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1.2 方法

1.2.1 超声检查  采用 GE Voluson E10、Voluson E8
彩色多普勒超声诊断仪，选用凸阵探头，探头频率设定

为 3.5 ～ 5.0 MHz，预妊娠中期 18 ～ 24 周进行检查，检

查前嘱孕妇适量进食，无需憋尿，取仰卧位，由 2 名具

有 5 年以上产前超声诊断经验的医师独立操作，检查内

容包括：（1）超声软指标定义 [4]：鼻骨缺如 / 发育不

良，冠状面观察不到鼻骨回声，或鼻骨长度＜同孕周正

常参考值第 5 百分位；侧脑室增宽，侧脑室后角宽度≥ 

10 mm 且＜ 15 mm；肾盂分离，胎儿肾脏横切面测量肾

盂前后径≥ 4 mm；脉络膜囊肿，胎儿侧脑室脉络丛内出

现的无回声囊性结构；单脐动脉，脐带内仅见一条脐动

脉，彩色多普勒超声显示脐带内仅一条动脉血流信号；

肠管强回声，肠管回声强度≥骨骼回声强度；股骨 / 肱

骨短小，股骨或肱骨长度＜同孕周正常参考值第 5 百分

位。（2）结构异常分类 [5]：中枢神经系统异常，脊柱裂、

无脑儿、脑积水、小脑蚓部缺失等；心血管系统异常，

法洛四联症、室间隔缺损、房间隔缺损、大动脉转位等；

消化系统异常，十二指肠闭锁、食管闭锁、肠管扩张等；

泌尿系统异常，肾缺如、多囊肾、严重肾盂积水等；骨

骼系统异常，短肢异常、骨骼发育不良、肢体缺失等。

若 2 名医师诊断结果不一致，由科室副主任医师以上职

称专家复核确定最终结果。

1.2.2 染色体核型检查  妊娠 18 ～ 22 周高危孕妇

行羊水穿刺检查，在超声引导下经腹穿刺抽取羊水 20～

30 mL，采用 G 显带技术行染色体核型分析（分辨率

400 ～ 550 条带）。核型异常判定标准参照《人类细胞基

因组学国际命名体系（ISCN 2020）》[6]，包括数目异常（如

21-三体、18-三体）与结构异常（如平衡易位、缺失）。

染色体核型异常是导致胎儿流产、死胎及出生缺

陷的主要原因，此类胎儿出生后多伴随智力障碍、多

器官异常，不仅严重威胁胎儿生存质量，更给家庭照

护、社会医疗资源带来沉重负担 [1]。妊娠中期（18 ～

24 周）是产前超声筛查的关键窗口期，可通过评估超声

软指标与结构异常提示染色体异常风险。超声软指标主

要是指产前超声检查中发现的胎儿结构非特异性的微小

变异，可提示染色体非整倍体数目异常的发生风险 [2]；

而结构异常虽与染色体异常关联更强，但部分轻微结构

异常仍可能漏诊核型异常 [3]。目前的研究多聚焦单一超

声指标的诊断价值，缺乏对软指标与结构异常联合分析

的系统探讨，尤其对不同类型染色体核型异常的超声表

现差异研究不足。基于此，本研究通过妊娠中期行超声

检查并明确染色体核型的胎儿数据，系统梳理核型异常

胎儿的超声软指标与结构异常特征，现报道如下。

1  资料与方法

1.1 一般资料

选取 2022 年 1 月—2025 年 6 月于桂林市人民医

院行妊娠中期检查提示胎儿超声软指标与结构异常并

接受胎儿染色体核型检查的孕妇 76 例作为研究对象。

孕妇年龄 21 ～ 35 岁，平均（27.65±2.53）岁；体重

指 数（23.49±1.41）kg/m2； 孕 周 18 ～ 24 周， 平 均

（21.12±1.26）周。本研究经桂林市人民医院医学伦理

委员会批准（伦理批号：2025-251KY），孕妇和家属均

知情，并签署知情同意书。

