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摘要：目的　 评价低深度全基因组测序技术（ＣＮＶ⁃ｓｅｑ）在高龄孕妇产前诊断中的应用价值。 方法　 选取 ２０１８ 年 １ 月至 ２０１９
年 １２ 月于甘肃省妇幼保健院医学遗传中心单纯因高龄行羊水穿刺的羊水样本 １ ３９５ 份，并进行基于高通量测序的 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ。
ＣＮＶ 数据通过 ＣｌｉｎＶａｒ、ＤＥＣＩＰＨＥＲ、ＯＭＩＭ、ＤＧＶ 数据库进行注释，依据美国医学遗传学与基因组学学会（ＡＣＭＧ）评估 ＣＮＶ 的

致病性，通过 ＰｕｂＭｅｄ 数据库检索相关报道文献。 结果　 共检出染色体非整倍体异常 ３０ 例，检出率为 ２．１５％（３０ ／ １ ３９５）。 其

中 ２１ 三体 １８ 例，１８ 三体 ２ 例，性染色体非整倍体异常 ８ 例（其中有 ２ 例为嵌合体），其他常染色体非整倍体 ２ 例。 检出致病性

染色体拷贝数变异（ｐＣＮＶｓ）１９ 例，检出率为 １．３６％（１９ ／ １ ３９５）；检出临床意义不明的 ＣＮＶ（ＶＵＳ ＣＮＶｓ）３７ 例，检出率为 ２．６５％
（３７ ／ １ ３９５）；检出良性变异（Ｂ ＣＮＶｓ）４８ 例，检出率为 ３．４４％（４８ ／ １ ３９５）。 结论　 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术可提高高龄孕妇染色体异常的

检出率，ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 与核型分析技术的联合运用在高龄孕妇的产前诊断中具有重要的临床意义。
关键词：染色体非整倍体异常；染色体拷贝数变异；低深度全基因组测序技术；染色体微缺失 ／ 微重复综合征
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　 　 近年来，随着国家“二胎政策”的开放，高龄孕

妇的生育需求增加。 孕妇高龄（ ａｄｖａｎｃｅｄ ｍａｔｅｒｎａｌ
ａｇｅ， ＡＭＡ）是导致胎儿染色体异常的重要因素［１］。
高龄可造成卵巢功能衰退，卵子逐渐老化以及环境

因素的累积，使生殖细胞或受精卵在减数分裂时期

发生染色体不分离的风险增加［２］。 经典的染色体

核型分析技术作为产前诊断的金标准，其分辨率约

为 １０ Ｍｂ［３］。 近年来，作为高分辨率基因组的染色

体微阵列（ＣＭＡ）技术也逐渐被用于遗传疾病的产

前诊断，但其成本较高、通量较低，因此，该技术多

用于检测产前诊断中超声结构异常的胎儿［４］。 随

着二代测序技术的快速发展，低深度全基因组测序
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技术（ＣＮＶ⁃ｓｅｑ）凭借检测范围广、精准、通量高、成
本低、操作简便等诸多优势被迅速应用于产前诊断

