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鼻前软组织厚度产前筛查唐氏综合征的临床价值
白莉莉１，叶风１，董雪琴１，徐雪琴２，毛义建２，陈孝立１

１．温州市中心医院超声影像科，浙江 温州 ３２５０００；２．温州市中心医院中心实验室

摘要：目的　通过超声检测胎儿鼻前软组织厚度（ＰＴ），探讨鼻前软组织厚度与唐氏综合征（ＤＳ）的关系，建立超
声软指标ＰＴ中位倍数（ＭｏＭ）值，明确ＰＴ筛查唐氏综合征的临床价值。方法　对２０１２年６月—２０１４年６月期
间在温州市中心医院超声检查的孕１６～２５周的正常胎儿及ＤＳ胎儿进行ＰＴ测量，组间比较采用ｔ检验或Ｗｉｌｃｏｘ
ｏｎ秩和检验，并行Ｓｐｅａｒｍａｎ线性相关分析，采用二次回归模型计算２组ＭｏＭ（ＰＴ）值，并建立风险评估模型，观察
敏感度、特异度、阳性预测值、阴性预测值、阳性似然比、阴性似然比指标。结果　正常组 ＰＴ平均值为（３．５１±
０．９１）ｍｍ，ＤＳ组ＰＴ平均值为（５．１６±０．７９）ｍｍ，差异有统计学意义（ｔ＝１２．２３，Ｐ＜０．０５）；正常组胎儿ＰＴ随孕周
增加而增厚，正常胎儿ＰＴ的ＭｏＭ值为１．０１０，ＤＳ胎儿ＰＴ的ＭｏＭ值为１．３７１。ＰＴ为单一指标筛查ＤＳ，以５％假
阳性率，筛查唐氏综合征胎儿敏感度为５８％，阳性预测值为０．４６，阴性预测值为０．９７，阳性似然比为１１．６３，阴性
似然比为０．４４；ＰＴ联合年龄高风险筛查ＤＳ，以５％假阳性率，敏感度提高到７５％，阳性预测值为０．５２，阴性预测
值为０．９８，阳性似然比为１４．９４，阴性似然比为０．２６。结论　鼻前软组织厚度是孕中期筛查唐氏综合征有效的遗
传学超声软指标，唐氏综合征胎儿鼻前软组织厚度较正常胎儿厚。鼻前软组织厚度联合年龄高风险筛查唐氏综

合征可以提高筛查敏感度，风险截断值达１／２５０，应建议行侵入性检查。
关键词：唐氏综合征；产前超声；鼻前软组织厚度；超声软指标
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　　唐氏综合征（ｄｏｗｎｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＤＳ）又称先天愚型，
因多种因素导致第２１号染色体多一条，故又称２１三
体综合征，是新生儿中最常见的非整倍体异常的染色

体疾病，一直是产前筛查的重点［１２］。国外已有少数文

献报道鼻前软组织厚度（ｐｒｅｎａｓａｌｔｈｉｃｋｎｅｓｓ，ＰＴ）是产前
筛查ＤＳ的高效超声软指标［３４］，但目前在国内 ＰＴ的

基金项目：浙江省医药卫生科技项目（２０１２ＫＹＢ１９４）；浙江省温
州市科技计划项目（Ｙ２０１４０４３３）

通信作者：叶风，Ｅｍａｉｌ：ｂａｉｈａｏｈｕａｙｕａｎ＠ｓｉｎａ．ｃｏｍ

检查尚未引起重视。本研究通过超声检测胎儿 ＰＴ，探
讨ＰＴ与 ＤＳ的关系，建立超声软指标 ＰＴ中位倍数
（ＭｏＭ）值，明确ＰＴ筛查ＤＳ的临床价值。

１　资料与方法
１．１　临床资料　选择２０１２年６月—２０１４年６月期间
在我院行常规产前超声检查孕１６～２５周单胎的孕妇，
无妊娠合并症及并发症，无明显结构异常的存活胎儿；

