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摘  要 

目的：探讨孕早中期超声软指标胎儿颈项透明层NT、颈后皮肤褶皱NF筛查高风险与胎儿非整倍体染色

体异常的相关性及应用价值。方法：回顾性分析2022年1月至2022年10月榆林市第一医院21-三体综合

征高风险孕妇，其中有孕妇孕早期NT值阳性和孕中期NF值阳性，联合无创产前检测技术检测结果T21
高风险，进一步行羊膜腔穿刺取羊水细胞染色体核型分析为21-三体综合征。结论：孕早中期超声软指标

胎儿颈项透明层NT、颈后皮肤褶皱NF检测联合无创产前检测可以提高胎儿非整倍体异常筛查的阳性率。 
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Abstract 
Objective: To investigate the correlation and application value of ultrasound soft indicators in the 
first and second trimester of fetal nuchal translucency NT and nuchal fold NF screening with fetal 
aneuploidy. Methods: Retrospective analysis was performed on pregnant women at high risk of 
trisomy 21 syndrome in the First Hospital of Yulin City from January 2022 to October 2022. Among 
them, there were positive NT value and positive NF value in the early pregnancy and high risk of 
T21 in combination with non-invasive prenatal testing technology. Further amniocentesis was 
performed to obtain chromosome karyotype analysis of amniotic fluid cells for trisomy 21 syn-
drome. Conclusion: The detection of nuchal translucency NT and nuchal fold NF combined with 
non-invasive prenatal testing can improve the positive rate of fetal aneuploidy screening. 
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1. 引言 

产前筛查是保障出生人口质量的重要措施，主要方法包括影像学、生物化学、细胞遗传及分子生物

学等，主要对胎儿的发育状况进行全面了解，如有无体表畸形、有无染色体异常等。超声检查目前也是

在产科检查中广泛应用，对孕妇的危害很小并且经济有效，其中超声软指标(ultrasound soft markers, USM)
已经作为常规产前筛查的一项重要指标，比如孕早期胎儿颈项透明层(nuchal ranslucency, NT)、孕中期胎

儿颈后皮肤褶皱(nuchal fold, NF)，NT 和 NF 增厚都提示着胎儿染色异常的高风险。无创产前检测技术[1] 
[2] (non-invasive prenatal test, NIPT)采用二代测序和信息生物学技术筛查胎儿非整倍体染色体异常的方法，

优点是准确率非常高，但费用昂贵是其缺点，一般三级医院的收费在 1500~2500 元左右，需要考虑孕妇

家庭的经济情况是否可以接受，不可作为一般孕妇产前筛查的必要项目。孕早期(妊娠 11~13 + 6 周)检测

胎儿颈项透明层 NT 和孕中期(妊娠 16~24 周)检测胎儿颈后皮肤褶皱 NF，联合无创产前检测 NIPT，可以

提高胎儿非整倍体染色体异常疾病筛查的准确率。 

2. 一般资料 

回顾分析 2022 年 1 月至 2022 年 10 月 2 在我院产前检查诊断胎儿染色体异常(21-三体)的孕妇，其中

有在孕早期时筛查出胎儿颈项透明层 NT 阳性(高风险)，行无创产前检测 NIPT 结果为 T21 (高风险)，嘱

上级医院进一步产前诊断行羊水细胞染色体核型分析结果为 21-三体综合征，后于外院引产处理。另外有

NT 值低风险，孕中期时检查 NF 阳性(高风险)，无创产前检测果为 T21 (高风险)，上级医院行产前诊断

行羊膜腔穿刺(amniocentesis)取羊水细胞染色体核型分析结果为 21-三体综合征，后于我院引产处理。21-
三体综合征(trisomy 21 syndrome)又称唐氏综合征[3] (Down syndrome, DS)、先天愚型或伸舌样痴呆，是由

于 21 号染色体异常增多导致的，1866 年英国医生 John Langdon Down 首次报道了该疾病，故以 Down
综合征命名。主要表现为严重的智力发育障碍、轻度至重度学习障碍、发育迟缓、特殊面容、早发性阿

尔茨海默病等，多合并先天性心脏病、白血病、消化道畸形等脏器异常。目前国内外研究者都未能明确

研究出 21-三体综合征的发病机制，得不到有效的治疗与控制，只能通过孕期产前检查筛查出异常的胎儿，

进行产前诊断并对异常染色体胎儿进行引产处理。 

3. 讨论 

胎儿非整倍体染色体异常(21-三体、18 三体、13 三体)的确诊方法主要是通过羊膜腔穿刺对羊水细胞

进行染色体核型分析，最佳的检测时间为孕 12~22 + 6 周，羊膜腔穿刺是在孕 16~26 周一项具有侵入性的

有创操作，有感染、流产、破水等风险，但其染色体核型分析结果可以作为胎儿非整倍体染色体异常诊

断的“金标准”。羊膜腔穿刺需要超声定位下确定胎盘及羊水暗区的位置并标记，也可以在超声引导下

直接操作，选择相对安全的区域进行消毒、穿刺，抽取 20 ml 羊水标本进行细胞培养、染色体的核型分
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析。孕早期(11~13 + 6 周)行超声检查测量胎儿颈项透明层 NT 厚度，是指胎儿颈部皮下的无回声带，位