领域。 本研究拟将 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 联合染色体核型分析

技术应用于高龄孕妇的产前诊断，以期进一步探讨

ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术在高龄孕妇产前诊断中的临床应用

价值。

１　 对象与方法

１．１　 研究对象　 选取 ２０１８ 年 １ 月至 ２０１９ 年 １２ 月

于甘肃省妇幼保健院医学遗传中心单纯因高龄行

羊水穿刺的羊水样本 １ ３９５ 份。 纳入标准：（１）孕

妇年龄≥３５ 岁；（２）胎儿超声检查结果显示为正

常；（３）无临床病历资料缺失；（４）均为单胎妊娠。
排除标准：（１）既往有不良孕产史者；（２）产前筛查

结果显示为高风险病例；（３）孕期接触过有害因素

者；（４）交流沟通能力障碍或伴有精神疾病者。 孕

妇年龄 ３５ ～ ５４ 岁，孕周 １８＋４ ～ ２８ 周。 样本均进行

ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 和染色体 Ｇ 显带核型分析技术检测。 本

研究通过甘肃省妇幼保健院医学伦理委员会审核

批准（２０１８ 院伦审研第 ３０ 号），各研究对象及家属

均知情同意。
１．２　 主要仪器及试剂 　 Ｔ１００ ＰＣＲ 扩增仪（美国

Ｂｉｏ⁃Ｒａｄ 公司），ＳｔｅｐＯｎｅ ｐｌｕｓ 荧光定量 ＰＣＲ 仪（美
国 Ｌｉｆｅ Ｔｅｃｈｎｏｌｏｇｉｅｓ 公司），ＮｅｘｔＳｅｑＣＮ５００ 高通量测

序仪（美国 Ｉｌｌｕｍｉｎａ 公司），５８１０Ｒ 低速低温离心

机、５４２４ 小型高速离心机（德国 Ｅｐｐｅｎｄｏｒｆ 公司），
Ｊ２Ａ９００ 超净工作台（苏州净化工程公司），ＣＫＸ⁃４１
倒置显微镜、ＣＸ３１⁃１２ＣＯ 生物显微镜（日本 Ｏｌｙｍ⁃
ｐｕｓ 公司），ＤＭ６０００ 荧光显微镜（德国 Ｌｅｉｃａ 公司），
ＱｕｂｉｔＦｌｕｏｒｏｍｅｔｅｒ 核酸定量仪、Ｆｏｒｍａ ｉ１６０ ＣＯ２ 培养

箱（美国 Ｔｈｅｒｍｏ Ｆｉｓｈｅｒ 公司）。 核酸提取试剂盒

（德国 Ｑｉａｇｅｎ 公司），核酸纯化试剂盒（美国 Ｚｙｍｏ
Ｒｅｓｅａｒｃｈ 公司），染色体拷贝数变异检测试剂盒（可
逆末端终止测序法）、文库构建纯化试剂、ＮｅｘｔＳｅ⁃
ｑＣＮ５００ 高通量测序试剂盒（北京贝瑞和康公司），
荧光定量检测试剂盒（美国 Ｋａｐａ 公司），Ｇｉｂｉｃｏ 羊

水培养基（美国 Ｔｈｅｒｍｏ Ｆｉｓｈｅｒ 公司），秋水仙素、
ＥＤＴＡ（美国 Ｌｉｆｅ Ｔｅｃｈｎｏｌｏｇｉｅｓ 公司），胰蛋白酶（德
国 Ｓｉｇｍａ 公司），Ｇｉｍｓａ 染液（美国 Ｐｒｏｍｅｇａ 公司）。
１．３　 方法

１．３．１　 羊膜腔穿刺及羊水染色体 Ｇ 显带核型分析

　 羊膜腔穿刺术由甘肃省妇幼保健院产前诊断中

心医师经 Ｂ 超引导下进行。 每例孕妇抽取 ３ 管羊

水，每管 １０ ｍＬ，其中 ２ 管羊水进行细胞培养，供染

色体核型分析，剩余 １ 管进行 ＣＮＶ⁃Ｓｅｑ 检测。 羊水

样本送至医学遗传中心细胞遗传实验室，按照标准

的操作方法进行细胞培养，经 ２ ０００ ｒ ／ ｍｉｎ 离心 １０
ｍｉｎ，弃上清液，取 １．５～２．０ ｍＬ 羊水及沉淀细胞，吸
吹打匀后接种于含羊水培养基的培养瓶中，置于 ３７
℃、５％ ＣＯ２ 的培养箱中培养，６ ～ ７ ｄ 后换液 １ 次，
观察细胞生长情况。 ８ ～ １２ ｄ 收获，当细胞贴壁生

长旺盛，镜下见大片克隆且有较多圆型及双核细胞

时即可收获。 收获前加入浓度为 １００ μｇ ／ ｍＬ 的秋

水仙素 １００ μＬ，采用 ２．５ ｇ ／ Ｌ 胰蛋白酶和 ２０ ｇ ／ Ｌ
ＥＤＴＡ １ ∶１混合消化。 再经过低渗、预固定、固定、
制片等步骤，制得的标本按照人类细胞遗传学国际