并选择同期行常规产前超声检查孕１６～２５周单胎的
孕妇，已经行羊水穿刺或脐血穿刺行胎儿染色体核型

检查产前诊断为２１三体综合征的存活胎儿。
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１．２　超声检查　仪器为西门子 ＳＥＱＵＯＩＡ５１２及
ＰＨＩＬＩＰＳＩＵ２２彩色多普勒超声诊断仪，其腹部探头频
率均为３～５ＭＨｚ。检查内容包括：①双顶径、股骨长
度等生长径线测量；②胎儿全身各脏器形态结构有无
异常；③ＰＴ和其他超声软指标检查，包括：鼻骨、颈项
部皮肤皱褶厚度、轻度侧脑室扩张、脉络丛囊肿、心室

内强回声、长骨短小、轻度肾盂扩张、肠管回声增强、小

指中节指骨发育不良。ＰＴ测量方法：取胎儿颅面部标
准正中矢状切面（近场显示额骨、鼻尖、鼻骨、上唇、下

唇、上颌骨、下颚，远场显示胼胝体、小脑蚓部），将影像

放大，使胎儿头部及颈部占屏幕１／２～２／３，测量额骨
前缘最低点（相当于额骨与鼻骨的连接点）与鼻梁前

皮肤前缘之间的垂直距离（见图１），超声波声束与胎
儿鼻轴夹角约４５°，游标尺的精确度为０．１ｍｍ。由２
位具产前诊断资质并经ＰＴ测量规范培训的医师完成，
每例测量３次，取其平均值。
１．３　胎儿结局随访　按随访结局将胎儿分为正常组
与ＤＳ组。将经羊水穿刺或脐血穿刺行染色体核型检
查确诊为２１三体的胎儿归为 ＤＳ组。非２１三体胎儿
儿中孕１６～２５周超声测量的胎儿大小与孕龄相差 ＜
１０ｄ，胎儿无结构异常，产前及产后均无发现其他染色
体异常，出生后经新生儿专科医生诊断为正常的归为

正常组。

１．４　统计学方法　采用ＳＴＡＴＡ１９．０统计学软件进行
分析。定量资料方差齐性分析，方差齐性时，采用

ｘ±ｓ描述，组间比较采用 ｔ检验；定量资料方差齐性分
析，方差不齐时，采用［中位值，（Ｐ２５～Ｐ７５）］描述，组间
比较采用Ｗｉｌｃｏｘｏｎ秩和检验；定量资料计算 Ｓｐｅａｒｍａｎ
线性相关系数。采用二次回归模型计算ＭｏＭ（ＰＴ）值，
并进行对数转换，建立风险评估模型，采用四格表分析

