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染色体微阵列分析与染色体核型分析在胚胎停育
染色体异常中的诊断价值比较及一致性分析

于　洋,孟　蕾,杨继英,庞世峰,华天书,吴红丽

(秦皇岛市妇幼保健院遗传优生实验室,河北 秦皇岛０６６０００)

[摘　要]目的　探究染色体微阵列分析技术(CMA)与染色体核型分析在胚胎停育染色体异常中的诊断价值并进行一致性

分析.方法　选择２０２１年１月至２０２４年１月秦皇岛市妇幼保健院确诊的３２４例胚胎停止发育并接受清宫术处理的孕妇为研究

对象.比较染色体核型分析和 CMA检测结果,并使用 Kappa一致性检验分析一致性水平.采用受试者工作者特征(ROC)曲线

评估核型分析和 CMA对胚胎停育染色体异常的诊断效能.多因素 Logistic回归模型探讨影响绒毛染色体异常的危险因素.

结果　CMA检测出更多的缺失、重复和嵌合重复的染色体结构异常,检测成功率更高,差异具有统计学意义(χ２值介于６．５００~

４０．０６９之间,P＜０．０５);染色体核型分析和 CMA检测结果的一致性为０．７９;核型分析的 ROC曲线下面积(AUC)为０．９４８(０．８３５~

０．９７７),CMA的 AUC为０．９５２(０．８５１~０．９８５);CMA检测出１１例临床意义明确的致病性染色体结构异常;单因素分析结果表明

年龄较大、无生育活产史、采用辅助生殖受孕,其染色体异常率均较高,差异有统计学意义(χ２值介于４．３７７~２０．７８６之间,P＜

０．０５);多因素 Logistic回归结果显示高龄、辅助生殖受孕为影响绒毛染色体异常的危险因素(OR 值介于３．２４１~５．４１９之间,P＜

０．０５).结论　染色体核型分析和染色体微阵列分析技术的检测结果具有较高一致性,且两种检测方法在胚胎停育染色体异常的

诊断中均表现出良好的诊断效能.高龄及辅助生殖受孕为影响绒毛染色体异常的危险因素.
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Comparisonandconsistencyanalysisofthediagnosticvalueofchromosomalmicroarrayanalysisand

chromosomekaryotypeanalysisinchromosomalabnormalitiesofembryoarrest
YUYang,MENGLei,YANGJiying,PANGShifeng,HUATianshu,WU Hongli

(GeneticEugenicsLaboratory,MaternityandChildcarecenterofQinhuangdao,HebeiQinhuangdao０６６０００,China)

[Abstract]ObjectiveToexplorethediagnosticvalueofchromosomalmicroarrayanalysis (CMA)andchromosomekaryotype

analysisinchromosomalabnormalitiesofembryoarrestandconductconsistencyanalysis．MethodsAtotalof３２４pregnantwomen

diagnosedwithembryoarrestandtreatedwithevacuationofuterusattheMaternityandChildcarecenterofQinhuangdaofrom

January２０２１toJanuary２０２４wereselectedastheresearchsubjects．TheresultsofchromosomekaryotypeanalysisandCMA

detectionwerecompared,andtheconsistencylevelwasanalyzed usingthe Kappaconsistencytest．Thereceiveroperating

characteristic(ROC)curve wasusedtoevaluatethediagnosticefficacyofchromosomekaryotypeanalysisand CMA in

chromosomalabnormalitiesofembryoarrest．Multivariatelogisticregressionmodelwasusedtoexploretheriskfactorsaffecting

chromosomalabnormalitiesinvilli．ResultsCMAdetectedahighernumberofchromosomalstructuralabnormalities,including

deletions,duplications,andmosaicduplications,withasignificantlyhigherdetectionsuccessrate(χ２rangedfrom６．５００to４０．０６９,