命名体制（２０１３）标准，在光学显微镜下计数 ２０ 个

中期分裂相，分析 ５ 个核型。
１．３．２　 羊水细胞 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 检测　 取 １０ ｍＬ 羊水，按
照染色体拷贝数变异检测试剂盒说明书进行样本

基因组 ＤＮＡ 提取，对获得的 ＤＮＡ 用核酸纯化试剂

盒进行纯化。 按照染色体拷贝数变异检测试剂盒

（可逆末端终止测序法）说明书构建 ＤＮＡ 文库。
采用 ＮｅｘｔＳｅｑ ＣＮ５００ 高通量测序试剂盒及 ＮｅｘｔＳｅ⁃
ｑＣＮ５００ 高通量测序仪对纯化、定量后的 ＤＮＡ 文库

进行测序。 比对分析：将获取的读长和已知的人类

参考基因组进行完全匹配比对。 在此过程中需将

人类基因组分成若干个连续区域，统计不同区域内

的样本完全匹配读长数，按照统计结果完成样本间

的 Ｌｏｇ２ 比值计算，并通过特定算法判定待测样本

的染色体情况。
１．３．３　 生物信息学分析　 测序所得的读长与人类

参考基因组（ＮＣＢＩ ＧＲＣｈ３７，ＵＣＳＣ ｒｅｌｅａｓｅ ｈｇｌ９）进

行比对，分析得到生物信息学结果，通过检索 Ｄｅｃｉ⁃
ｐｈｅｒ 数据库（Ｄａｔａｂａｓｅ ｏｆ ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌ ｉｍｂａｌａｎｃｅ ａｎｄ
ｐｈｅｎｏｔｙｐｅ ｉｎ ｈｕｍａｎｓ ｕｓｉｎｇ ｅｎｓｅｍｂｌｅ ｒｅｓｏｕｒｃｅ）、在线

人类孟德尔遗传数据库（Ｏｎｌｉｎｅ Ｍｅｎｄｅｌｉａｎ Ｉｎｈｅｒｉｔ⁃
ａｎｃｅ ｉｎ Ｍａｎ，ＯＭＩＭ）、ＰｕｂＭｅｄ 数据库和 ＵＣＳＣ Ｇｅ⁃
ｎｏｍｅ Ｂｒｏｗｓｅｒ（Ｕｎｉｖｅｒｓｉｔｙ ｏｆ Ｃａｌｉｆｏｒｎｉａ Ｓａｎｔａ Ｃｒｕｚ）、
Ｃｌｉｎｖａｒ 等数据库查询，对检测到的 ＣＮＶ 的致病性

进行评估。 最终参照美国医学遗传学与基因组学

学会（Ａｍｅｒｉｃａｎ Ｃｏｌｌｅｇｅ ｏｆ Ｍｅｄｉｃａｌ Ｇｅｎｅｔｉｃｓ ａｎｄ Ｇｅ⁃
ｎｏｍｉｃｓ，ＡＣＭＧ）遗传变异分类标准与指南［５］，将检

测样本中发现的 ＣＮＶｓ 分为以下 ５ 个级别：明确致

病性 ＣＮＶｓ（ｐＣＮＶｓ），可能致病 ＣＮＶｓ（ＬＰ ＣＮＶｓ），
临床意义未明 ＣＮＶｓ（ＶＵＳ ＣＮＶｓ），良性 ＣＮＶｓ（Ｂ
ＣＮＶｓ），可能良性 ＣＮＶｓ（ＬＢ ＣＮＶｓ）。
１．４　 统计学分析　 采用 ＳＰＳＳ ２０．０ 统计学软件进
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行分析。 应用相关性分析评估 ｐＣＮＶｓ 发生的片段

