
analysis showed that the expression of Kca3. 1 and NLRP3 protein in platelets of UC was significantly correlated ( r
= 0. 877，P ＜ 0. 05) . There was a general correlation between Kv3. 1 and NLRP3 expression at protein level，but
the difference was not statistically significant． The expression of Kca3. 1，Kv1. 3 and NLRP3 proteins in platelets of
UC were not correlated with erythrocyte sedimentation rate，C-reactive protein and Mayo scores． Conclusion The
expression of NLRP3 and potassium channels in platelets of UC patients is increased，and there is a certain correla-
tion between these two index．
Key words ulcerative colitis; Kca3. 1; Kv1. 3; potassium channel; NLRP3
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种植前遗传学诊断 /筛查周期的临床资料分析
向卉芬1，2，3，徐祖滢1，2，3，张 影1，2，3，郝 燕1，2，3，陈大蔚1，2，3，章志国1，2，3，周 平1，2，3，曹云霞1，2，3

摘要 目的 通过回顾性分析种植前遗传学诊断 /筛查
( PGD/PGS) 治疗周期的资料，旨在总结 PGD/PGS 治疗过程
中的特点及规律，为临床提供参考。方法 收集行 PGD/
PGS助孕的 283 对夫妇的 309 个治疗周期信息，分析病因构
成、治疗过程、妊娠结局及新生儿情况。结果 283 对夫妇
中，因染色体异常行 PGD 治疗的比例最高，共 223 例，占
78. 8% ;比较应用荧光原位杂交( FISH) 、微阵列比较基因组
杂交技术( array-CGH) 和二代测序技术( NGS) 这 3 种方法的
临床资料，结果显示 array-CGH组的胚胎活检成功率高于另
外两组，差异有统计学意义( P ＜ 0. 05) ; FISH 组的正常胚胎
率高于 array-CGH和 NGS组，但胚胎种植率低于这两组，差
异均有统计学意义( P ＜ 0. 05) ; FISH组临床妊娠率低于 NGS
组，差异有统计学意义( P ＜ 0. 05) ;不同病因行 PGD/PGS 临
床妊娠率比较，差异均无统计学意义;通过 PGD/PGS技术出
生子代无出生缺陷，且 FISH与 array-CGH诊断方法比较，新
生儿情况均差异无统计学意义。结论 PGD/PGS 技术是治
疗遗传病高危患者生育问题的有效措施; FISH、array-CGH和
NGS这 3 种诊断法均是有效的胚胎诊断方法，但 array-CGH
法和 NGS法的诊断效率较 FISH高。
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遗传性疾病已经成为威胁人类健康的主要疾病
之一。1990 年世界首例种植前遗传学诊断( preim-
plantation genetic diagnosis，PGD) 技术婴儿的诞生，
开辟了人类干预遗传性疾病的新纪元［1］。PGD 是
指在移植之前对胚胎进行遗传学检测，确定胚胎的
遗传组成，选择正常或没有发病风险的胚胎移植，避
免有遗传病发病风险的婴儿出生。种植前遗传学筛
查( preimplantation genetic screening，PGS) 技术是指
在移植前对早期胚胎进行非整倍体筛查，挑选正常
的胚胎移植，以期提高种植率，降低流产率。诊断技
术包括 PCR技术、荧光原位杂交( fluorescence in situ
hybridization，FISH) 技术、微阵列比较基因组杂交
技术 ( array comparative genomic hybridization，array-
CGH) 、二代测序技术 ( next generation sequencing，
NGS) 等。该文回顾性分析了实施 PGD /PGS技术的
共 309 个治疗周期的资料，包括对病因构成、治疗过
程及临床结局的分析和总结，旨在为临床上 PGD /
PGS的具体实施提供参考。