获得诊断评价指标：敏感度、特异度、阳性预测值、阴性

预测值、阳性似然比、阴性似然比。Ｐ＜０．０５为差异有
统计学意义。

２　结　果
２．１　一般情况　收集正常胎儿６５８例，孕１６～２５周，
平均２１．１（１８．７～２３．４）周，孕妇年龄１６～４２岁，平均
２７．９２（２５．４５～３１．０７）岁。收集 ＤＳ胎儿 ４８例，孕
１７～２５周，平均２２．４（２１．３～２３．１）周，孕妇年龄１９～
４４岁，平均３３．１１（２９．８５～３７．１９）岁。２组孕妇的年
龄差异有统计学意义（Ｚ＝５．８５，Ｐ＜０．０５）。２组胎儿
进行超声检查时的孕周差异有统计学意义（Ｚ＝２．６８，
Ｐ＜０．０５）。
２．２　正常组与 ＤＳ组 ＰＴ情况　正常组 ＰＴ均值为
（３．５１±０．９１）ｍｍ，ＤＳ组 ＰＴ均值为（５．１６±０．７９）
ｍｍ，２组 ＰＴ均值差异有统计学意义（ｔ＝１２．２３，Ｐ＜
０．０５）。
２．３　建立ＰＴ中位倍数（ＭｏＭ）值及筛查ＤＳ效能　本
研究将６５８例正常组孕妇按孕周分组，每个孕周为一
组，共分成１０组，每组 ＰＴ取中位值，以天表示的孕龄
（孕天）也取其中位值。结果显示 ＰＴ中位值与孕天中
位值线性相关有统计学意义（Ｒ＝１．０，Ｐ＜０．００１），ＰＴ
随孕周增加而增厚。ＰＴ中位值（因变量ｙ与孕天中位
值（变量 ｘ）的二次回归方程（Ｒ２ ＝０．９８８）为：ｙ＝
－５．７３９０９７４５０９４１０３５＋０．０８７９２２４０６６３３３５６９７×ｘ
－０．０００１７１３９１７３５８６８１７８４×ｘ２，计算后得出正常组
胎儿ＰＴ的ＭｏＭ值为１．０１０，ＤＳ组胎儿ＰＴ的ＭｏＭ值为
１．３７１。ＰＴ、ＰＴ联合年龄高风险各项诊断评价指标见表
１。

表１　ＰＴ及ＰＴ联合年龄高风险筛查ＤＳ的各项诊断评价指标

项目 风险截断值 敏感度（％） 特异度（％） 阳性预测值 阴性预测值 阳性似然比 阴性似然比

ＰＴ １０／３ ５８ ９５ ０．４６ ０．９７ １１．６３ ０．４４
ＰＴ联合年龄高风险 １／２５０ ７５ ９５ ０．５２ ０．９８ １４．９４ ０．２６

３　讨　论
３．１　ＰＴ增厚与ＤＳ的关系　皮肤增厚是ＤＳ患者的共
同特征，大量的研究已经证实，ＤＳ胎儿皮肤增厚可以
通过超声显示，一般表现为早孕期颈项部透明厚度增

加，中孕期颈部皮肤褶皱增厚［５７］。最近的报道指

出［８９］，ＤＳ胎儿皮肤弹性差。皮肤增厚，在超声上也可
表现为ＰＴ增加。本研究的结果亦显示正常组胎儿与
ＤＳ组胎儿ＰＴ均值差异有统计学意义，这表明ＰＴ厚度
增加可用于区分整倍体胎儿和 ＤＳ胎儿；本研究显示
正常组胎儿ＰＴ的 ＭｏＭ值为１．０１０，ＤＳ组胎儿 ＰＴ的
ＭｏＭ值为１．３７１，表明在中孕期 ＤＳ胎儿 ＰＴ较正常胎
儿厚（见图１）。
３．２　ＭｏＭ（ＰＴ）的转化　与早孕期评估 ＮＴ的模式相

类似［１０１１］，目前文献所报道的评估 ＰＴ的模式也有两
种：计算 ＰＴＭｏＭ值和 ΔＰＴ值。文献资料［１２］显示将筛

查指标检测值转化为ＭｏＭ值的形式，可以消除孕周的
影响。ＭｏＭ方法是指当检测的指标值随着年龄、性别
等变化而变化时，可将其转换成自身的中位倍数

（ＭｏＭ）进行观察，采用此方法能较好地消除外界因素
对检测指标值的影响。本研究通过建立二次回归模型

计算ＭｏＭ（ＰＴ）。目前，国外研究中用于计算 ＭｏＭ模
型有多种，以模型校正的拟合优度 Ｒ２最接近于１．０００
为佳，本研究的二次回归方程 Ｒ２＝０．９８８，接近于
１．０００，经计算得正常组 ＰＴ的 ＭｏＭ值为１．０１０，ＤＳ组
ＰＴ的ＭｏＭ值为１．３７１。此结果同 ＭｉｇｕｅｌｅｚＪ等［１３］报