P＜０．０５)．TheconsistencyofchromosomekaryotypeanalysisandCMAtestresultswas０．７９．TheareaundertheROCcurve
(AUC)forchromosomekaryotypeanalysiswas０．９４８ (０．８３５Ｇ０．９７７),whiletheAUCforCMA was０．９５２ (０．８５１Ｇ０．９８５)．CMA

detected１１casesofclinicallysignificantpathogenicchromosomalstructuralabnormalities．Theresultsofunivariateanalysisshowed

thattherateofchromosomalabnormalitieswashigherinolderage,nohistoryoflivebirth,andassistedreproductiveconception,

andthedifferencewasstatisticallysignificant (χ２ rangedfrom ４．３７７to２０．７８６,P ＜０．０５ )．Theresultsofmultiplelogistic

regressionshowedthatadvancedageandassistedreproductiveconceptionwereriskfactorsforchromosomalabnormalitiesinvilli
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(ORrangedfrom３．２４１to５．４１９,P＜０．０５)．ConclusionThedetectionresultsofchromosomekaryotypeanalysisandchromosomal

microarrayanalysistechnologyhavehighconsistency,andbothdetection methodshaveshowngooddiagnosticefficacyinthe

diagnosisofchromosomalabnormalitiesofembryonicarrest．Advancedageandassistedreproductivetechnologyareriskfactors

affectingchromosomalabnormalitiesinvilli．
[Keywords]chromosomalmicroarrayanalysis;chromosomekaryotypeanalysis;embryonicarrest;chromosomeabnormality;

diagnosticvalue

　　胚胎停育是指胚胎或胎儿在缺乏外部干预的自

然状态下停止发育并滞留于子宫腔内的现象,为孕

期常见并发症,发病率约为１０％~１８％,且近年来该

病的发病率呈现出逐渐增高的趋势[１].在临床对于

胚胎停育的诊断中,常依赖于超声检查(如观察不到

胎芽/胎心搏动、妊娠囊形态模糊)及临床表现(患者

自述停经后阴道出血、早孕相关体征减退或消失等)

进行综合评估.诱发胚胎停育的因素众多,包括遗

传、感染、内分泌、免疫、解剖结构、血栓形成倾向等,

其中遗传因素尤其是染色体异常是引起孕早期胚胎

停育的重要原因[２Ｇ３].传统染色体核型分析技术为

临床检测染色体异常的重要手段,然而,在检测小于

５Mb的染色体微结构变异时,其应用具有一定的局

限性[４].染色体微阵列分析(chromsomalmicroarＧ

rayanalysis,CMA)为分子遗传学检测技术,能够全

面快速识别染色体数目变异及非平衡结构异常[５].

２０１３年美国妇产科医师协会(americancollegeof

obstetriciansandgynecologists,ACOG)与母胎医学

会(societyofmaternalＧfetalmedicine,SMFM)推荐

CMA 为胚胎/胎儿遗传检测首选方法,加拿大医学

遗传学会(canadiancollegeofmedicalgeneticists,

CCMG)亦建议 CMA 为遗传筛查与诊断一线技术,

用于诊断流产、死胎及新生儿死亡[６].本研究旨在

探究CMA与染色体核型分析在胚胎停育染色体异

常中的诊断价值并分析两种检测方法的一致性,以

期为辅助生殖技术优化等遗传咨询项目提供科学

依据.

１资料与方法

１．１研究对象

选取２０２１年１月至２０２４年１月在秦皇岛市妇

幼保健院确诊为胚胎停育,并行清宫术的孕妇３２４
例为研究对象,行绒毛组织染色体 G 显带染色体核

型分析和CMA.

纳入标准:①经阴道超声提示胚胎停育的自然

流产或人工流产孕妇;②妊娠周期＞６周,而子宫内

未见妊娠囊;③妊娠囊直径≥４cm,而内部未形成胎

芽结构;④在妊娠囊内已观察到胎芽的存在,却未能

探测到胎心搏动;⑤病例资料完整且可追踪,参与者

均在充分知情的基础上自愿加入,并已签署知情同

意文件.本研究已通过秦皇岛市妇幼保健院伦理委

员会审批,伦理批号:QHDFYＧ２０２３０３A３０.

