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黔东南孕中期唐氏综合征血清学筛查结果分析
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【摘【摘    要】：目的：要】：目的：分析黔东南地区孕中期唐氏综合征血清学筛查结果。方法：方法：回顾性分析 2020 年 1 月至 2022 年 6 月进行

三联唐氏筛查的单胎孕中期产妇 4381 例，统计评估唐氏综合征（DS）、18 三体综合征（ES）、神经管缺陷（ONTD）的

风险值情况和有关影响因素分析。结果：结果：4381 例孕中期产妇汇总，高风险为 134 例（3.06%），其中 21- 三体综合征高危

59 例（1.35%），18- 三体综合征高危 38（0.87%），ONTD 34 例（0.78%）。结论：结论：唐氏筛查是对缺陷儿出生有效预防的

措施之一，同时存在损伤小、经济实惠的特点，特别是经济不够发达的家庭、地区来讲，对缺陷儿预防存在非常重要价值。
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Analysis of Serological Screening Results of Down Syndrome in Southeast Pregnancy
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Abstract: Objective: To analyze the results of serological screening for Down’s syndrome in the second trimester of pregnancy in 
southeast Guizhou. Methods: 4381 parturients in the second trimester of singleton pregnancy who underwent triple Down screening 
from January 2020 to June 2022 were retrospectively analyzed. The risk values of Down’s syndrome (DS), trisomy 18 syndrome 
(ES) and neural tube defects (ONTD) and the related influencing factors were statistically evaluated. Results: Among 4381 pregnant 
women in the second trimester, 134 (3.06%) were at high risk, including 59 (1.35%) at high risk of trisomy 21, 38 (0.87%) at high 
risk of trisomy 18, and 34 (0.78%) in ONTD. Conclusion: Down’s screening is one of the effective measures to prevent the birth of 
defective infants, and it has the characteristics of small damage and economic benefits. Especially for economically underdeveloped 
families and regions, it is very important for the prevention of defective infants.
Keywords: Prenatal screening; Down syndrome; Birth defects; Serological screening

我国同世界中等收入国家的出生缺陷发生率水平相近，

约在 5.6%。且每年出生的缺陷儿新增在 90 万例左右，其

中唐氏综合征即 21 三体综合征（DS）、18 三体综合征（ES）
和神经血管缺陷疾病（ONTD）是出生缺陷类型最重要的

几种 [1]。临床以多发畸形、特殊面容、智力障碍为常见的

临床表现，对社会、家庭来讲都是非常重的压力 [2]。现对

本院 2020 年 1 月至 2022 年 6 月孕中期血清学唐氏筛查的

结果进行分析，进而分析缺陷儿出生的预防意义及影响，

特别是经济不够发达的地区或家庭普及筛查的可行性，进

而将本地出生缺陷儿的数量减少。

1 1 资料和方法资料和方法

1.11.1 临床资料临床资料

选取在本院实施孕中期三联唐氏筛查的 4381 名孕妇

（2020 年 1 月至 2022 年 6 月）作为研究对象，年龄 17~48
岁，平均年龄（30.25±0.52）岁。

1.21.2 方法方法

①抽取孕妇空腹静脉血 4ml，离心后得到分离后的血

清。利用西门子 IMMULITE2000 全自动化学发光分析仪检

测孕妇血清中的 uE3、β-HCG、AFP 浓度。根据孕妇的体重、

年龄、孕周、吸烟、糖尿病、是否人工受孕等基础信息利

用西门子 PRISCA 4.0 软件实施风险评估。

②高风险判断标准：DS 风险切割值为高风险 ≥ 1:250，
ES 风险切割值为 ≥1:100，ONTD 高风险判断标准为 AFP 
MoM 值 ≥2.5。 

1.31.3 统计学处理统计学处理  
SPSS18.0 分析数据，计数用（%）表示，行 X2 检验，

计量用（`x±s）表示，行 t 检验，P ＜ 0.05 统计学成立。

2 2 结果结果

2.12.1 统计筛查结果统计筛查结果

2.1.1 2020 年 1 月至 2022 年 6 月唐氏筛查诊断情况分

析

本次研究中共纳入研究对象为 4381 名，孕周范围

14-20 周，年龄范围 17~48 岁，共筛查出高风险 134 例，占

比 3.06%，其中 21- 三体综合征高危共 59 例，占比 1.35%，

18- 三体综合征高危 38 例，占比 0.87%，ONTD 共 34 例，

占比 0.78%。通过染色体核型分析，确诊阳性 23 例，其中

唐氏筛查高风险 21例，唐氏筛查低风险 1例，临界风险 1例，

三年总检出率为 92.59%。2020 年 1 月至 2022 年 6 月特异

性均在 90% 以上，同时逐渐升高，假阳性率逐年降低，如

表 1 所示。

表 1 2020 年 1 月至 2022 年 6 月唐氏筛查诊断情况分析（n,%）

时间 筛查数 高风险阳性 其他风险阳性 检出率 特异性 假阳性率

2020 年 1 月至
2021 年 12 月

1549 7 1 88.89 92.7 7.19

2021 年 1 月至
2021 年 12 月

1573 10 1 92.31 94.21 5.79
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2022 年 1 月至
2022 年 6 月