大小、疾病种类与孕妇年龄的关系，以 Ｐ＜０．０５ 为差

异有统计学意义。
１．５　 随访　 对检测出的 １９ 例 ｐＣＮＶｓ 样本进行随

访，１２ 例选择了终止妊娠，７ 例选择继续妊娠，目前

均尚未见异常表型，但年龄最大的婴儿目前尚出生

后不满 １ 年，是否有发育迟缓及智力低下等其他表

型目前尚不能充分判断，需继续追踪随访才能明确

预后。

２　 结果

２．１　 染色体 Ｇ 显带核型分析结果 　 １ ３９５ 例样本

中检 出 染 色 体 异 常 ４９ 例， 阳 性 检 出 率 为

３．５１％（４９ ／ １ ３９５）。 检出染色体非整倍体异常 ２８
例（嵌合体 ２ 例），检出率为 ２．００％（２８ ／ １ ３９５）；染
色体平衡易位 ３ 例；染色体多态 １８ 例，检出率为

１．２９％（１８ ／ １ ３９５）。
２．２　 １ ３９５ 例羊水样本 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 检测结果 　 检出

染色体非整倍体及 １００ Ｋｂ 以上的拷贝数变异 １３４
例，阳性检出率为 ９．６１％（１３４ ／ １ ３９５）。 检出染色

体非整倍体异常 ３０ 例（其中嵌合体 ５ 例），检出率

为 ２． １５％ （ ３０ ／ １ ３９５ ）； ｐＣＮＶｓ １９ 例， 检出率为

１．３６％（１９ ／ １ ３９５），ＶＵＳ ＣＮＶｓ ３７ 例，Ｂ ＣＮＶｓ ／ ＬＢ
ＣＮＶｓ ４８ 例。 见表 １。

表 １　 １ ３９５ 例孕妇 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 检测结果［ｎ（％）］

年龄 受检例数 染色体非整倍体 ｐＣＮＶｓ ＶＵＳ ＣＮＶｓ Ｂ ＣＮＶｓ ／ ＬＢ ＣＮＶｓ 未见明显异常

３５～３９ 岁 １ ０３０（７３．８） ２１（２．０４） １２（１．６６） ３０（２．９１） ３３（３．０１） ９３４（９０．７）
≥４０ 岁 ３６５（２６．２） ９（２．４７） ７（１．９２） ７（１．９２） １５（４．１１） ３２７（８９．６）
合计 １ ３９５ ３０（２．１５） １９（１．３６） ３７（２．６５） ４８（３．４４） １ ２６１（９０．４）

２．３　 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 与染色体核型结果分析　 在嵌合体检

测中，两种方法共检出嵌合体 ５ 例，有 ３ 例嵌合体用

核型分析和 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 均检出，有 ２ 例用ＣＮＶ⁃ｓｅｑ检出

而核型分析未检出。 另外，ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 检测出的 １９ 例

ｐＣＮＶｓ 用染色体核型分析均未检出。 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 未能

检出核型分析检出的 ４ 例结构平衡易位。
２．４　 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 检出样本的 ｐＣＮＶｓ 结果分析　 在检

