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植 入 前 胚 胎 遗 传 学 检 测 技 术

（PGT），又称第三代试管婴儿技术。玉

林市妇幼保健院已经通过 PGT正式运

行评审了！市民们听说第三代试管婴儿

技术可以筛选出优质胚胎，剔除携病胚

胎，非常兴奋。不少朋友问我，三代试管

婴儿技术能不能帮我筛出完全没有问

题、没有疾病的完美胎儿？看来，这个问

题并不是少数人的想法，在这里，跟大家

科普一下第三代试管婴儿技术的临床应

用价值。

第三代试管婴儿技术的原理

第三代试管婴儿技术是建立在二代

和一代试管婴儿技术的基础上发展起来

的一种检测技术。也就是说，第三代试管

婴儿技术的胚胎其实就是从一代和二代

试管婴儿技术中获得的，其中最主要来源

是二代试管婴儿技术获得的胚胎。第三

代试管婴儿技术主要是将受精卵培养到

成为囊胚阶段后，取囊胚外滋养层细胞

3-10个进行活检，即对活检细胞进行基

因检测，筛选出不含目标疾病的胚胎进行

移植，从而阻断目标疾病在下一代的延

续。这里很明确，阻断的是目标疾病，比

如明确的单基因病像地中海贫血、血友

病、白化病等等，对于不明确的基因病没

有办法检出。PGT的临床应用如下：

第三代试管婴儿技术的应用领域

2018年曼谷会议上，植入前胚胎遗

传学诊断创始人Alan H. Handyside教

授对术语进行规范，统一使用PGT（Pre⁃
implantation Genetic Testing，植入前胚

胎遗传学检测）进行称呼，下分：PGT-A
（PGT for Aneuploidies，胚胎植入前非

整 倍 体 遗 传 学 检 测）PGT-SR（PGT
for Chromosomal Structural Rear⁃
rangement，胚胎植入前染色体结构变异