1259 6 0 100 94.60 5.38

2.2.2 2020 年 1 月至 2022 年 6 月筛查阳性率分析

2020 年 1 月至 2020 年 12 月 1549 例样本数，DS 筛查

阳性 96 例，占比 6.20%；ES 筛查阳性 13 例，占比 0.84%；

ONTD 筛查阳性 5 例，占比 0.32%。

2021 年 1 月至 2021 年 12 月 1573 例样本数，DS 筛查

阳性 82 例，占比 5.21%；ES 筛查阳性 5 例，占比 0.32%；

ONTD 筛查阳性 6 例，占比 0.38%。

2022 年 1 月至 2022 年 6 月 1259 例样本数，，DS 筛

查阳性 62 例，占比 4.92%；ES 筛查阳性 3 例，占比 0.24%；

ONTD 筛查阳性 4 例，占比 0.32%。

DS 和 ES 阳性率率最高 2020 年，分别为 6.20% 和 
0.84%， 并呈逐年下降趋势 DSx2 ＭＨ =33.001，P < 0.05 
；ESx2 Ｍ Ｈ =92.212，P < 0.05，趋势检验有统计学意义。

ONTD 在 2021 年阳性率最高，为 0.38%，各年阳性率趋势

检验无统计学意义，X2MH =0.001，P =0.972。
2.22.2 各年龄段阳性率比较各年龄段阳性率比较

17~19岁，检测数270例，DS筛查阳性7例，占比2.59%；
ES 筛查阳性 1 例，占比 0.37%；ONTD 筛查阳性 1 例，占

比 0.37%。

20~34 岁，检测数 3996 例，DS 筛查阳性 202 例，占

比 5.06%；ES 筛查阳性 16 例，占比 0.40%；ONTD 筛查阳

性 15 例，占比 0.38%。

不低于 35 岁，检测数 115 例，DS 筛查阳性 28 例，占

比 24.35%；ES 筛查阳性 2 例，占比 1.74%；ONTD 筛查阳

性 1 例，占比 0.87%。

在年龄的增长下，ES 和 DS 的阳性率随之升高，各

年龄段趋势检验有统计学意义（DS X2MH =616.832 ，
P<0.05，ES X2MH =52.394，P<0.05），各年龄段 ONTD 
阳性率趋势变化无统计学意义，X2MH=0.518，P=0.471。

3 3 讨论讨论  
唐氏综合征为一种染色体异常疾病，属于先天性疾

病，主要是因为该类胎儿同正常胎儿相比，多出一条 21 号

染色体，从而导致出生缺陷 [6]。临床中，唐氏综合征存在

1/800~1/1000 发病率，其发病原因同孕妇年龄大小具有密

切联系，孕妇的卵细胞老化程度会随着其年龄的增加而加

重，进而存在较高的发病率 [4]。该类患儿出生后，以生长

发育迟缓、面容特殊、智力低下为主要表现，对社会、家

庭来讲都是非常沉重的精神负担、经济压力 [5]。现阶段，

临床对于该类疾病的治疗并没有特效的计划，主要是预防

[6]。

2020 年 1 月至 2022 年 6 月在我院筛查的 4381 名研究

对象中，共筛查出高风险 134 例（3.06%），其中 ，21 三
体高风险共 59 例（1.35%），ONTD 高风险 34 例（0.78%），

18 三体高风险 38例（0.78%）低于有关报道，报道存在差异。

该种差异可能同孕妇所在的营养摄入、地理环境、文化发展、

地区经济等因素存在联系 [7]。经染色体核型分析确诊阳性

23 例，其中唐氏筛查高风险唐氏筛查低风险（发生在 2020
年）分别为 21 例、1 例，应该是本院当时 MOM 系统值不

适宜导致的漏诊。筛查的临界风险 1 例，发生在 2021 年，

根据高风险遗传咨询后确诊是阳性，没有出现漏诊的问题。

通过观察表 1 可以知道，三年的特异性、检出率均在 90%
以上，同时年年增加，假阳性率却随之降低，说明本院调

整 MOM 取值后与本地情况相符，暂时不需要对其进行调

整。本研究中 2020 年 1 月至 2022 年 6 月，其 ES 阳性率、

DS 阳性率处在逐年降低的状态中，且 P 值 <0.05，存在统

计学意义。同有关研究的报道结果不一致，分析原因可能

是统计的时间段不同，且国家二胎开放政策时间远近存在

联系。本次研究结果中，统计的时间处在二胎政策的高峰

末期，不低于 35 周岁的高龄产妇比例已经出现了逐年降低

的趋势，高龄产妇从 2020 年 3.11% 逐渐降低到 2022 年的

2.47%。较多项研究表示，ES 阳性率、DS 阳性率同孕妇的

年龄存在密切的联系。在本次研究中，DSx 2 MH =616.832 
，P ＜ 0.005；ESx X2MH =52.394 ，P<0.05。年龄段 ONTD 
阳性率趋势变化无统计学意义，X2MH =0.517， P =0.471。

大部分的孕妇和家属对于实施介入性操作，如羊水穿

刺等所存在抵抗性是非常明显的，对于可能出现的副作用

并不能接受 [8]。而唐氏筛查是孕中期血清学产前筛查中重

要的一项筛查方式，是降低孕妇无谓的介入性产前诊断措

施中非常有效的一个 [9]。此外，同花费时间较长的染色体

核型分析、费用高昂的无创 DNA 等检查技术相比，唐氏筛

查优点为检查时间短、无创、经济等 [10]。有研究从卫生经

济学方面对比产前筛查模式中的很多种，结论是孕妇先实

施唐氏筛查，再针对临界风险者、高风险者实施无创 DNA
等其他的检查方式，存在最佳的成本效益 [11]。并且夜间无

创 DNA 对于 ONTD 不能筛查的不足之处有效弥补，对于

预防性对缺陷儿出生筛查更加适合普遍应用 [12]。并且对于

那些经济困难的家庭以及经济条件不佳的地区来讲操作性

更强，意义更大。
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