排除标准:①胚胎停育案例因解剖结构异常及

明确遗传因素所致,如内分泌系统失衡、血栓前状

态、基础性疾病、感染因素及自身免疫反应异常等;

②合并其他严重内外科疾病,或生殖系统病原体感

染等;③ 多胎妊娠、异位妊娠或宫内外复合妊娠;

④孕期接触有害物质;⑤研究者认为不宜入选本次

研究的其他情况.

１．２研究方法

１．２．１绒毛细胞培养及核型分析

选取约２０mg绒毛组织样本,剪碎呈糊状后,融

入１mL 酶解溶液中,并 于 ３７℃ 水 浴 环 境 中 孵 育

１５min.随后,离心处理１０min,去除上清液,加入

４mL培养基并充分混匀后,接种至２５cm２的培养皿

中.在３７℃、含５％ CO２的恒温培养箱中培育９~

１０d,直至显微镜观察下形成至少１０个细胞克隆时,

加入秋水仙素使细胞分裂停滞,进行 G 显带分析.

每个样本至少计数２０个分裂相,并详细分析其中

５个核型,若遇嵌合体情况,则增加至１００个分裂相.

最终,依据国际人类细胞遗传学命名系统 (ISCN

２０２０版)对 G显带染色体核型分析结果进行标准化

描述.

１．２．２CMA 分析

使用DNA提取试剂盒(德国 OIAGEN公司)提

取绒毛组织中的基因组DNA.采用CytoScan７５０K
芯片(Afymetrix基因芯片分析系统,美国 Aymetix
公司)进行 CMA 检测.检出的拷贝数变异(copy
numbervariation,CNV)根据美用医学遗传学与基

３５
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因组学学会 (americancollegeofmedicalgenetics

andgenomics,ACMG)和 临 床 基 因 组 资 源 机 构

(clinicalgenomeresouree,ClinGen)联合发布的共识

建议[７],以及内部数据库和相关公共数据库(ClinＧ

Gen数 据 库、DGV 数 据 库、DECIPHER 数 据 库、

ISCA 数据库和 OMIM 数据库)对结果进行解读.

基于上述测序结果,将患者分为两组:染色体核型正

常 组 １５２ 例 (４６．９１％)及 染 色 体 异 常 组 １７２ 例

(５３．０９％).

１．３观察指标

收集所有患者的临床数据,包括年龄、孕次、活

产史、生化妊娠史、流产次数,以及本次妊娠的具体

受孕方式等信息.

１．４统计学方法

利用SPSS２２．０对数据进行统计分析.分类数

据通过例数(n)和百分比(％)进行描述,组间差异分

析则运用χ２检验方法.连续型数据则以均数±标准

差(x－±s)的形式表达,而两组间的比较则选择t检

验进行统计分析.核型分析和 CMA 检测结果用交

叉表表示,使用 Kappa一致性检验分析一致性水平.

采用受试者工作者特 征 (receiveroperatingcharＧ

acteristic,ROC)曲线评估核型分析和 CMA 对胚胎

停育染色体异常的诊断效能.多因素 Logistic回归

模型探讨影响绒毛染色体异常的独立危险因素.

α＝０．０５为检验水准.

２结果

２．１胚胎停育绒毛组织染色体的染色体核型分

析和CMA检测结果比较

两种检测技术比较,CMA 检测出更多的缺失、

重复和嵌合重复的染色体结构异常,检测成功率更

高,差异具有统计学意义(χ２值介于６．５００~４０．０６９
之间,P＜０．０５),见表１.