遗 传 学 检 测）；PGT-M （PGT for
Monogenic/Signle gene，胚胎植入前单

基因病检测）。

1.PGT-A
PGT-A在统一术语前又称为PGS，

即胚胎植入前遗传学筛查，主要针对胚

胎的非整倍性检测。什么是非整倍性

呢？正常人属于二倍体，也就是含23对

染色体，当发生多一条或者几条或者少

一条或者几条染色体，即为非整倍体。

多数非整倍体胎儿无法活产，甚至在早

孕期就自然流产，是目前自然流产的主

要原因之一。有些非整倍体的胎儿能出

生，如 21-三体综合征、18三体综合征、

特纳综合征等，这些非整倍体胎儿若出

生，会出现多种智力与身体结构异常，甚

至夭折。而非整倍体胎儿的发生是随机

的，不能以为家族里面从来没有出现过

这种成员就觉得夫妻不会怀上非整倍体

胎儿。非整倍体的发生率与孕妇年龄有

关，孕妇年龄越大，发生概率越大，因此，

当女方年纪大于 38岁而选择试管婴儿

技术助孕时，选择 PGT-A技术可以最

大程度地减少非整倍体胚胎的植入，降

低流产率。

2.PGT-M
PGT-M又称胚胎植入前单基因病

检测，针对明确的单基因遗传病。广西

是地中海贫血的高发地区，玉林地区地

贫携带率在广西名列前茅。由于地中海

贫血属于常染色体隐性遗传，所以当夫

妻均为同型地贫携带者时，他们结合的

下一代有 1/4概率完全不携带地贫，1/4
为携带者，一半为中重型地贫。因此，同

型地中海贫血的夫妻可以选择PGT-M
来筛选出不携带致病基因或者轻型的胚

胎，把出生缺陷防控提前到胚胎着床前，

特别适用于因多次怀上中重型地贫胎儿

而引产的家庭。

3.PGT-SR
PGT-SR 又称为胚胎植入前染色

体结构变异遗传学检测。主要针对夫妻

任一方或双方携带染色体结构异常，包

括相互易位、罗氏易位、倒位、复杂易位、

致病性微缺失或微重复。

染色体平衡易位是人类最常见的染

色体结构异常，在人群中的发生率为

1‰-2‰，平衡易位携带者智力、表型大

多正常。理论上后代1/18的概率完全正

常，1/18的概率平衡易位，还有 16/18的

概率会面临自然流产、死胎、死产、胎儿

畸形等严重问题。罗氏易位，又称罗伯

逊易位，在人群中的发生率约为1.23‰，

在不孕人群中约占 2%~3%。常发生在

第 13、14、15、21、22号染色体上。罗氏

易位携带者比正常人少一条染色体，但

表型往往正常。后代有 1/6的概率完全

正常，1/6的概率罗氏易位，4/6的概率是

染色体不平衡（多一条或少一条染色体）

胚胎，即临床上通常表现为妊娠困难，妊

娠过程中反复流产，或染色体异常患儿

出生。染色体倒位后代有 1/4的概率完

全正常，有1/4的概率倒位，有2/4的概率

是染色体缺失或重复。

PGT不能帮你创造完美胚胎

从 PGT 的原理及临床应用可知，

PGT检测是有针对性的，而每个人身上

会有各种各样的基因缺陷携带可能，一

次 PGT检测根本无法检出这些目标疾

病以外的异常。另外，PGT是对来自夫

妻双方精子与卵子结合成的受精卵进行

遗传学检测，并不是帮助创建优质精子

和卵子，更不是创造完美的原材料去“配

制”成完美的胎儿。该受精卵必定是遗

传自夫妻的遗传物质，PGT没有办法改

变他们的遗传物质，只能是在它们形成

受精卵后，对胚胎进行遗传学检测，从而

确定胚胎目标疾病的携带情况。所以

说，胚胎还是你的胚胎，你都不能完美，

PGT怎么能帮你创建一个完美的胚胎

呢？

（玉林市妇幼保健院检验科 卢英红）

小儿先天性肾积水是儿童泌尿外科

常见的一种疾病，它主要由于先天性因

素导致输尿管狭窄或梗阻，使得尿液在

肾脏内积聚而无法顺利排出。这种疾病

虽然发病率较高，但通过及时的随访和

合理的治疗，大多数患儿可以获得良好

的预后。本文将从小儿先天性肾积水的

概述、随访的重要性、随访内容及方法、

治疗原则等方面进行详细阐述，帮助家

长更好地理解和应对这一疾病。

小儿先天性肾积水的概述

先天性肾积水是指在胎儿发育过程

中，由于肾脏及输尿管发育异常或病变，

导致尿液在肾脏内积聚而形成的疾病。

其主要病因包括输尿管肾盂连接处狭

窄、扭曲、瓣膜、异位血管压迫等。其中，

输尿管肾盂连接处狭窄是最常见的原

因，占85%以上。

小儿先天性肾积水的临床表现因病

情轻重而异。轻度肾积水往往无明显临

床症状，多在产前检查或出生后体检时

偶然发现。重度肾积水则可能出现腹部

肿块、腰腹部间歇性疼痛、血尿、尿路感

染等症状。特别严重的病例还可能出现

高血压、肾绞痛、多饮多尿、肾破裂、肾衰

竭等严重并发症。

随访的重要性

对于小儿先天性肾积水的患儿来

说，随访是至关重要的。因为随着患儿

的生长发育，其病情可能会发生变化，包

括肾积水的程度、肾脏功能的变化等。

通过定期随访，可以及时发现病情变化，

调整治疗方案，防止病情恶化，保护患儿

的肾功能。

随访内容及方法

1.超声检查

超声检查是小儿先天性肾积水最常

用的检查方法。它无创、便捷，可以直观

地显示肾脏的大小、形态及肾积水的程

度。一般来说，超声检查应在出生后一

周内进行首次复查，以评估肾积水的变

化情况。随后，根据患儿的具体情况，每

3-6个月进行一次超声检查，以监测肾

积水的进展情况。

2.尿常规检查

尿常规检查可以了解患儿的泌尿系

统是否存在感染。在随访过程中，如果

尿常规中出现白细胞增加等泌尿系感染

表现，应及时进行尿培养检测，并根据药

敏结果选用合适的抗生素进行治疗。

3.肾功能检查

肾功能检查是评估患儿肾脏功能的

重要手段。包括血清肌酐、尿素氮等指

标的检测，可以了解肾脏的排泄功能是

否正常。在随访过程中，如果肾功能出

现进行性下降，应及时调整治疗方案，保

护患儿的肾功能。

4.其他检查

除了上述常规检查外，还可以根据

患儿的具体情况选择CT、MRI等影像

学检查，以更清晰地显示肾脏及输尿管

的解剖结构和病变情况。此外，静脉尿

路造影（IVU）等特殊检查也可以用于评

估肾脏的排泄功能和梗阻部位。

治疗原则

1.观察随访

对于轻度肾积水且无明显临床症状

的患儿，可以采取观察随访的策略。定

期复查超声、尿常规和肾功能等指标，以

监测病情变化。如果肾积水程度稳定或

逐渐减轻，可以继续观察随访；如果肾积

水加重或出现临床症状，应及时采取治

疗措施。

2.手术治疗

对于重度肾积水或伴有临床症状的

患儿，应及时采取手术治疗。手术的主

要目的是解除梗阻、改善肾功能。常用

的手术方式包括离断性肾盂成形术、腹

腔镜肾盂成形术等。这些手术的成功率

较高，术后恢复快，可以有效地改善患儿

的病情和生活质量。

3.药物治疗

药物治疗在小儿先天性肾积水的治

疗中主要起辅助作用。例如，对于合并

尿路感染的患儿，可以使用抗生素进行

治疗；对于疼痛明显的患儿，可以使用止

痛药进行对症治疗。但需要注意的是，

药物治疗并不能从根本上解决肾积水的

问题，只能缓解症状或辅助手术治疗。

家长应注意的事项

家长应严格按照医生的建议进行定期

复查，以监测患儿的病情变化。不要因为

患儿没有明显症状而忽视复查的重要性。

日常生活中应注意观察患儿的身体状况，

如腹部是否有肿块、腰腹部是否有疼痛

等。一旦发现异常情况，应及时就医。

对于肾积水的患儿来说，饮食管理

也很重要。家长应根据医生的建议合理

安排患儿的饮食，避免高盐、高蛋白等食

物的摄入，以减轻肾脏的负担。面对孩

子的疾病，家长可能会感到焦虑和无助。

但请相信现代医学的力量和医生的专业

能力。同时，家长也要给予孩子足够的

关爱和支持，帮助他们树立战胜疾病的

信心。 （玉林市妇幼保健院外科 党坚）

第三代试管婴儿技术能帮你创造出完美胚胎吗？

小儿先天性肾积水的随访与健康管理
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