1 材料与方法

1． 1 资料来源
1． 1． 1 病例资料 2009 年 1 月 ～ 2016 年 12 月在
安徽医科大学第一附属医院生殖医学中心行 PGD /
PGS助孕的 283 对夫妇的 309 个治疗周期的资料。
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1． 1． 2 PGD适应证 ① 夫妇一方或双方染色体数
目或结构异常; ② 基因病; ③ 性连锁遗传病; ④
HLA配型;⑤ 癌症易感基因携带者。
1． 1． 3 PGS适应证 ① 高龄; ② 不明原因复发性
流产或不良妊娠史;③ 反复种植失败。
1． 2 研究方法
1． 2． 1 治疗过程 有 PGD /PGS 适应证的患者，根
据基础内分泌水平及超声下窦卵泡计数，选择合适
的促排卵方案，采用经阴道 B 超监测卵泡发育，当
主导卵泡群至合适大小时，肌注人绒毛膜促性腺激
素5 000 ～ 10 000 IU，36 h后经阴道 B超引导下穿刺
取卵。减数第 2 次分裂中期( metaphase Ⅱ，MⅡ)
的卵子常规行单精子卵胞浆内注射受精，16 ～ 18 h
后观察受精情况，受精后 2 ～ 5 d 观察并记录卵裂及
胚胎发育情况。所有活检过程采用激光透明带打孔
法。
1． 2． 2 FISH 法 48 个周期采用 FISH 法进行诊
断。受精后第 3 天，胚胎发育至 6 ～ 10 细胞时，活检
取出 1 ～ 2 个卵裂球，转移至载玻片上，加入细胞裂
解液( 0. 01 mol /L HCL + 1% Tween20 ) 并注意标注
细胞核的位置。经 PBS 及梯度乙醇 ( 50%，70%，
100% ) 溶液各脱水 2 min后置于消化液( 0. 1 mg /ml
胃蛋白酶 + 0. 01 mol /L HCL) 37 ℃水浴条件下处理
10 min。过蒸馏水，经固定液( 1%多聚甲醛) 5 min
固定后再依次经 PBS 和上述梯度乙醇各脱水 2
min。将每张片加探针约 2 μl，加盖盖玻片，封片，启
动杂交过程后置于 37 ℃湿盒过夜。次日晨洗片，待
玻片避光自然晾干后滴加含染核剂的抗荧光淬灭剂
AntifadeⅡ，放置于荧光显微镜下观察结果。活检后
的胚胎继续培养，于第 5 天根据 FISH结果选择胚胎
移植。诊断异常、失败或胚胎质量差的胚胎则不予
移植。
1． 2． 3 array-CGH法 225 个周期采用 array － CGH
法进行诊断。受精后 5 ～ 6 d，胚胎发育至囊胚期时，
活检取 5 ～ 10 个滋养外胚层细胞，利用 Sure Plex
DNA Amplification System 试剂盒进行全基因组扩
增，对扩增产物进行 Cy3-Cy5 荧光标记并杂交于
Blue Gnome 24 sure V3 芯片上。洗片后，通过 Inno
Scan 710 扫描仪扫描和 Blue Fuse Multi 软件分析后
获得数据。将活检后的胚胎编号冷冻。根据诊断结
果，选择诊断正常的胚胎行冻融胚胎移植。诊断异
常或不明确的胚胎不予移植。

1． 2． 4 NGS法 36 个周期采用 NGS 法进行诊断。
受精后 5 ～ 6 d，胚胎发育至囊胚期时，活检取 5 ～ 10
个滋养外胚层细胞，MDA 法全基因组扩增，将产物
纯化检测后，用 life tech 和 ION XPRESS LIBRARY
KIT构建文库，获得数据后分析。将活检后的胚胎
编号冷冻。根据诊断结果，选择诊断正常的胚胎行
冻融胚胎移植。诊断异常或不明确的胚胎不予移
植。
1． 2． 5 妊娠的确认和随访 移植后 14 d 测定血中
人绒毛膜促性腺激素水平确定是否妊娠，移植后 30
d B超检测胎心及胚胎发育情况。妊娠者均随访至
分娩并详细记录产前诊断、母婴情况、新生儿孕周、
出生体重、有无出生缺陷等。
1． 3 统计学处理 采用 SPSS 19. 0 统计软件进行
数据的统计学分析，计量资料用 珋x ± s 表示。进行两
样本均数检验时，若符合正态分布，使用 t 检验，否
则使用秩和检验。进行多组间均数比较时，若符合
正态分布，则使用方差分析; 若不符合正态分布，使
用非参数检验。采用 χ2 检验及 Fisher 确切概率法
进行相关率的比较，P ＜ 0. 05 表示差异有统计学意
义。

