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中孕期超声软指标在染色体异常筛查中的临床意义
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【摘要】目的：分析妊娠中期超声软指标阳性胎儿的染色体结果，探讨超声软指标在染色体异常筛查中的临床意

义。方法：选取 2020 年 1 月—2022 年 12 月在上海健康医学院附属嘉定区中心医院妇产科行中孕期产前超声筛查发现

超声软指标但未合并结构异常的单胎孕妇 436 例，排除失访 18 例，最终入组 418 例。收集孕妇详细的临床资料，随访

胎儿的染色体结果及妊娠结局。结果：418 例孕妇中 412 例行唐氏综合征产前筛查，其中 6 例临界风险，3 例高风险。

418 例孕妇中 213 例进行无创产前 DNA 检测，其中 5 例为检测高风险。418 例孕妇中 91 例行羊膜腔穿刺检查，检出

12 例染色体异常，检出率为 2.9%。单项超声软指标中染色体异常率最高的是侧脑室轻度增宽（7.7%），其他依次为脉络

膜囊肿（6.3%）、肠管回声增强（5.9%）、肾盂轻度扩张（3.0%）、心室强光点（2.0%）。单脐动脉、持续性右脐静脉、

右位主动脉弓中均未检出染色体异常。单一软指标阳性者染色体异常检出率是 2.7%，两项软指标阳性者染色体异常检出

率是 10%。两者比较，差异无统计学意义（P ＞ 0.05）。结论：中孕期超声检查在产前筛查及诊断中占有非常重要的位置。

目前对超声软指标的处理尚无统一标准，一旦发现各种软指标异常，需临床医师综合评估孕妇的基本情况，包括年龄、

有无结构异常、血清学筛查结果、有无不良孕产史及家族史等，给予详细的产前咨询，制定个性化的处理方案。
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随着产前超声诊断技术及高分辨率超声仪器的快速

发展，越来越多的超声软指标被发现，包括颈项透明层

增厚、鼻骨发育不良、侧脑室增宽、心内强光点、脉络

膜囊肿、肠管回声增强、肾盂轻度扩张、股骨短小、单

脐动脉、右位主动脉弓、持续性右脐静脉、三尖瓣反流

等 [1]。超声软指标可能是胎儿结构的一种正常变异 [1]，

绝大部分并不代表胎儿结构本身存在畸形，但提示发生

染色体异常的风险增加 [2]。本研究对 418 例妊娠中期超

声软指标阳性孕妇进行回顾性分析，探讨中孕期超声软

指标在染色体异常筛查中的临床意义，为产前咨询及诊

断工作提供参考。

1 资料与方法

1.1 一般资料

选取 2020 年 1 月—2022 年 12 月在上海健康医学

院附属嘉定区中心医院妇产科行中孕期产前超声筛查发

现超声软指标但未合并结构异常的 436 例单胎孕妇。本

研究中的超声软指标包括：侧脑室增宽、心内强光点、

脉络膜囊肿、肠管回声增强、肾盂扩张、股骨短小、单

脐动脉、右位主动脉弓、持续性右脐静脉。纳入标准：

（1）单胎妊娠；（2）中孕期产前超声筛查提示胎儿超

声软指标阳性；（3）临床资料完整且配合随访。排除

标准：（1）双胎妊娠；（2）超声检出胎儿结构畸形；

（3）失访病例。最终入组 418 例，孕妇年龄 21 ～ 43 岁，

平均年龄（29.7±4.33）岁，妊娠 20+3 ～ 25 周。

1.2 仪器与方法

1.2.1 超声检查 使用 GE Voluson E10 超声诊断仪，

频率为3.0～5.0 MHz，按照《胎儿畸形产前超声诊断学》[3]

标准切面对胎儿结构进行全面扫查并评估。

1.2.2 随访 通过查询门诊孕妇产检手册、上海市妇

幼保健信息系统收集孕妇详细的临床资料，包括年龄、

孕周、超声检查结果、妊娠结局及新生儿出生情况，经

电话方式随访新生儿生长发育情况至出生后满 6 个月。

1.3 统计学方法

采用 SPSS 21.0 统计软件进行统计分析，符合正态

分布的计量资料用均数 ± 标准差（x- ± s）表示，组间比

较采用 t 检验，组内比较采用配对 t 检验；计数资料用频

数或百分率 [n（%）]表示，采用χ 2 检验。以 P ＜ 0.05

表示差异有统计学意义。

2 结果

2.1 超声软指标的检出情况

超声筛查共检出超声软指标阳性病例 436 例，排

除失访 18 例，最终入组 418 例。单项超声软指标阳性

408 例（97.6%），其中心室强光点 205 例（49.1%），肾

盂扩张 134 例（32.1%），脉络膜囊肿 16 例（3.8%），单

脐动脉 7 例（1.6%），肠管回声增强 17 例（4.1%），侧

脑室增宽 13 例（3.1%），持续性右脐静脉 10 例（2.4%）、

右位主动脉弓 6 例（1.4%）。可见心室强光点、肾盂扩

张较为多见。两项超声软指标阳性 10 例（2.4%）。
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2.2 唐氏综合征产前筛查和无创产前 DNA 检测