２．２染色体核型分析和CMA检测染色体异常的

一致性分析

核型分析的染色体异常检出率为３８．１８％(１０５/

２７５),CMA 的染色体异常检出率为４８．３６％(１３３/

２７５),染色体核型分析和CMA检测结果的一致性为

０．７９,见表２.

２．３染色体核型分析和CMA诊断胚胎停育染色

体异常的效能分析

以测序结果为金标准评估染色体核型分析和

CMA对胚胎停育染色体异常的诊断效能,结果显

示,核型分析的 ROC 曲线下面积(areaunderthe

curve,AUC)为０．９４８(０．８３５~０．９７７),CMA的 AUC
为０．９５２(０．８５１~０．９８５),核型分析和CMA对胚胎停

育染色体异常的诊断效能良好,见表３和图１.

表１　胚胎停育绒毛组织染色体的染色体核型分析和CMA检测结果比较[n(％)]

Table１　ComparisonofchromosomekaryotypeanalysisandCMAdetectionresultsof

embryonicarrestvillustissuechromosome[n(％)]

项目 核型分析(n＝３２４) CMA(n＝３２４) χ２ P

结果阴性 １７０(５２．４７) １４８(４５．６８) ２．９８９ ０．０８４

结果阳性 １０５(３２．４１) １６３(５０．３１) ２１．４０５ ＜０．００１

　常染色体三体 ６７(２０．６８) ７５(２３．１５) ０．５７７ ０．４４７

　性染色体数目异常 １５(４．６３) １７(５．２５) ０．１３１ ０．７１７

　嵌合体 １７(５．２５) １９(５．８６) ０．１１８ ０．７３２

　染色体结构异常 ６(１．８５) ５２(１６．０５) ４０．０６９ ＜０．００１

　　缺失 ２(０．６２) ２０(６．１７) １５．２４５ ＜０．００１

　　重复 １(０．３１) １４(４．３２) １１．５３４ ０．００１

　　重复缺失 １(０．３１) ５(１．５４) ２．６９２ ０．１０１

　　嵌合缺失 １(０．３１) ４(１．２３) １．８１４ ０．１７８

　　嵌合重复 １(０．３１) ９(２．７８) ６．５００ ０．０１１

检测失败 ４９(１５．１２) １３(４．０１) ２３．１１５ ＜０．００１
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表２　染色体核型分析和CMA检测染色体异常的一致性分析

Table２　ConsistencyanalysisofchromosomekaryotypeanalysisandCMAdetectionofchromosomeabnormalities