道的孕１４～２７周１３８５例正常胎儿和１０５例ＤＳ胎儿
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得出的正常胎儿 ＰＴ的 ＭｏＭ值为 ０．９９５，ＤＳ胎儿 ＰＴ
的ＭｏＭ值为１．３３４非常接近；而且同 ＭｉｒｏｎＪＰ等［１４］

报道的早孕期１８２例正常胎儿及９例 ＤＳ胎儿得出的
正常胎儿ＰＴ的ＭｏＭ值１．００６，ＤＳ胎儿 ＰＴ的 ＭｏＭ值
为１．３７７也非常接近。由此可见，采用ＭｏＭ值可以很
好地消除孕龄的影响，使指标检测值趋于标准化。

　　注：２３周唐氏综合征胎儿ＰＴ（下）较２３周正常胎儿 ＰＴ（上）厚（短

白线示ＰＴ的测量）。

图１　２３周胎儿ＰＴ图

３．３　ＰＴ作为超声软指标筛查 ＤＳ的效能　本研究以
ＰＴ为单一指标筛查ＤＳ，以５％假阳性率，筛查ＤＳ胎儿
的敏感度为５８％，高风险截断值为１０／３，这与近年来
文献报道［４，９，１３］的 ５％假阳性率、敏感度 ５０．０％ ～
６３．４％基本相符。似然比是反映数据真实性的有效指
标，同时也是反映数据敏感度和特异度的复合指标，其

结合了敏感度、特异度、阳性预测值和阴性预测值的优

点，可根据患者是否有报警症状预测疾病。似然比因

检验结果的阳性、阴性可相应地分为阳性似然比

（ＰＬＲ）、阴性似然比（ＮＬＲ）。当 ＲＬＲ＞１０或 ＮＬＲ＜
０．１时，表示诊断或排除某种疾病的可能性显著增加。
本研究中 ＰＬＲ结果为１１．６３，大于１０说明 ＰＴ增厚的
胎儿是ＤＳ的可能性是其为正常胎儿可能性的１１．６３
倍，说明ＰＴ增厚对预测 ＤＳ有一定的价值。本研究中
ＮＬＲ结果为０．４４，大于０．１，说明ＰＴ正常的胎儿是ＤＳ
的可能性是其为正常胎儿可能性的０．４４倍。通过相
关文献以及本研究结果的分析比较，故认为ＰＴ是一个
有效的筛查ＤＳ的超声软指标。

随着孕妇年龄增加，胎儿罹患 ＤＳ的概率也随之
增加［１５１６］。而通过对高龄孕妇进行羊膜腔穿刺，发现

ＤＳ检出率仅约２０％ ～２５％。本研究 ＰＴ联合年龄高
风险筛查ＤＳ，以５％假阳性率，敏感度提高到７５％，高

风险截断值为 １／２５０，故可以认为 ＰＴ联合年龄高风
险，尤其当孕妇未进行母体血清筛查的情况下，如其风

险值≥１／２５０，应建议行侵入性检查。
３．４　ＰＴ的标准化测量　本研究中 ＰＴ定义为额骨前
缘最低点（相当于额骨与鼻骨的连接点）与鼻梁前皮

肤前缘之间的垂直距离。从本质上讲，这与部分学者

的测量方法相类似，一般测量的是额骨与鼻骨的连接

处到鼻梁前皮肤前缘之间的垂直距离，但本研究选择

额骨前缘的最低点，是因为有部分唐氏综合征胎儿鼻

骨缺失。临床研究显示，ＭｏＭ检测值如果存在偏差，
那么对筛查性能及个体风险值的评估均会产生较大影

响，例如单个指标 ＭｏＭ值存在１０％的偏差，那么筛查
假阳性率将升高２％。故ＰＴ作为ＤＳ的筛查指标估计
ＤＳ的风险必须使测量标准化，以防止高估或低估风险
计算。本研究发现所取切面稍向一侧偏斜，则会导致

