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妇产科主治医师考试：《答疑周刊》2020年第14期

问题索引：

一、【问题】遗传咨询内容是什么？
二、【问题】遗传筛查内容是什么？

三、【问题】产前诊断内容有什么？
四、【问题】孕期常见症状及处理是什么？

具体解答：

一、【问题】遗传咨询内容是什么？

【解答】遗传咨询
1.概念  是由从事医学遗传的专业人员或咨询医师对咨询者所提出的家庭中遗传性疾病的发病原因、遗传方式、诊断、预后、复发风险率、防治等问题予以解答，并就咨询者提出的婚育问题提出建议和具体指导供参考。是预防遗传病的一个重要环节。

2.步骤

(1)明确诊断：通过家系调查、家谱分析、临床表现和实验室检查等方法，区分遗传性疾病与先天性疾病、家族性疾病的区别和联系。遗传性疾病是指个体生殖细胞或受精卵的遗传物质发生突变或突变引起的疾病，具有垂直传递和终生性特征；先天性疾病是指个体出生后即表现出来的疾病；家族性疾病是指表现出家族聚集现象的疾病。

(2)确定遗传方式，预测子代再现风险：可根据遗传性疾病类型和遗传方式作出估计。

(3)人类遗传病预期危险率的推算：人类遗传性疾病分3类：单基因遗传病、多基因遗传病及染色体疾病。

1)单基因遗传病预期危险率的推算：①常染色体显性遗传病：夫妻一方患病，子女预期危险率为1/2；未患病子女的后代不发病。②常染色体隐性遗传病：夫妻为携带者，生育过一患儿，再生育子女的预期危险率为l/4；夫妻一方患病，且非近亲结婚，其子女不发病，为携带者。③X连锁显性遗传病：夫为患者，妻正常，其女儿发病，儿子正常；妻为患者，夫正常，其子女各有1/2发病。④X连锁隐性遗传病：夫为患者，妻正常，其儿子正常；妻为患者，夫正常，其儿子发病，女儿均为携带者；妻为携带者，夫正常，其儿子的预期危险率为1/2。

2)多基因遗传病预期危险率的推算：受遗传基因和环境因素的双重影响，约40%先天畸形由多基因和环境因素相互作用引起。家庭中患多基因遗传病患者越多、病情越重，子代再发风险越高。
3)染色体病预期危险率的推算：绝大多数是由亲代的生殖细胞畸变所致，再发风险率应依照患者及其父母的核型分析来判断。
(4)近亲结婚对遗传性疾病影响的估计：临床上常以亲缘系数、近婚系数和性连锁基因的近婚系数估计判断近亲结婚对遗传性疾病的影响程度。我国《婚姻法》规定：直系血亲和三代以内的旁系血亲禁止结婚。

3.范畴  分为婚前咨询、产前咨询和一般性遗传咨询。
二、【问题】遗传筛查内容是什么？

【解答】遗传筛查
1.遗传筛查  包括对成年人、胎儿及新生儿遗传性疾病三部分。对胎儿的遗传性筛查又称产前筛查，是指检出子代具有患遗传性疾病风险性增加的个体或夫妇，或对发病率高、遗传性疾病、先天畸形采用简单、可行、无创检查方法进行产前筛查。筛查出可疑者再进一步确诊，是预防遗传性疾病发生、减少出生缺陷的重要方面。

2.遗传筛查方案应符合以下标准

(1)被筛查疾病在被筛查人群中应有较高的发病率并严重影响健康；筛出后有治疗或预防的方法。

(2)筛查方法应为非创伤性、容易实施、价格便宜。  
(3)筛查方法应统一，易于推广。

(4)产前筛查应能在妊娠早期、中期发现，并可提供处理方案的条件。

3.唐氏综合征(先天愚型)  占整个新生儿染色体疾病的90%，是产前筛查的重点。

(1)孕早期唐氏综合征筛查：采用测定血清妊娠相关蛋白A，结合B型超声测得胎儿颈后皮肤透明带与血清游离β-HCG，可达到80%以上的筛查效率。

(2)孕中期唐氏综合征筛查：采用三联法，即测定甲胎蛋白、人绒毛膜促性腺激素与游离雌三醇结果，再结合孕妇年龄、体重及孕周情况，分析得出胎儿患唐氏综合征的风险。
三、【问题】产前诊断内容有什么？