项目
CMA

异常 正常
合计 灵敏度 特异度 阳性预测值 阴性预测值 准确性 Kappa

核型分析 ０．７９ １．００ １．００ ０．８４ ０．９０ ０．７９

　异常 １０５ ０ １０５

　正常 ２８ １４２ １７０

合计 １３３ １４２ ２７５

表３　染色体核型分析和CMA诊断胚胎停育染色体异常的效能分析

Table３　EfficacyanalysisofchromosomekaryotypeanalysisandCMAinthediagnosisof

chromosomalabnormalitiesinembryoarrest

变量 AUC 灵敏度 特异度 阳性似然比 阴性似然比 阳性预测值 阴性预测值

核型分析 ０．９４８(０．８３５~０．９７７) ０．７４ ０．８９ ６．７３ ０．２９ ０．８７ ０．７７

CMA ０．９５２(０．８５１~０．９８５) ０．８１ ０．８２ ４．５０ ０．２３ ０．８２ ０．８１

图１　染色体核型分析和CMA诊断胚胎停育

染色体异常的ROC曲线

Fig．１　ROCcurveofchromosomekaryotypeanalysis

andCMAinthediagnosisofchromosomal

abnormalitiesinembryoarrest

２．４胚胎停育绒毛组织中致病性染色体结构变

异及临床表型分析

CMA检测结果显示,５２例发生染色体结构异

常,其中１１例为临床意义明确的致病性染色体结构

变异,另４１例为临床意义未明和良性染色体结构变

异.１１个具有明确临床意义的致病性染色体结构

变异案例中,我们发现了与特定遗传综合征直接相

关的变异模式.具体而言,有４个变异区域分别对

应并 关 联 于 Velocardiofacial、DiGeorge 综 合 征、

Barakat综合征、WolfＧHirschhorn综合征及 Charge

综合征,这些综合征均具有独特的临床表型.此外,

另有４个变异片段所影响的区域,在临床观测中展

现出与生长发育迟缓及智力发育异常的高度相关

性,这些变异可能对患者的神经系统及体格发展产

生明显影响.值得注意的是,还有１例变异片段特

别提示了１７q１２区域的重复综合征可能性,１例变

异片段涉及区域表现为胎儿唇腭裂,１例变异片段

提示涉及胎儿心脏发育异常,见表４.

２．５绒毛染色体异常相关因素的单因素分析

根据流产绒毛组织测序结果分为正常组和异常

组,对早期胚胎停育患者的多项临床特征进行了细

致的分层处理,包括年龄、孕次、生育历史(区分活产

与否)、生化妊娠经历、流产次数及受孕方式(自然受

孕与辅助生殖技术).单因素分析结果表明年龄较

大、无生育活产史、采用辅助生殖受孕,其染色体异

常率均较高,差异有统计学意义(χ２值介于４．３７７~

２０．７８６之间,P＜０．０５);其余指标差异无统计学意义

(P＞０．０５),见表５.

２．６多因素 Logistic回归分析绒毛组织染色体

异常危险因素

以绒毛组织染色体分析结果为因变量(赋值正

常＝０,异常＝１),筛选出在单因素分析中有统计学

差异的指标纳入多因素 Logistic回归模型中,结果

显示高龄、辅助生殖受孕为影响绒毛染色体异常的

独立危险因素(OR 值介于３．２４１~５．４１９之间,P＜

０．０５),见表６.

５５

第３６卷第１２期　　　　　　　　　　　　　　　　　　　 中国妇幼健康研究　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　 Vol􀆰３６No􀆰１２
２０２５年１２月　　　　　　　　　　　　　　ChineseJournalofWomanandChildHealthResearch　　　　　　　　　　　　　　 　Dec．２０２５



表４　胚胎停育绒毛组织中致病性染色体结构变异及临床表型分析

Table４　Analysisofpathogenicchromosomalstructuralvariationsandclinicalphenotypes

invillustissuesofembryonicarrest

染色体 变异区带 变异类型(Mb) 临床表型

２ p２５．３p２４．３ Del２．４ Charge综合征

４ q３２．３Ｇq３５．２ Del２３．２４ 生长发育迟缓,特殊面容,智力障碍

４ p１６．３;p１６．３Ｇp１５．３１ Del２．６６;Del１６．９４ WolfＧHirschhorn综合征

１０ p１４ Del２．０４ Barakat综合征

１６ p１３．１１ Del１．６ 胎儿唇腭裂

１７ q１２ Dup１．４０ １７q１２重复综合征(存在外显不全)

１８ q１１．２Ｇq２３ Del３４．９６ 智力障碍,身材矮小,肌张力减退,小头畸形

１８ p１１．３２Ｇp１１．３１;p１１．２３Ｇp１１．２１ Del４．３４;Del５．１２ 发育迟缓,精神发育迟滞,特殊面容,性腺发育不全

２２ q１１．２１ Del２．５２ Velocardiofacial及 DiGeorge综合征

２２ q１１．１Ｇq１３．３３ Dup３２．２８ 异常覆盖２２号染色体９９％的区域,表现为２２Ｇ三体

X p２２．３１ Dup１．６ 胎儿心脏发育异常

表５　绒毛染色体异常相关因素的单因素分析[n(％)]