于颈后皮肤高回声带与深部软组织高回声带之间，是宫内胎儿新生代谢产生的液体，14 周前胎儿的淋巴

系统为得到良好的发育，故无法彻底被淋巴系统吸收堆积在一起，可以保护胎儿脑部防止过度灌注。孕

14 周后会被引流到胎儿颈内静脉，NT 逐渐消失。有研究显示 NT ≥ 2.5 mm 作为胎儿颈项透明层厚度增

加[4]，联合 NIPT 结果异常，并且进一步行羊膜腔穿刺取羊水细胞染色体分析结果异常的筛查率很高。

但是一些研究者认为 NT 值 ≥ 3 mm 视为胎儿颈项透明层厚度增加，后来经过染色体核型分析结果异常的

筛查率明显提高。因此目前临床上 2.5 mm ≤ NT 值 < 3 mm，视为临界风险，应该高度重视，并且在经济

条件允许的情况下积极行 NIPT 检测。孕中期(16~24 周)行超声检查测量胎儿颈背部皮肤褶皱 NF 厚度，

NF 值可以随着孕周的增加而增大，近年来一些研究表明，孕 16~18 周 NF ≥ 5 mm；孕 18~24 周 NF ≥ 6 mm
作为 NF 增厚阳性指标。近年来孕中期测量 NF 厚度作为产前筛查的一项重要的指标，有些地区将 NF 超

声检查命名“唐筛 B 超”，在孕 15~20 周筛查 21-三体综合征、18 三体综合征、开放性神经管缺陷的同

时行超声测量 NF 值，可以结合血清学检查结果同时评估胎儿染色体异常发生的风险，提高产前筛查的

效率[5] [6]。无创产前检测技术是利用母体外周血液中少量的胎儿游离 DNA，采用高通量测序的方法并

进行生物信息软件分析处理，最终检测出胎儿染色体的异常，优点是准确率非常高，21-三体综合征的检

测准确率可达 99% [7]，已经在临床产前筛查项目中得到了广泛的应用，但是缺点是检测的费用昂贵，目

前作为常规的产检项目很难被广大群众接受。国内研究者发现 NT 增厚预示着：胎儿染色体异常，如 21-
三体综合征、Turner 综合征、Noonan 综合征等；胎儿结构异常，如心脏、骨骼畸形、肺部畸形、腹壁畸

形等。也有研究者发现 NF 值增厚与胎儿 21-三体综合征和胎儿心脏畸形密切相关[8]，并且 NT 和 NF 均

增厚的孕妇，检测出胎儿染色异常的概率会更高[9]。2022 年 1 月至 2022 年 10 月，在我院发现的 21-三
体综合征患者中有 NT 值增厚和 NF 值增厚的，结合无创产前检测结果及羊膜腔穿刺羊水细胞染色体核型

分析诊断为胎儿非整倍体染色体异常(21-三体综合征)，最终引产处理。证实了在孕早期 NT 值增厚，孕

中期 NF 值增厚，均提示染色体异常高风险。所以在孕期产检时行超声检查测量 NT 值和 NF 值，并且结

合无创产前检测技术，可以大大提高筛查胎儿染色体异常的阳性率。 

4. 问题和展望 

2000 年以来，我国人口出生率随着经济增长、养老保险、性别比、避孕普及等因素呈走低状态，尽

管“二胎政策”的放开、“三胎政策”的呼吁，我国人口的出生率仍在下降。人们对于生育和教育的追

求从数量转变到了质量。我国的优生优育政策也帮助人们降低了新生人口缺陷的比例，大部分地区实行

了免费的孕期保健项目，指导孕妇定期产前检查，筛查出异常的胎儿。在众多的胎儿发育异常中主要免

费筛查胎儿染色体的异常，21-三体综合征、18-三体综合征及开放性神经管畸形。这些检查结果的异常会

导致新生儿出生缺陷，降低新生人口素质，增加家庭和社会的负担。产前筛查可通过多项医学辅助检查

手段检测出异常的胎儿，进行指导性的引产，达到优生优育的目的。超声软指标是产前筛查一项重要的

检查，孕早期对胎儿颈项透明层 NT 的测量和孕中期对胎儿颈后皮肤褶皱 NF 的测量，NT/NF 值增厚可

以预示胎儿染色体的异常，在无创操作的前提下经济有效地筛查出胎儿染色体异常高风险的孕妇，对于

高位风险因素的孕妇联合无创产前检测 NIPT、羊膜腔穿刺取羊水细胞染色体核型分析可以提高胎儿染色

体异常的相关疾病筛查的准确率。因此，超声测量孕早期胎儿颈项透明层 NT 和孕中期胎儿皮肤褶皱 NF
值可以作为产前筛查的一项必要检查，并且值得推广及应用。 
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