纳入标准：（1）单胎妊娠；（2）年龄≥ 21 岁。

排除标准：（1）多胎妊娠者；（2）孕妇合并严重内外

科疾病或接触致畸因素者；（3）胎儿感染性疾病者；

（4）超声或核型分析资料不完整者。

妊娠中期染色体核型异常胎儿的超声软指标与结构
异常表现分析

邱剑华

（桂林市人民医院超声科  广西  桂林  541002）

【摘要】【摘要】目的：目的：分析妊娠中期染色体核型异常胎儿的超声软指标与结构异常特征。分析妊娠中期染色体核型异常胎儿的超声软指标与结构异常特征。方法：方法：选取 2022 年 1月—2025 年 6月于桂林市人民医选取 2022 年 1月—2025 年 6月于桂林市人民医

院行妊娠中期检查提示胎儿超声软指标与结构异常并接受胎儿染色体核型检查的 76例孕妇作为研究对象，统计超声软指标阳性结果、结构院行妊娠中期检查提示胎儿超声软指标与结构异常并接受胎儿染色体核型检查的 76例孕妇作为研究对象，统计超声软指标阳性结果、结构

异常结果，并采用多因素异常结果，并采用多因素 LogisticLogistic 回归分析二者之间的关系。回归分析二者之间的关系。结果：结果：超声软指标异常胎儿的染色体异常和染色体核型异常构成比前 3位分别超声软指标异常胎儿的染色体异常和染色体核型异常构成比前 3位分别

为鼻骨发育异常（25为鼻骨发育异常（25..00%、3100%、31..58%）、侧脑室增宽（1958%）、侧脑室增宽（19..74%、2174%、21..05%）、肾盂分离（1805%）、肾盂分离（18..42%、1542%、15..79%）。胎儿超声单项结构及染色体核型异常构79%）。胎儿超声单项结构及染色体核型异常构

成比前 3位依次为心脏系统（30成比前 3位依次为心脏系统（30..26%、3126%、31..58%）、神经系统（2158%）、神经系统（21..05%、2605%、26..32%）、泌尿系统（1832%）、泌尿系统（18..42%、2142%、21..05%）。多因素05%）。多因素 LogisticLogistic 回归分析结果回归分析结果

显示，侧脑室增宽、鼻骨发育异常、肾盂分离、心脏及神经系统结构异常是胎儿染色体异常的影响因素（显示，侧脑室增宽、鼻骨发育异常、肾盂分离、心脏及神经系统结构异常是胎儿染色体异常的影响因素（PP ＜ 0＜ 0..05）。05）。结论：结论：侧脑室增宽、侧脑室增宽、

鼻骨发育异常、肾盂分离、心脏及神经系统结构异常是胎儿染色体异常的影响因素，可作为染色体筛查提示标准，指导高危孕妇管理，减少鼻骨发育异常、肾盂分离、心脏及神经系统结构异常是胎儿染色体异常的影响因素，可作为染色体筛查提示标准，指导高危孕妇管理，减少

有创检查与出生缺陷。有创检查与出生缺陷。

【关键词】【关键词】妊娠中期；染色体核型异常；超声软指标；结构异常；产前诊断妊娠中期；染色体核型异常；超声软指标；结构异常；产前诊断
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表 2  胎儿超声单项结构异常及染色体核型异常分析

结构
单项结构异常 染色体核型异常

例数 构成比 /% 例数 构成比 /%

心脏系统 23 30.26 6 31.58
神经系统 16 21.05 5 26.32
颜面部 6 7.89 2 10.53
消化系统 12 15.79 1 5.26
泌尿系统 14 18.42 4 21.05
骨骼系统 5 14.47 1 5.26
合计 76 100.00 19 100.00