Table５　Univariateanalysisoffactorsrelatedtochromosomalabnormalitiesinvilli[n(％)]

项目 异常组(n＝１７２) 正常组(n＝１５２) 染色体异常率(％) χ２ P

年龄(岁) ２０．７８６ ＜０．００１

　＜３０ ３７(２１．５１) ５６(３６．８４) ３９．７８

　３０~３４ ５８(３３．７２) ６２(４０．７９) ４８．３３

　３５~３９ ５５(３１．９８) ２８(１８．４２) ６６．２６

　≥４０ ２２(１２．７９) ６(３．９５) ７８．５７

孕次(次) ３．４５０ ０．１７８

　１ ５８(３３．７２) ６５(４２．７６) ４７．１５

　２ ５５(３１．９８) ４７(３０．９２) ５３．９２

　≥３ ５９(３４．３０) ４０(２６．３２) ５９．６０

活产史 ４．３７７ ０．０３６

　有 ８３(４８．２６) ９１(５９．８７) ４７．７０

　无 ８９(５１．７４) ６１(４０．１３) ５９．３３

生化妊娠史 １．７１７ ０．１９０

　有 １７(９．８８) ９(５．９２) ６５．３８

　无 １５５(９０．１２) １４３(９４．０８) ５２．０１

流产次数(次) ０．８２２ ０．６６３

　１ ８１(４７．０９) ７９(５１．９７) ５０．６３

　２ ５７(３３．１４) ４７(３０．９２) ５４．８１

　≥３ ３４(１９．７７) ２６(１７．１１) ５６．６７

辅助生殖受孕 ４．８９７ ０．０２７

　是 ９７(５６．４０) ６７(４４．０８) ５９．１５

　否 ７５(４３．６０) ８５(５５．９２) ４６．８８

　　注:同等条件下的染色体异常率＝异常组例数/(异常组例数＋正常组例数)×１００％.
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表６　多因素Logistic回归分析绒毛组织染色体异常危险因素

Table６　Multivariatelogisticregressionanalysisofriskfactorsforchromosomalabnormalitiesinchorionicvillitissue

变量 β S．E． Waldχ２ OR ９５％CI P

年龄(岁)

　＜３０ １

　３０~３４ １．１９２ ０．２８６ １７．３８３ ３．２９５ ０．３６４~５．４３１ ０．１５７

　３５~３９ １．１８２ ０．３２１ １３．５５９ ３．２６１ １．０７２~５．７５９ ０．０１１

　≥４０ １．６９０ ０．３０１ ３１．５２４ ５．４１９ ５．１７５~６．２１６ ０．００８

活产史

　无 １

　有 ０．３９９ ０．７１６ ０．３１１ １．４９０ ０．２７３~２．４３２ ０．４２１

辅助生殖受孕

　否 １

　是 １．１７６ ０．２７１ １８．８３１ ３．２４１ １．０２５~５．７４１ ０．００９

３讨论

３．１胚胎停育与染色体异常的相关性

绒毛染色体异常是胚胎停育、自然流产的主要

因素,其中染色体数目异常以单倍体、三倍体及多倍

体多见;染色体结构异常,以不平衡易位多见[８].绒

毛组织由滋养层细胞分化而来,与胎儿细胞具有高

度同源性,因此可以直观、精准反映胎儿生理状态及

发育进程[９].本研究共纳入３２４例孕妇,经检查,其

中１７２例存在染色体异常,检出率为５３．０９％,与既

往报道结果相符[１０].此发现进一步印证了遗传因

素在胚胎停育病因学中的重要地位,提示约半数至

六成的胚胎停育案例与染色体异常有关.本研究旨

在探究CMA与染色体核型分析在胚胎停育染色体

异常中的诊断价值并分析两种检测方法的一致性,

以期为患者提供更加精准、有效的生育咨询与指导

策略,促进优生优育目标的实现.

