,Ⅱ、Ⅲ组核型异常率明显升高(P﹤0.05),Ⅱ、Ⅲ组比较无显著差异(P>0.05)。结论随着孕妇年龄的增加,胎儿染色体异常的发生率也在不断增高,因此,高龄孕妇应该加强胎儿产前细胞遗传学诊断,从而避免染色体病缺陷儿的出生,提高优生率。 更多还原
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36.不同孕期抗病毒治疗对高HBV-DNA病毒载量孕妇母婴传播阻断免疫效率的影响

【作者】 黄海燕； 王淼； 周建华； 

【机构】 深圳市第三人民医院妇产科； 

【摘要】 目的研究不同孕期高病毒载量(HBV-DNA)病毒载量孕妇抗病毒治疗对母婴传播阻断免疫效率的影响。方法临床纳入120例我院2012年1月至2013年12月期间产科门诊收治的乙肝表面抗原(HBs Ag)阳性高HBV-DNA的孕妇作为研究对象(所有对象采用荧光定量PCR技术检测HBV-DNA病毒载量,其中HBV-DNA病毒载量>106拷贝/ml为高病毒载量)。将患者按随机数字表法分为4组各30例,分别为实验一组、实验二组、实验三组及对照组,分别在产妇孕20w、24w、28w口服替比夫定至分娩,对照组则不给予治疗。观察4组孕妇分娩时新生儿HBV-DNA病毒载量、HBs Ag、HBe Ag定量情况。结果治疗前4组患者ALT、HBV-DNA、HBs Ag以及HBe Ag水平均无差异,P>0.05;治疗后实验一组上述指标均明显低于实验二组、三组及对照组;且实验二组均低于实验三组;实验三组均低于对照组,均P﹤0.05。随访新生儿7-12月,发现实验一组ALT异常率及HBs Ag阳性率均低于实验二组、三组及对照组,实验二组均低于实验三组及对照组,实验三组均低于对照组,均P﹤0.05。结论对孕... 更多还原
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37.孕前BMI和孕期血浆同型半胱氨酸对妊娠高血压疾病的影响

【作者】 易美玲； 贾小文； 张亮； 郭利佩； 周进才； 张秀玲； 

【机构】 陕西中医药大学第二临床医学院； 西安西电集团医院； 第四军医大学西京医院心内科； 

【摘要】 目的研究孕前体重指数和孕期血浆同型半胱氨酸水平对妊娠高血压疾病发生的影响。方法研究对象为56例妊娠高血压疾病的单胎初产妇(病例组)及56例孕晚期正常妊娠单胎初产妇(对照组),用荧光偏振免疫分析法检测其血浆同型半胱氨酸水平,并统计两组孕妇孕前年龄、孕周、身高、体重并分析其BMI。结果妊娠高血压疾病组血浆同型半胱氨酸水平(13.61±5.3)μmol/L,明显高于正常妊娠组(11.14±3.31)μmol/L,差别有统计学意义(P﹤0.05)。病例组体重指数(BMI)(23.68±2.82)kg/m2,也明显高于对照组(22.60±2.6)kg/m2,差别有统计学意义(P﹤0.05)。结论孕前体重指数、血浆同型半胱氨酸水平偏高可增加妊娠高血压疾病的发生风险,早期检测血浆同型半胱氨酸水平可预测妊娠高血压疾病的发生。 更多还原
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38.妊娠期糖尿病患者胰岛素分泌水平与超敏C反应蛋白的相关性

【作者】 赵宗霞； 王治荣； 李芬霞； 陈庆； 

【机构】 西安医学院第二附属医院妇产科； 西北工业大学医院妇科； 西安交通大学第二附属医院妇产科； 

【摘要】 目的分析妊娠期糖尿病(GDM)患者胰岛素分泌水平与超敏C反应蛋白(hs-CRP)之间的关系,以探讨hsCRP与GDM的相关性。方法选择2015年6月至2016年6月在我院妇产科规范产检的GDM患者49例作为研究对象,同期正常健康孕妇50例作为对照组,检测两组hs-CRP水平以及胰岛素分泌水平,分析hs-CRP与GDM的相关性。结果 GDM组的hs-CRP水平明显高于对照组,差异有统计学意义(P﹤0.05);Pearson相关分析显示,GDM组的血浆胰岛素水平与hs-CPR水平呈正相关(r=0.809,P﹤0.000)。结论 GDM组的血浆胰岛素水平与hs-CPR水平呈正相关,检测血清hs-CRP可以作为评估GDM病情严重程度的指标。 更多还原
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1、 妊娠期肝内胆汁淤积症
1.Efficacy and safety of ursodeoxycholic acid in patients with intrahepatic cholestasis of pregnancy.

Abstract：Background and aims. Patients with intrahepatic cholestasis of pregnancy (ICP) benefit from ursodeoxycholic acid (UDCA) treatment. Since there is still certain reluctance to use UDCA in pregnant women, mainly due to warnings in the official SPC information in respective drug leaflets, our objective was to assess the efficacy and safety of UDCA during pregnancy.
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2. Obstetric Outcome During an Era of Active Management for Obstetrics Cholestasis.

Abstract：To study the incidence, maternal, and perinatal outcomes in intrahepatic cholestasis of pregnancy with active management.

Author：Sharma Nalini Panda S Singh Ahanthem Santa
Source：J Obstet Gynaecol India 
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2、 多囊卵巢综合征
1.The effects of coenzyme Q10 supplementation on glucose metabolism and lipid profiles in women with polycystic ovary syndrome: a randomized, double-blind, placebo-controlled trial.

Abstract：Data on the effects of coenzyme Q10 (CoQ10) supplementation on metabolic profiles among subjects with polycystic ovary syndrome (PCOS) are scarce.

Author：Samimi Mansooreh Zarezade Mehrizi Maryam Foroozanfard Fatemeh Akbari Hossein Jamilian Mehri Ahmadi Shahnaz Asemi Zatollah
Source：Clin Endocrinol (Oxf) 

 HYPERLINK "http://www.yz365.com/Archive/Volume/0604d77d-92b3-45b8-9936-542936845276" 2016
2. 11-oxygenated C19 steroids are the predominant androgens in polycystic ovary syndrome.

Abstract; Androgen excess is a defining feature of polycystic ovary syndrome (PCOS) but the exact origin of hyperandrogenemia remains a matter of debate. Recent studies have highlighted the importance of the 11-oxygenated C19 steroid pathway to androgen metabolism in humans. In this study, we analyzed the contribution of 11-oxygenated androgens to the androgen excess phenotype in women with PCOS.
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