【解答】产前诊断
1.概念  是指在胎儿出生之前应用各种先进的科技手段，了解胎儿在宫内的发育情况，对先天性和遗传性疾病作出诊断，以便进行选择性流产。产前诊断包括：观察胎儿外形；染色体核型分析；检测基因；检测基因产物。

2.产前诊断的对象

(1)35岁以上的高龄孕妇。

(2)生育过染色体异常儿的孕妇。  
(3)夫妇一方有染色体平衡易位者。  
(4)生育过无脑儿、脑积水、脊柱裂、唇裂、腭裂、先天性心脏病儿者。

(5)性连锁隐性遗传病基因携带者。

(6)夫妇一方有先天性代谢疾病，或已生育过病儿的孕妇。
(7)在妊娠早期接受较大剂量化学毒剂、辐射和严重病毒感染的孕妇。  
(8)有遗传性家族史或有近亲婚配史的孕妇。

(9)原因不明的流产、死产、畸胎和有新生儿死亡史的孕妇。  
(10)本次妊娠羊水过多、疑有畸胎的孕妇。

3.产前诊断的内容

(1)染色体病的产前诊断：主要依靠细胞遗传学方法，可取羊水细胞、绒毛细胞或胎儿血细胞制备染色体，采用原位杂交技术如荧光原位杂交和引物原位DNA合成技术，可获得准确的核型分析结果。

(2)性连锁疾病的产前诊断：常用Y染色体特异性探针进行原位杂交或Y染色体特异性DNA序列的聚合酶联反应扩增技术，结果准确。

(3)先天性代谢缺陷病的产前诊断：多为常染色体隐性遗传病，产前诊断的经典方法是测定培养的羊水细胞或绒毛细胞特异酶活性。近年能利用分子生物学技术在DNA水平对待测的基因进行分析。

(4)非染色体性先天畸形：以神经管缺陷为代表，占产前诊断疾病的l/3～1/2。检测羊水中甲胎蛋白高于正常10倍以上、母血中甲胎蛋白值超过同期妊娠平均值2个标准差。羊水中乙酰胆碱酯酶增高。在妊娠16～20周，8超检查和母血中甲胎蛋白测定即可确诊。
4.产前诊断的方法

(1)羊膜腔穿刺行羊水检查。

(2)绒毛活检：优点为诊断结果比羊水检查约提前2个月。
(3)羊膜腔胎儿造影：可诊断胎儿体表畸形和胎儿消化管畸形，可弥补B超检查的不足。

(4)胎儿镜检查：可在直视下观察胎儿体表和胎盘胎儿面。
(5)B超检查：是产前诊断胎儿畸形必不可少的手段。

(6)经皮脐静脉穿刺取胎血检测。

(7)胎儿心动图：能正确显示胎儿心脏结构和功能。
四、【问题】孕期常见症状及处理是什么？

【解答】孕期常见症状及处理
妊娠期由于胎儿发育、子宫的增大，母体全身各系统均会发生一系列生理性的变化，出现临床不适，应予以解释和处理。

1.便秘  由于胎盘分泌大量的孕激素，肠道蠕动缓慢，增大的子宫或胎先露的压迫，常出现便秘；对孕前已存在的习惯性便秘孕妇，症状将更加重。

处理：养成良好定时排便习惯，多食膳食纤维丰富的蔬菜、水果、粗粮等，适当运动、每日多饮水。必要时可应用缓泻剂，促排便，或开塞露、甘油栓等润滑粪便，便于排出。禁用泻药、灌肠也不宜，易引发流产或早产。