出的 １９ 例 ｐＣＮＶｓ 样本中，检出微缺失综合征（ｍｉ⁃
ｃｒｏｄｅｌｅｔｉｏｎ ｓｙｎｄｒｏｍｅ）７ 例，分别为 １６ｐ１１．２ 微缺失

综合征、２ｐ１６． ３ 微缺失综合征、１ｐ３６ 微缺失综合

征、６ｑ１１⁃ｑ１４ 微缺失综合征、１ｑ２１．１ 复发性微缺失

综合征（神经发育障碍的易感位点，２ 例）、２２ｑ１３ 微

缺失综合征。 检出微重复综合征（ｍｉｃｒｏｄｕｐｌｉｃａｔｉｏｎ
ｓｙｎｄｒｏｍｅ）４ 例，分别为 １８ｐ 四体综合征、１６ｐ１１．２ 微

重复综合征（２ 例）、１ｑ２１．１ 复发性微重复综合征。
另外，在检出 ８ 例其他致病性结果的样本中，检出

单基因病 ２ 例（病例 １、２４），均为进行性肌营养不

良（ＤＭＤ）。 病例 １ 为男胎 ＤＭＤ 患儿，引产；病例

２４ 为女胎 ＤＭＤ 携带者，正常分娩，随访。 ２ 例样本

及其母亲均经 ＭＬＰＡ 技术验证，结果一致；另有 ５
例为致病性综合征，分别为遗传性压力易感性周围

神经病（２ 例）、先天性桡骨发育不全综合征、９ｑ 亚

端粒缺失综合征、肾囊肿－糖尿病综合征；另外 １ 例

检测结果为 ＸＸＹ 综合征。
２．５　 １９ 例 ｐＣＮＶｓ 发生的片段大小、疾病类型与孕

妇年龄的关系 　 １９ 例 ｐＣＮＶｓ 发生的片段大小、疾
病种类与孕妇年龄的分布情况见表 ２。 对 ｐＣＮＶｓ

发生的片段大小与年龄进行相关性分析结果显示，
ｐＣＮＶｓ 发生的片段大小与孕妇年龄呈显著负相关

性（ ｒ＝ －０．６３６，Ｐ＜０．０１）。 对 ｐＣＮＶｓ 发生的疾病类

型与年龄进行相关性分析结果显示， ｐＣＮＶｓ 发生

的疾病种类与孕妇年龄不存在显著相关性 （ ｒ ＝
０．３２４，Ｐ＝ ０．１７６）。

　 　 表 ２　 １９ 例 ｐＣＮＶｓ 发生的片段大小、疾病类型与孕妇

年龄的分布情况

年龄

ｐＣＮＶｓ 大小（Ｍｂ）

＜１ １～１０ ＞１０

ｐＣＮＶｓ 疾病类型

微缺失

综合征

微重复

综合征
其他

３５～４０ 岁 １ ７ ３ ６ ２ ４
＞４０ 岁 ６ ２ ０ １ ２ ４
总计 ７ ９ ３ ７ ４ ８

３　 讨论

　 　 随着高龄孕妇增多，其发生染色体异常的风险也

增大。 因此，对高龄孕妇的产前诊断和遗传咨询非常

关键。 本研究通过回顾性分析 １ ３９５ 例高龄孕妇的产

前诊断结果，探讨高龄孕妇胎儿染色体核型异常及拷

贝数变异检出情况，为临床咨询提供参考依据。
近年来，ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术在遗传学诊断和产前诊

断中的应用不断深入。 《低深度全基因组测序技术

在产前诊断中的应用专家共识》 ［６］为 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术

在产前诊断中的规范应用提供了指导建议。 有研

究报道，孕妇的年龄增长会导致出生缺陷发生率的

上升［７］。 在本研究中，高龄孕妇胎儿染色体异常检

出率为 ９．６１％，较文献［８］报道羊水穿刺指征的检出
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率（３． ９６％）明显升高，亦高于新生儿自然发生率

（０．６７％ ～ ０．８３％）。 Ｗａｎｇ 等［９］ 报道 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术

相较于核型分析对致病性或可能致病性 ＣＮＶｓ 的

检出率由 １．８％提高至 ２．８％。 Ｚｈｕ 等［１０］ 对全国各

地４６ ２５８例高龄孕妇的羊水核型分析结果表明，致
病性染色体异常的检出率为 １．５３％。 Ｗａｎｇ 等［１１］对

ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术与芯片的临床应用进行比较分析，结
果证实与芯片相比，ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术不仅对 ＤＮＡ 起

始量要求更低，拥有更高的检测分辨率，并且对致

病、可疑致病性 ＣＮＶｓ 检出率提高了 １．７％，技术重

复率从 ４．６％降低至 ０．５％。 在本研究中，染色体异

常检出率由 ３．５１％上升至 ９．６１％，ｐＣＮＶｓ 样本检出

率由 ２．００％提高至 ３．５１％。 本研究的结果与 Ｗａｎｇ
等［１１］的研究基本一致，但高于 Ｚｈｕ 等［１０］ 的研究结

果，表明 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术有较高的可靠性和准确性，
特别是在高龄孕妇的产前诊断中可以显著提高染