所测得ＰＴ值偏大；超声波声束与鼻轴的夹角以４５°为
宜，如果夹角过小或过大，测得ＰＴ值偏小。

综上所述，ＰＴ增厚与ＤＳ有密切关系，是孕中期筛
查ＤＳ有效的遗传学超声软指标，且 ＰＴ测量方法简
单，易掌握，可将其应用到临床 ＤＳ的筛查中，以降低
ＤＳ胎儿的出生率。
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著降低患者焦虑和抑郁的情绪［１０］。本组病例借助翻

译，护士通过多渠道护理干预，显著提高了患者自信

性，消除了紧张、焦虑等不良情绪，为术后痊愈打下了

良好基础。

３．２　全麻术后加强呼吸道管理，关注生命体征的变化
是术后护理的核心　术前全麻患儿常规禁食，普遍认
为能降低术中胃内容物反流及误吸的风险［１１］。本组１
例患儿家长因术前隐瞒了给患儿喂食牛奶的情况，牛

奶虽然是液体食物，但因其在胃内形成凝块，故类似于

固体食物。麻醉插管的刺激，术后易发生呕吐，是导致

误吸与反流的重要原因。术前应反复仔细询问家长，

确认未进食后，方可施行麻醉。喉头水肿是全麻气管

插管术后常见的并发症之一，也是引起呼吸道梗阻的

常见原因。本组３例患儿术后发生喉头水肿，出现不
同程度的呼吸道梗阻症状。经分析 ２例因手术难度
大、时间长，全麻气管插管压迫声门所致；１例因全麻
气管插管不顺，反复剌激发生喉头水肿。为此，提高手

术、麻醉技术，缩短手术时间，术后严密观察及时处理

是防止呼吸道梗阻的重要方法。

３．３　术肢制动与康复训练科学应用，是促进术肢功能
恢复的关键　术后术肢外固定制动，抬高术肢，是防止
水肿、促进血液循环、创口愈合的常用方法。但术后应

定时观察术肢末梢血液循环的情况，防止因石膏外固

定过紧而引起局部压痛及患肢缺血坏死［１２］。本组 ３
例术后发生了程度不同的术肢末梢血液循环障碍，均

因外固定过紧所致。石膏外固定松紧应适度，外固定

与术肢间以能插入２个手指为宜。术后严密观察及时
处理是防止本并发症的主要措施。术后术肢做肌肉等

长等张收缩活动，防止发生血栓性静脉炎或下肢静脉

血栓形成（ＤＶＴ），同时还可促进血液循环、创口愈合。
一旦发现ＤＶＴ，及时治疗效果好，如延误治疗时机可致
肢体残疾［１３］。而未被固定的肢体，在床上每天要求患

者主动进行关节功能训练，除了防止肌肉萎缩、关节僵

直，术后又能尽快恢复日常生活能力。制动与活动是

相辅相成的辩证关系。

３．４　防止压疮发生，是评价护理质量的重要方面　本
组１例因放置便盆不当，引起骶尾部擦伤，发生了压
疮。虽经过治疗很快痊愈，但仍然给患者造成了不必

要的痛苦。为此，临床护士能否正确评估压疮发生风

险，规范落实相关防范措施将直接影响压疮护理的质

量［１４］。压疮预防是降低压疮发生率的有效方法［１５］。

综上所述，少数民族 ＣＰ患者围手术期护理难度
大，临床医护人员应积极学习少数民族语言，直接与患

者沟通，可尽快赢得患者的信任与配合，这一点在新疆

少数民族地区至关重要。术后呼吸道有效的管理，是

防止全麻术后呼吸道梗阻，减少病死率的有力措施。

本组病例术肢制动与康复训练科学灵活应用，术后能

尽快恢复术肢功能。防止压疮是体现护理质量，缩短

病程，提高效益，减少患者痛苦的重要体现。
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