（non-invasive prenatal testing, NIPT）情况

418 例孕妇中 412 例行唐氏综合征产前筛查，其

中 6 例临界风险，3 例高风险。418 例孕妇中 213 例

（51.0%）选择 NIPT，其中 5 例为检测高风险。

2.3 遗传学检查

418 例孕妇中 91 例（21.8%）选择行羊膜腔穿刺检查，

包括 5 例 NIPT 高风险，3 例唐氏综合征产前筛查高风险，

4 例临界风险。共检出 12 例染色体异常，发生率为 2.9%，

包括2例唐筛低风险、2例唐筛临界风险，3例唐筛高风险，

5 例 NIPT 高风险。12 例染色体异常中非整倍体 8 例（21-

三体 5 例，13- 三体 1 例、18 三体 2 例），染色体结构

异常 4 例。

2.4 超声软指标阳性胎儿染色体异常情况

单项超声软指标中染色体异常率最高的是侧脑室轻

度增宽（7.7%），其他依次为脉络膜囊肿（6.3%）、肠管

回声增强（5.9%）、肾盂轻度扩张（3.0%）、心室强光点

（2.0%）。单脐动脉、持续性右脐静脉、右位主动脉弓

中均未检出染色体异常，两项超声软指标中检出 1 例染

色体异常，见表 1。

表 1 超声软指标阳性胎儿的染色体情况 [n（%）]

软指标 例数 正常染色体核型 异常染色体核型

心室强光点 205 201（98.0） 4（2.0）

肾盂扩张 134 130（97.0） 4（3.0）

脉络膜囊肿 16 15（93.8） 1（6.3）

单脐动脉 7 7（100.0） 0（0.0）

肠管回声增强 17 16（94.1） 1（5.9）

侧脑室增宽 13 12（92.3） 1（7.7）

持续性右脐静脉 10 10（100.0） 0（0.0）

右位主动脉弓 6 6（100.0） 0（0.0）

两项超声软指标 10 9（90.0） 1（10.0）

2.5 超声软指标与染色体异常

单项软指标阳性者染色体异常检出率为 2.7%

（11/408），两项软指标阳性者染色体异常检出率为

10%（1/10）。单项软指标阳性与两项软指标阳性比较，

染色体异常检生率差异无统计学意义（χ 2 = 1.867，

P = 0.255）。

2.6 软指标阳性胎儿的妊娠结局

8 例非整倍体包括 21- 三体 5 例，18 三体 2 例，13-

三体 1 例均选择引产。4 例染色体结构异常其中 3 例选

择引产，1 例正常分娩，均随访至新生儿出生后满 6 个

月未发现明显异常。其余随访病例中有 1 例肾盂轻度扩

张出生后儿科随访至今，1 例心室强光点孕妇因胎膜早

破而早产，其余病例随访至新生儿出生后满 6 个月未发

现明显异常。

3 讨论

有研究报道，超声软指标可提示胎儿有染色体异常

的潜在风险 [1]，特别是与染色体非整倍体数目异常密切

相关 [4-5]。孙玲玲等 [6] 认为在具有高危因素的孕妇中，

超声软指标阳性胎儿染色体异常的发生率（19.5%）高于

软指标阴性胎儿（3.1%）。据报道我国新生儿染色体异

常的发生率为 0.7% [7]，本文中超声软指标阳性胎儿染色

体异常的检出率为 2.9%，远高于我国新生儿染色体异常

的发生率 0.7% [7]，说明超声软指标阳性可能与染色体异

常有关。本研究中单项软指标阳性者染色体异常检出率

为 2.7%，两项软指标阳性者染色体异常检出率为 10%，

两者比较，差异无统计学意义（P ＞ 0.05），故超声软

指标个数增多未导致染色体异常的风险增加，这与相关

报道 [8-9] 类似。

随着国家二孩、三孩生育政策的放开，降低出生缺陷，

提高人口质量成为我国计划生育的重点。产前筛查和产

前诊断是减少出生缺陷的重要措施 [10]。超声检查具有安

全、可重复、快捷等优势，是产前筛查与诊断的重要方

法 [11-12]。目前我国所有的孕妇在孕中期都应常规进行唐

筛，但唐筛具有一定的局限性。

NIPT 对于检测常见的非整倍体包括 21- 三体、18 三

体和 13- 三体具有较高的准确性 [13-14]，明显高于血清学

检查，可有效避免不必要的有创性检查。这与本研究一致，

本研究中 5 例 NIPT 检查高风险经羊膜腔穿刺检查证实

均存在染色体异常，其余 208 例 NIPT 低风险胎儿出生

后随访均未发现明显异常，说明 NIPT 对染色体异常具

有较高的筛查价值，假阳性率低。

本文中不同部位的超声软指标异常胎儿染色体异常

的检出率不同，说明不同部位的超声软指标对于胎儿染

色体异常风险的增加程度不同。单项超声软指标中染色
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体异常检出率最高的是侧脑室轻度增宽（7.7%），其他

依次为脉络膜囊肿（6.2%）、肠管回声增强（5.9%），明

显高于我国新生儿染色体异常发生率 0.7% [7]，故为了降

低漏诊率，对于侧脑室增宽、脉络膜囊肿和肠管回声增

强应综合评估孕妇的基本情况，判断有无合并其他高危

因素，酌情行介入性产前诊断。心室强光点及肾盂扩张

的染色体异常检出率（2.0%，3.0%）没有明显高于我国新

生儿染色体异常发生率 0.7%[7]，故可建议先行 NIPT，再

根据 NIPT 是否高风险来决定是否进行产前诊断。

综上所述，中孕期超声检查在产前筛查及诊断中占

有非常重要的位置。目前对超声软指标的处理尚无统一

标准，一旦发现各种软指标异常，需临床医师综合评估

孕妇的基本情况，包括年龄、有无结构异常、血清学筛

查结果、有无不良孕产史及家族史等，给予详细的产前

咨询，制定个性化的处理方案。
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