色体异常的检出率，特别是对 ｐＣＮＶｓ 的检出有着

明显优势。 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 依然具有局限性，例如该技术

为单端测序，无法检测出不涉及基因剂量改变的染

色体异常［１２］。 本研究采用 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术检测漏诊

了 ３ 例平衡易位。 在既往产前诊断中出现胎儿染

色体易位时，通过父母核型分析胎儿染色体来源，
如果胎儿染色体结果与双亲之一相同，无重复或缺

失，则不影响表型和智力发育［１３］。
本研究中发现 ３ 例核型与 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 结果不一

致的样本，其中 ２ 例是由于低比例嵌合体导致核型

无法被检出。 有研究报道，ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 联合染色体核

型分析可弥补单一检测方法诊断嵌合体出现误诊

的不足［１４］。 另有研究报道证实 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术可检

测低至 ５％的嵌合体［１５］。 本研究共检出 ５ 例嵌合

体，其中 ２ 例为低比例的染色体非整倍体异常的嵌

合体（嵌合比例为 １５％和 １２％），核型均未见异常。
染色体核型方法嵌合体检出率为０．２２％（３ ／ １ ３９５），
ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术的嵌合体检出率为 ０．３９％（５ ／ １ ３９５）。
２ 例结果不一致的样本最终通过荧光原位杂交

（ＦＩＳＨ）检测，确定结果与 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 结果一致，这也

说明了 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术在染色体低比例嵌合的检测

中具有更高的灵敏度，且能评估整条染色体的拷贝

数情况。 另 １ 例不一致的样本用 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 检测结

果为 Ｘ 染色体ｐ２２．３３⁃ｑ２８处重复 １５１．３８ Ｍｂ 区域，
推测核型为 ４７，ＸＸＹ；Ｙ 染色体 ｑ１１．１⁃ｑ１２ 处缺失

１５．７０ Ｍｂ 区域，包含全部无精子因子（ＡＺＦ）区，该
区域缺失与严重的生精障碍密切相关，会导致严重

的少弱精症和无精子症。 该样本核型结果：４６，

ＸＸ。 排除标本误差后，采用多重连接依赖式探针

扩增技术（ＭＬＰＡ）方法将剩余羊水样本对 Ｐ０９５ 探

针和 Ｐ３６０ 探针进行检测，Ｐ０９５ 结果显示，该样本

为 ４７，ＸＸＹ，ＵＴＹ⁃１ 位点缺失（ＡＺＦ 基因位于该区

域）ＳＲＹ 基因存在；Ｐ３６０ 结果显示，该样本 ＡＺＦ 基

因 Ａ、Ｂ、Ｃ ３ 个区域均缺失。 根据 ３ 种方法的结果

综合推测，Ｙ 染色体上检测出的缺失片段可能插入

到 Ｘ 染色体，导致核型结果为 ４６，ＸＸ。 经查询，该
患者为高龄孕妇，如果不进行 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ，其染色体

异常 有 可 能 无 法 被 检 测 出。 此 外， 当 核 型 与

ＣＮＶ⁃ｓｅｑ结果不一致时，须用第 ３ 种方法进行验证，
为临床提供最准确的依据。

研究证实， ＣＮＶｓ 在临床的发生率为 １％ ～
１．７％，其发生与孕妇年龄无关，发生率高于唐氏综

合征［１６］。 本研究结果提示在国内高龄孕妇人群

中，ｐＣＮＶｓ 发生与疾病类型并不相关，但孕妇年龄

却与 ｐＣＮＶｓ 的片段大小具有显著相关性。 尤其发

现对于＞４０ 岁的高龄孕妇，随着年龄的增大，其发

生小片段（ ＜１ Ｍｂ） ｐＣＮＶｓ 的风险越高。 这进一步

说明了对高龄孕妇使用 ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术联合染色体

核型分析，在产前诊断中具有重要的临床意义。
综上所述，ＣＮＶ⁃ｓｅｑ 技术不仅能检测出染色体非

整倍体异常，还可以发现染色体的微缺失和微重复。
因此，在对高龄孕妇实施产前诊断时，将ＣＮＶ⁃ｓｅｑ与染

色体核型分析技术联合应用，可以为医生提供更详

细、全面的胎儿染色体信息，减少误诊、漏诊。 该技

术将有效提高致病性检出率，降低出生缺陷，为临

床的产前咨询提供有效可靠的依据。
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