2.3 影响胎儿染色体异常的多因素 Logistic 回归分析

多因素 Logistic 回归分析结果显示，侧脑室增宽、

鼻骨发育异常、肾盂分离、心脏及神经系统结构异常是

胎儿染色体异常的影响因素（P ＜ 0.05）。见表 3。

2.4 妊娠中期染色体核型异常胎儿的超声图像

妊娠中期染色体核型异常胎儿，孕妇年龄为 39 岁，

末次月经来潮时间为 2024 年 3 月 15 日，孕 22+1 周行常

规胎儿系统筛查，无阴道流血流液，胎儿左侧鼻骨短小

的测量值为 0.25 cm。见图 1。

3  讨论

本研究通过 76 例妊娠中期超声软指标或结构异常胎

儿的核型结果，分析超声软指标、结构异常与染色体异

常的关联，为产前筛查与临床决策提供依据。本研究结

果显示，超声软指标异常中的鼻骨发育异常、侧脑室增

宽、肾盂分离占比位居前 3 位，其中鼻骨发育异常的染

色体核型异常占比达 31.58%，为所有软指标中最高。鼻

骨的形成依赖于软骨细胞的增殖与分化，而 21- 三体综

合征、18- 三体综合征等常见核型异常胎儿中，染色体

1.3 统计学方法

采用 SPSS 27.0 统计软件处理数据。计量资料以均

数 ± 标准差（x- ± s）表示，采用 t 检验；计数资料以频

数（n）、百分率（%）表示，采用χ 2 检验；采用多因

素Logistic回归分析影响胎儿染色体异常的因素。P＜0.05
为差异有统计学意义。

2  结果

2.1 胎儿超声软指标异常及染色体核型异常分析

超声软指标异常胎儿的染色体异常和染色体核

型异常构成比前 3 位分别为鼻骨发育异常（25.00%、
31.58%）、侧脑室增宽（19.74%、21.05%）、肾盂分离（18.42%、
15.79%）。见表 1。

表 1  胎儿超声软指标异常及染色体核型异常分析

指标
超声软指标异常 染色体核型异常

例数 构成比 /% 例数 构成比 /%

鼻骨发育异常 19 25.00 6 31.58
侧脑室增宽 15 19.74 4 21.05
肾盂分离 14 18.42 3 15.79
脉络膜囊肿 10 13.16 2 10.53
单脐动脉 9 11.84 2 10.53
肠管强回声 5 6.58 1 5.26
股骨 /肱骨短小 4 5.26 1 5.26
合计 76 100.00 19 100.00

2.2 胎儿超声单项结构异常及染色体核型异常分析

胎儿超声单项结构及染色体核型异常构成比前 3 位

依次为心脏系统（30.26%、31.58%）、神经系统（21.05%、
26.32%）、泌尿系统（18.42%、21.05%）。见表 2。

表 3  影响胎儿染色体异常的多因素 Logistic 回归分析

因素 β SE Waldχ 2 OR 95% CI P
侧脑室增宽 2.134 1.026 4.326 8.449 1.131 ～ 63.115 0.038
鼻骨发育异常 1.264 0.512 6.095 3.540 1.298 ～ 9.655 0.014
肾盂分离 2.013 1.016 3.926 7.486 1.022 ～ 54.837 0.048
神经系统结构异常 2.118 1.013 4.372 8.314 1.142 ～ 60.551 0.037
心脏系统结构异常 1.321 0.465 8.070 3.747 1.506 ～ 9.322 0.005

	 （a）	 （b）
注：（a）胎儿左侧鼻骨发育不良；（b）胎儿右侧鼻骨缺失。

图 1  妊娠中期染色体核型异常胎儿的超声图像
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侧脑室增宽也可能是单纯结构畸形的表现，但本研究通