2 结果

2． 1 女性患者的基本临床资料 本中心自 2009 年
起开展 PGD /PGS 技术以来，有 283 对夫妇接受治
疗，共行 309 个周期。其中女性患者的平均年龄为
( 29. 37 ± 4. 76) 岁，不孕年限为( 3. 15 ± 2. 73 ) 年，身
高体重指数 ( body mass index，BMI ) 为 ( 22. 25 ±
2. 88) kg /m2，基础卵泡刺激素( basic follicle stimu-
lating hormone，bFSH) 为( 6. 58 ± 1. 63) IU /L，基础
促黄体生成素 ( basic luteinizing hormone，bLH ) 为
( 4. 99 ± 2. 54) IU /L。
2． 2 实施 PGD/PGS 夫妇的病因构成分析 283
对夫妇中，因一方或双方染色体异常行 PGD治疗的
共有 223 例，占 78. 8%，其中男性异常有 131 例，女
性异常有 89 例，3 例为夫妻双方均有异常。因基因
病行 PGD治疗的有 4 例，占 1. 4%，其中 1 例为杜氏
肌营养不良致病基因携带者采用 FISH 技术行性别
选择，另 3 例分别为先天性成骨发育不全患者、多囊
肾患者、先天性耳聋基因携带者，均采用 NGS 法诊
断; 因不明原因复发性流产或不良妊娠史( 38 例) 、
反复种植失败( 13 例) 和高龄( 5 例) 行 PGS 治疗的
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共有 56 例，占 19. 8%。
2． 3 PGD /PGS实施情况分析
2． 3． 1 FISH、array-CGH和 NGS 3 种诊断方法的比
较 分析通过 FISH、array-CGH 和 NGS 这 3 种方法
诊断的 309 个 PGD周期，比较这 3 种方法的诊断效
率，结果显示: FISH 组的年龄小于 NGS 组，差异有
统计学意义( P ＜ 0. 05) ; FISH 组的获卵数和平均活
检胚胎数多于 array-CGH 组和 NGS 组，差异均有统
计学意义( P ＜ 0. 05) ; array-CGH组的活检成功率高
于 FISH 组和 NGS 组，差异均有统计学意义 ( P ＜
0. 05) ; FISH 组的无胚胎移植周期比率低于 array-
CGH组，差异有统计学意义( P ＜ 0. 05 ) ，FISH 组的
正常胚胎率高于 array-CGH 和 NGS 组，但胚胎种植
率低于 array-CGH组和 NGS 组，差异均有统计学意
义( P ＜ 0. 05) ，FISH 组的临床妊娠率低于 NGS 组，
差异有统计学意义 ( P ＜ 0. 05 ) ; 3 种方法患者的
BMI、卵巢基础情况、Gn 用量、Gn 天数、受精数、卵
裂数、流产率比较，差异均无统计学意义。见表 1。
2． 3． 2 不同病因行 PGD /PGS临床妊娠率比较 因
女方、男方染色体异常、反复流产或不良妊娠史和反
复种植失败行 PGD /PGS 治疗的临床妊娠率分别
为: 48. 7%、46. 3%、46. 2% 和 25. 0%，各组间妊娠
率差异无统计学意义。见图 1。
2． 3． 3 因染色体易位行 PGD周期的分析 染色体
易位可包括罗伯逊易位和相互易位，通过 PGD 技

