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健 康 是 一 种 生 活 态 度

DDNNAA检检测测不不是是产产前前诊诊断断““金金标标准准””
专家详解唐筛、无创DNA、羊水穿刺如何选择才科学
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本报记者 陈晓丽

超35岁孕妇多选择

无创DNA检测

看着眼前活泼可爱的女儿，
济南马女士几乎忘了产检时的
担惊受怕。她说，怀孕产检时，她
的唐氏综合征筛查风险值是1/
163，也就是有1/163的可能性生一
个“唐氏儿”。

唐氏综合征是一种先天染
色体缺陷，可导致先天痴呆，它
是由于第21号染色体比正常人
多了一条所引发的，故又称“21三
体综合征”。“唐氏儿”通常为先
天性中度智力障碍。一般来说，
检查结果小于1/270为低风险，高
于1/270为高风险，马女士最终检
查结果1/163，被划分为高风险。

“当时把我吓坏了，万一生
一个痴呆宝宝怎么办？这个时
候，医生推荐我做无创DNA检
测，抽一管血，比较方便，准确率
也比唐筛高很多。”马女士说。

尽管医院遗传室医生更推
荐做羊水穿刺检查，但考虑到羊
水穿刺的风险，马女士还是果断

交了2850元的检测费，选择做无
创DNA检测。“听说羊水穿刺存
在流产风险，预约等一个月后才
能做，等结果还得一个多月，太
折磨人了，DNA检测一周就能拿
到报告，即使结果还是高风险，
再做羊水穿刺也来得及。”马女
士说，经历了一周的揪心等待，
看到DNA检查低风险的结果，她
才放下心来。

“随着二孩政策放开，大龄
孕妇越来越多，35岁以上孕妇能
占到总数的一半以上。”山东大
学第二医院生物分子实验室工
作人员刘玲说，医学建议，35岁以
上孕妇不再进行唐氏筛查，而是
直接进入产前诊断，如羊水穿刺
或者无创DNA检测，大多数孕妇
都会选DNA检测。

羊水穿刺才是诊断

的“金标准”

常规产检中，唐氏筛查的假
阳性概率较高，因此，在唐氏筛
查高风险的情况下，医生通常建
议进一步检测，以明确诊断胎儿
是否属于唐氏儿。

“无创DNA检测是基于高通

量基因测序技术的检测手段，最
近几年才发展起来。”山东省千
佛山医院产科副主任医师张志
伟告诉记者，孕妇的外周血里存
在大量来自胎儿的游离DNA片
段，并且随着孕周增大而增加，
在适当时机，抽取孕妇外周血可
以提取胎儿的DNA，从而实现胎
儿基因检测，几乎没有风险。

传统的羊水穿刺是在B超的
引导下，用细长的针管抽取羊
水，对羊水中胎儿脱落的细胞进
行检测，以评估胎儿宫内情况以
及是否患有疾病。

“羊水穿刺可能会存在宫内
感染、流产等风险，不过概率非
常低。”刘玲说，她只碰到过一例
羊水穿刺后流产的孕妇，当时抽
取的羊水已经是黄绿色，提示
孕妇宫内已经发生了感染或者
胎儿本身就有发育异常，羊水
穿刺只是流产的导火索。

无创DNA检测的局限性也
很明显。“最大的缺点就是检测
范围狭窄，人类共有23对染色体，
DNA产前检测只针对其中3对检
测的准确度高，分别为21-三体，
18-三体，13-三体，其中21-三体
就是常见的唐氏儿疾病。”刘玲

说，无创DNA检测只是作为进一
步的风险筛查手段，并不能作为
最终的诊断，也就是说，如果
DNA检测结果仍是高风险，还
要再做羊水穿刺进行最终确
认。

目前，羊水穿刺仍然是孕
检中的金标准，无创DNA检测
不能完全代替羊水穿刺。

检测有风险，如何

选择才科学

羊水穿刺存在风险，而无创
DNA检测听起来更加高大上，究
竟两者之间如何选择？

刘玲表示，两者的适用人群
有一定的重叠，有几类孕妇只能
选择羊水穿刺进行染色体检查
或基因诊断：胎儿影像学检查发
现胎儿存在两种以上畸形，或怀
疑有染色体微缺失、微重复或其
他染色体异常可能的；一年内接
受过异体输血，器官移植，或接
受过细胞治疗等的孕妇；父母任
何一方存在明确染色体异常或
基因缺陷者，此外，年龄超过35岁
的高龄孕妇、产前筛查高风险的
孕妇也建议首先选择羊水穿刺。