过多因素分析排除混杂因素，证实其在控制其他变量后

仍与染色体异常独立相关，提示即使是孤立性轻度侧脑

室增宽，也需警惕遗传风险。

综上所述，妊娠中期染色体核型异常胎儿的超声软

指标与结构异常具有特征性表现，其中侧脑室增宽、鼻

骨发育异常、神经及心脏系统结构异常是胎儿染色体异

常的影响因素，可作为染色体筛查提示标准，为高危孕

妇的分层管理提供依据，进而降低染色体异常胎儿的出

生率。但本研究为单中心回顾性研究，样本量相对有限

（76 例），可能存在选择偏倚，未来需开展多中心、前

瞻性研究，扩大样本量，纳入不同地区、不同风险等级

的孕妇，为产前筛查提供更精准的依据。
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上的关键基因表达异常，会导致软骨基质合成障碍，表

现为鼻骨缺失或长度低于同孕周第 5 百分位 [7]。既往有

纳入 92 例妊娠中期胎儿的多中心研究显示，孤立性鼻骨

发育异常的染色体异常发生率约为 27.40% [8]，与本研究

结果（31.58%）接近，进一步证实鼻骨发育异常是染色

体异常的核心超声软指标。侧脑室增宽的侧脑室后角宽

度轻度增宽可能与染色体异常导致的脑组织发育调控异

常有关 [9]。尽管孤立性侧脑室增宽的染色体异常风险较

低，但本研究中其占比仍达 21.05%，提示若合并其他软

指标或结构异常，需高度警惕胎儿存在染色体核型异常

的潜在风险。肾盂分离在本研究中的超声软指标阳性率

为 18.42%，核型异常率为 15.79%，风险值低于前两项指

标，可能是因为部分轻度肾盂分离为胎儿憋尿等暂时性

生理现象，可自行缓解且与染色体异常无关，而另一部

分则由泌尿系统畸形或染色体异常等病理因素导致，两

者的混杂使得该指标整体染色体异常的风险值相对更低。

妊娠中期胎儿肾盂分离发生的原因可能为胎儿膀胱充盈

导致尿液暂时性潴留，或输尿管蠕动功能尚未完善，孕

晚期多可自行消退；也可能与染色体异常导致的泌尿系

统发育畸形，或先天性输尿管梗阻有关 [10]。

超声单项结构异常的染色体异常检出率前 3 位为心

脏系统（30.26%）、神经系统（21.05%）、泌尿系统（18.42%），
反映不同系统结构异常与染色体异常存在一定的关联差

异。染色体异常可干扰心脏胚胎发育的基因调控，导致

室间隔缺损、法洛四联症等先天性心脏病。本研究中心

脏系统结构异常的染色体检出率达 30.26%，与约 30.6%
的先心病胎儿合并染色体异常的文献报道一致 [11]，提示

产前超声发现先心病时，需优先排查染色体核型。本研

究中神经系统结构异常的染色体检出率为 21.05%，印证

中枢神经系统异常与染色体异常高度关联的特点，此类

异常一旦发现，应立即建议侵入性产前诊断 [12]。肾缺如、

肾盂积水等泌尿系统异常与染色体异常导致的肾脏发育

调控基因异常相关，尽管孤立性泌尿系统异常的染色体

异常风险相对较低，但本研究中占比仍达 18.42%，与黎

冬梅等 [13] 研究结果相符。

本研究通过多因素 Logistic 回归分析，侧脑室增宽、

鼻骨发育异常、肾盂分离、心脏及神经系统结构异常与

胎儿染色体异常风险显著相关（P ＜ 0.05）。这一研究

结果创新性在于打破超声软组织指标与结构异常的孤立

性分析模式，比强调单个指标的风险更能提高筛查的灵

敏度和特异度。亦为临床超声指标 - 染色体异常风险的

分层管理提供依据，若胎儿存在单一高危软指标或单一

高危结构异常，染色体异常风险显著升高，建议直接行

羊水穿刺等侵入性产前诊断；若仅存在低危软指标或孤

立性轻度结构异常，可结合无创 DNA 检测或短期超声随

访，平衡诊断的准确率与侵入性操作的流产风险。此外，