2.痔疮  由于妊娠晚期，增大的子宫对下腔静脉的压迫，导致便秘，或长久站立或坐姿等使痔静脉回流受阻，均可导致痔疮的发生，或已有痔疮的加重。 
处理：防止便秘，避免长久站立和坐姿，适当运动，增加卧床休息时间，减轻子宫对下腔静脉血流影响，局部热敷、按摩减轻水肿，或温水浸泡(孕晚期最后一个月不宜)。
3.消化系统症状  妊娠早期可以出现不同程度的恶心、呕吐，即早孕反应。
处理：少食多餐，清淡易消化的饮食，应保证每日150g碳水化合物(约合谷类200g)，方能保证一日生活工作所需的基本能量摄入；适当服用维生素B610～20mg tid或维生素B120mg tid口服，帮助消化的干酵母、胃蛋白酶合剂等；反应剧烈者，出现尿酮体时，应及时补液，纠正酮症；妊娠晚期，随子宫增大，胃上移，常易发生胃食道反流，出现反酸和胃部灼热感，因此餐后，避免弯腰和平躺，适当食用可中和胃酸的食物，如发面饼、苏打饼干，甚至应用抑酸药物或氢氧化铝等，保护胃食道黏膜。

在妊娠中晚期出现严重恶心、呕吐时，应警惕与内外科疾病，尤其是急性肝炎或妊娠急性脂肪肝等疾病的鉴别。

4.腰背酸痛  妊娠胎盘分泌松弛素，使关节韧带松弛，子宫增大，向前突出，重心后移，腰椎前突，致腰背部肌肉处于紧张状态，出现腰背部的酸痛。
处理：孕期适当的运动，可作孕期保健操或瑜伽，放松腰背肌的运动。选择舒适的坐姿或躺姿，局部热敷，必要时可选用镇痛药物缓解疼痛。若疼痛难忍，严重影响正常生活，应及时就医，寻找原因，对因治疗。

5.下肢和外阴静脉曲张  随子宫的增大，股静脉压力增高，在妊娠末期，常可出现下肢和外阴的静脉曲张，尤其是长久站立的工种，更易加重。

处理：一旦出现，尽量避免长久站立，下肢可以应用弹力绷带或弹力袜，增加卧床休息时间，抬高下肢，分娩时防止外阴部曲张的静脉破裂。
6.贫血  妊娠后半期，孕妇血容量的明显增加，血液的稀释，胎儿循环建立，对铁的需求明显增加，常易出现贫血。

处理：孕期应重视血红蛋白的动态监测，指导孕妇多食用含铁丰富的食物，如动物肝脏、血、瘦肉、大枣、黑木耳等，对饮食不能保证摄入，又出现明显贫血者，应查清贫血原因，孕期以缺铁性贫血为多见，应及时补充含铁药物，配合维生素C和钙剂的补充，利于铁的吸收。严重贫血时，应注意鉴别营养不良性贫血或其他血液疾病。

7.下肢肌肉痉挛  是妊娠缺钙的一种表现，多发生在下肢腓肠肌，在妊娠晚期尤其是在夜间常发生，多能自行缓解。

处理：孕期指导增加含钙丰富的事物，奶及乳制品、鱼、禽、蛋、瘦肉等，必要时补充钙剂。
8、下肢水肿  妊娠后期长可出现踝部至下肢的水肿，休息后可缓解，属于妊娠生理性水肿。
处理：妊娠晚期，避免长久行走、站立或坐式，适当活动，夜间休息时可抬高下肢15，左侧卧位。一旦经休息不能缓解的水肿，为病理性水肿，应进一步查询原因，注意与妊娠高血压疾病或肾病的鉴别。

9、仰卧位低血压  妊娠晚期，增大子宫在仰卧位是压迫下腔静脉，导致回心血量和心排量的减少，出现了心慌、憋气、低血压。

处理：迅速将子宫推向左侧或嘱孕妇左侧卧位，可立即改善症状，血压回升。

10.假丝酵母性阴道炎  25%的孕妇在妊娠足月可自阴道分泌物中培养出假丝酵母菌。多数无症状，部分孕妇可以出现白带增多，外阴瘙痒，严重者可伴有疼痛和红肿。
处理：经阴道放置克霉唑栓等可以缓解症状。但反复发生者，注意排除妊娠期糖尿病。
妇产科主治医师考试：《答疑周刊》2020年第14期（word版下载）
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