体重超过100公斤、通过体外
受精——— 胚胎移植方式受孕、双
胎妊娠、合并恶性肿瘤等因素会
导致DNA检测准确率下降，也
应慎重选择无创DNA检测，此
时，羊水穿刺检测更加准确。

张志伟表示，从唐氏筛查
结果来看，风险值介于1/270到
1/ 1 0 0 0之间的孕妇被认为是
风险临界水平，可以选择无创
DNA检测，同时，因为存在先兆
流产、出血倾向等状况而无法
做羊水穿刺的孕妇，也可以选
择无创DNA检测。

据介绍，无创DNA检测
在孕12周-26周之间做，其中
1 6周- 1 9周之间做最好。“一
方面做得越晚，孕妇外周血
中胎儿游离DNA片段越多，
准确性更高；另一方面，如果
检测时间太晚，万一有问题可
能来不及再做羊水穿刺确诊，
只能行风险更高的脐血穿刺来
进行确诊。”刘玲说，羊水穿刺
主要在孕19周-22周之间进行。

在两种检查手段都可行的
情况下，医护人员会把两种检
查手段的利弊和风险都明确告
知孕妇及家属，由其自愿选择。

女性35岁以后机体处于下滑状态，胎儿畸形发生率也随之增加。现代医学检测手段已能够相对准确地评估胎儿畸形率。不
过，无论是唐氏综合征筛查，还是传统的羊水穿刺或是听起来高大上的DNA检测，都存在一定的风险。准妈妈们将如何选择？

本报记者 王小蒙
实习生 刘春雨

近日，58岁的陈先生总感觉
疲乏、关节刺痛，甚至晚上睡觉
时还会因关节痛而惊醒。疼得实
在受不了了，他从药店买来苯溴
马隆片，想着吃完或许痛风就
能好了，没想到疼得更厉害了。

专家介绍，以立加利仙、尔

同舒等为代表的苯溴马隆片，
主要用于治疗痛风，对原发性
和继发性高尿酸血症、各种原
因引起的痛风和痛风性关节炎
等都有较好疗效，但使用禁忌
也应注意。

“不能在痛风急性发作期
服用苯溴马隆，这会导致尿酸
水平急剧下降。”山东省千佛山
医院风湿免疫科专家刘文波
说，苯溴马隆的使用应该更加
规范，不能一看高尿酸就着急
服用苯溴马隆，因为随着组织
液中尿酸溶出，局部疼痛的症
状会进一步加重。

其实，陈先生的例子并不
是个例。随着高尿酸发生率的
不断增高，该药引起的不良反
应报告也越来越多。67岁的张
先生，曾因痛风连续吃了一个
月的苯溴马隆片和碳酸氢钠
片，没想到停药2周后全身乏
力、食欲不振、尿色深黄。症状
不断加重，张先生到医院检查，
被诊断为药物性肝炎，在保肝
治疗后肝功能才恢复正常。

国家药品不良反应中心也
曾发布警示，苯溴马隆应避免
同其他具有肝毒性的药物同时
使用，治疗期间应定期监测肝

功能。据悉，上世纪70年代，苯
溴马隆首先在法国上市，2003
年国际上报道了该药严重的肝
毒性后，陆续在一些国家撤市。
目前，我国上市的苯溴马隆主
要是片剂和胶囊剂，规格为50
毫克。

痛风和糖尿病、高血压一
样是慢性病，都需要终身治疗。

“不过没有症状的高尿酸血症，
其实并不需要用药。”刘文波
说，一般认为无症状的高尿酸
血症，只需调整饮食，避免肥
胖、过劳、酗酒、精神刺激等，也
可以将尿酸控制在合理水平。

医生提醒，如果需要服用
该药，最好定期检查肝功能。此
外，服药后出现持续性腹泻应
停药，如果出现食欲不振、恶
心、呕吐、全身倦怠感、腹痛、腹
泻、发热、尿浓染、眼球结膜黄
染等，应及时就诊，必要时检查
肝功能并进行相应治疗。

痛痛风风吃吃苯苯溴溴马马隆隆，，疼疼得得更更厉厉害害了了
医生提醒：警惕痛风用药不当而伤肝
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