３．２高龄是绒毛组织染色体异常的危险因素

本研究结果显示,高龄为影响绒毛染色体异常

的独立危险因素.分析原因为,与适龄女性相比,高

龄女性卵巢储备功能减退现象更为突出,具体表现

为卵母细胞内线粒体数量减少及功能异常[１１].高

龄女性的卵母细胞在减数分裂I期同源染色体分离

阶段,以及减数分裂Ⅱ期姐妹染色单体分离阶段,其

纺锤体组装检验点(spindleassemblycheckpoint,

SAC)相关蛋白表达水平均明显降低,SAC对染色体

分离过程的调控能力下降,进而干扰卵母细胞减数

分裂的正常有序进行,最终导致胚胎染色体数目出

现异常[１２].多项研究结果指出[１３Ｇ１５],高龄是染色体

异常的独立危险因素,与本研究结果一致.

３．３辅助生殖受孕是绒毛组织染色体异常的危

险因素

尽管辅助生殖技术使妊娠成功率获得明显提

升,但在细胞采集、体外孵育、激素调控及胚胎发育

等操作环节中胚胎发生染色体变异的风险也在不断

提高[１６Ｇ１７].具体而言,卵母细胞在体外培养过程中

易发生氧化应激损伤;过量使用促性腺激素释放激

素激动剂可能干扰细胞正常代谢;而卵胞浆内精子

注射操作则可能对细胞骨架或纺锤体结构造成机械

性破坏.这些因素均可诱发染色体分离异常,进而

增加胚胎染色体异常的发生风险[１８].既往研究结

果也指出[１９],辅助生育技术是胚胎染色体异常的独

立危险因素,与本研究结果相符.

３．４染色体核型分析和 CMA 对染色体异常的

诊断价值及一致性

本研究结果指出,两种检测技术比较,CMA 检

测出更多的缺失、重复和嵌合重复的染色体结构异

常,检测成功率更高.染色体核型分析为孕妇产前
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诊断的“金标准”,不仅能够识别染色体数目异常,还

可检测染色体易位、缺失等结构性变异[２０Ｇ２１].然而

其局限性亦不容忽视:待检样本需经体外细胞培养,

操作流程涉及环节较多,对实验人员技术要求较高,

部分患者会出现检测失败的情况.此外,有研究指

出,该技术无法有效检测５Mb以下的染色体微缺

失/微重复等亚显微结构变异存[２２Ｇ２３].新一代分子

遗传学检测技术 CMA 通过全基因组杂交原理,突

破了传统细胞遗传学技术的局限,实现了对染色体

异常的精准筛查[２４Ｇ２６].其优势体现在以下３个方

面:①无需细胞培养环节,直接以基因组 DNA 为检

测对象;②检测范围覆盖全基因组,可识别染色体数

目异常、非平衡性结构异常、嵌合体和单亲二倍体等

染色体异常类型;③分辨率高,可识别微小片段的不

平衡重排.然而,该技术仍存在局限性:对于平衡性

结构变异(如相互易位、臂间倒位等)的检测灵敏度

较低.本研究结果显示,染色体核型分析和 CMA
检测结果的一致性为０．７９４.ROC曲线分析结果显

示,核型分析和 CMA 对胚胎停育染色体异常的诊

断效能良好.说明染色体核型分析和CMA 均具有

较高的临床价值,可用于胚胎停育染色体异常的临

床诊断.

综上所述,染色体核型分析和 CMA 的检测结

果具有较高一致性,且两种方检测方法在胚胎停育

染色体异常的诊断中均表现出良好的诊断效能.在

分析胚胎停育病因的研究过程中,对胚胎绒毛组织

开展染色体分析具有重要的临床价值与科研意义.

本研究仍存在局限性,本研究为单中心研究,纳入的

样本量较少,可能会对研究结果的准确性及有效性

造成一定影响.未来需扩大样本量,进行多中心研

究,以对本研究的结论进行验证.
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