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双卵双胎之一唐氏综合征产前诊断一例
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【摘要】　目的　双卵双胎之一确诊唐氏综合征及进一步诊治。方法　通过回顾分析我院收治的一例双

卵双胎之一产前诊断为２１三体患儿的经过，结合相关文献，探讨双卵双胎之一产前诊断异常进一步诊

治方法。结果　双卵双胎之患胎行减胎术。结论　详细的术前计划后对患胎施行减胎术为有效安全的

手段。
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　　据大量统计资料显示，自然状态下双胎妊娠发

生率为１∶８９。近２０余年由于促排卵及辅助生殖技

术的广泛应用，使双胎的发生率明显增高。由于双

胎的发生与孕妇年龄有关，且由于不孕等原因接受

辅助生殖技术治疗的孕妇年龄普遍较高，因此发生

胎儿染色体异常几率也相应增高。双胎妊娠的并发

症风险高［１］，如自然流产率、早产率及围产儿死亡率

都明显高于单胎妊娠，在产前诊断以及进一步的处

理和监护方面相对于单胎上难度较大，仍欠缺经验，

因此探讨有效而安全的的产前诊断方法十分必要。

１　临床资料

１．１　一般资料　孕妇吕某某，２６岁，因“停经１８
＋

周，双胎之一胎ＮＴ增厚，唐氏高风险”来本科室就

诊。平素月经规则，末次月经：２０１１年２月２０日。

自然受孕，本孕期无特殊不适，无不良接触。

１．２　超声检查　２０１１年５月２１日至本院查Ｂ超

提示：双绒毛膜双胎，ＣＲＬ６３／５９ｍｍ，ＮＴ１．５／３．５

ｍｍ。唐氏筛查：２１三体高风险１／２２８。Ｇ１Ｐ０Ａ０，

既往史及家族史无特殊。于同年６月２９日来本科

室行羊膜腔穿刺术，由高年资的超声科医生Ｂ超确

定双胎性别，并画出双胎示意图，注意作出胎一、胎

二的标示，标出双胎的胎盘及脐带附着的位置、羊膜

隔的大致走行方向等。分别在两个羊膜腔中各抽取

羊水２５ｍｌ，行羊水染色体核型分析及ＳＴＲ（人类短

串联重复序列）检查。

１．３　诊断结果　７月２日 ＳＴＲ报告示双胎ＳＴＲ

位点不一致。其中一胎未发现１３、１８、２１号、Ｘ或Ｙ

染色体数目异常，另一胎提示为２１三体。染色体核

型分析报告（图１、２）与ＳＴＲ报告一致（报告提示双

胎性别不一致，与术前超声提示一致，根据国家法律

规定未向孕妇及家属提示，不写入报告）。拟行“减

胎术”收入院并完善术前检查及行三维彩超，排除手

术禁忌证后，于７月２３日行减胎术。术前再由高年

资的超声科医生Ｂ超确定双胎性别，再次复查双胎

的胎盘及脐带附着的位置、羊膜隔的大致走行方向

等，与前面提及双胎示意图一致后，确认患胎位置，

向患胎心腔进针注射１０％ ＫＣｌ５ｍｌ，１分钟后胎心

停止。继续观察１５及３０分钟患胎心无复跳。术毕

予盐酸利托君片安胎治疗，孕妇无不适，健胎胎心率

正常，３天后出院。

术后一个月孕妇复诊无特殊，２０１１年１１月下

旬于孕３９＋周时在当地医院剖宫产出一女婴，出生

体重３．１ｋｇ，羊水清，自诉出生Ａｐｇａｒ评分１０分，喂

养好，现两岁余，生长发育及智力发育与同龄儿

无异。
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图１　双胎之一胎染色体２１三体

图２　双胎之二胎染色体正常

２　讨　论

据报道，双胎中至少一胎为染色体异常的发生

率较同年龄组单胎高１．５倍
［２］。

对双胎进行产前诊断前，首先要明确合子性质。

约有９０％的双绒毛膜双胎属于双卵双胎，而所有的单

绒毛膜双胎都是单卵双胎，所以临床上一般把双绒毛

膜双胎按双卵双胎对待，产前诊断应对两个不同的胎

儿分别取样检查。产前确定双胎妊娠的绒毛膜特性最

准确时机在孕早期．在７～１４周超声观察“λ”征，出现

“λ”征是双绒毛膜妊娠的可靠标志
［３，４］。妊娠早期的

超声诊断绒毛膜性的准确性可达９６％～１００％
［５］。

双卵双胎行产前诊断存在两个胎儿标本交叉污

染或取样重复的风险，操作技术要求较单胎高，术前

的超声检查及术中的超声定位就更重要。由于唐氏

综合征患儿部分不存在明显外观结构异常，故产前

诊断双胎之一为患儿时，必须依赖术前超声的特定

指标去鉴别健胎与患胎，才能进一步减胎。总结本

例经验为，由有经验的超声医生术前探查确定双胎

性别，并画出双胎示意图，注意标出双胎的胎盘及脐

带附着的位置、羊膜隔的大致走行方向等，术中抽取

羊水及时在标本及示意图上标记胎一、胎二。由于

本例患胎与健胎性别不同，减胎术前能通过超声检

查很好进行健胎／患胎的鉴别。如果性别一致则产

前诊断术前及术中记录尤其重要，否则可能会导致

有产前诊断结果却无法进一步处理的局面，甚至把

健胎减灭而保留患胎的严重后果。

整个孕期都可以进行选择性减胎术，早孕期多

胎妊娠的减胎术最为广泛开展［６，７］，而妊娠早中期

的选择性减胎目前认为多数安全［８，９］，关键在于精

确的产前诊断结果及准备充足前期工作。而成熟的

减胎技术更成为双胎或多胎妊娠的产前诊断提供了

进一步的处理手段，在双胎或多胎妊娠出生缺陷的

预防及避免中起重要作用。减胎后的健存新生儿应

按围产高危儿进行系统管理［１０］，密切随访。
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