术可以有效地筛除因非均衡的配子导致早期胚胎遗
传物质不均衡的的异常胚胎，改善这类患者临床结
局。针对这两种易位类型，本中心采用 array-CGH
技术共实施 113 个 PGD 周期，其中罗伯逊易位 43
个周期，相互易位 70 个周期，比较这两组患者各项
指标，差异均无统计学意义，详细见表 2。

图 1 不同病因行 PGD/PGS临床妊娠率比较

2． 4 PGD /PGS 出生子代情况 截止 2016 年 12
月，随访出生新生儿共 70 例，均未显示有出生缺陷。
由于应用 NGS 法仅出生 4 例，数量太少，故只比较
FISH 和 array-CGH 两种诊断方法出生的新生儿。
其性别比、身长及体重差异均无统计学意义，见
表 3。

3 讨论

正如前面介绍，PGD 临床上一般应用于以下患
者:① 染色体异常，包括夫妻任意一方的异常或者
双方染色体异常。其中，染色体易位( 相互易位、罗

表 1 采用 3 种诊断方法的 PGD/PGS周期比较( 珋x ± s)

项目 FISH array-CGH NGS χ2 /F值 P值
活检周期数( 个) 48 225 36 － －
年龄( 岁) 27． 8 ± 3． 4* 29． 5 ± 4． 9 30． 8 ± 4． 9 7． 316 0． 026
BMI( kg /m2 ) 21． 54 ± 2． 22 22． 37 ± 2． 94 22． 44 ± 3． 23 1． 768 0． 172
bFSH ( IU /L) 6． 88 ± 1． 84 6． 53 ± 1． 58 6． 56 ± 1． 63 0． 952 0． 387
bLH( IU /L) 5． 06 ± 2． 50 5． 01 ± 2． 58 4． 77 ± 2． 46 0． 513 0． 774
Gn天数( d) 11． 8 ± 2． 4 11． 8 ± 2． 2 11． 8 ± 1． 9 0． 366 0． 833
Gn用量( U) 2 391 ± 640 2 306 ± 688 2 496 ± 687 1． 359 0． 258
获卵数( 枚) 18． 2 ± 7． 4 15． 8 ± 8． 0＊＊ 14． 6 ± 8． 1＊＊ 7． 197 0． 027
MII( 枚) 14． 8 ± 6． 5 14． 0 ± 7． 4 12． 6 ± 7． 3 3． 437 0． 179
受精数( 枚) 12． 8 ± 5． 4 11． 3 ± 6． 0 10． 9 ± 6． 1 4． 696 0． 096
卵裂数( 枚) 12． 7 ± 5． 3 11． 1 ± 6． 0 10． 7 ± 5． 9 5． 264 0． 072
平均活检胚胎数( 枚) 6． 8 ± 2． 8 5． 1 ± 3． 2＊＊ 5． 2 ± 2． 8＊＊ 12． 900 0． 002
活检胚胎总数( 枚) 324 1156 186 － －
活检成功率( % ) 92． 28% ( 299 /324) # 99． 13% ( 1146 /1156) 94． 09% ( 175 /186) # 51． 993 0． 000
正常胚胎率( % ) 36． 11% ( 117 /324) 28． 46% ( 331 /1156) ＊＊ 24． 73% ( 46 /186) ＊＊ 9． 215 0． 010
无胚胎移植周期比率( % ) 10． 42% ( 5 /48) # 28． 89% ( 65 /225) 19． 44% ( 7 /36) 7． 868 0． 020
新鲜周期移植( 次) 31 0 0 － －
解冻周期移植( 次) 22 175 10 － －
种植率( % ) 23． 86% ( 21 /88) 47． 46% ( 84 /177) ＊＊ 80． 00% ( 8 /10) ＊＊ 20． 007 0． 000
临床妊娠率( % ) 39． 62% ( 21 /53) * 47． 43% ( 83 /175) 80． 00% ( 8 /10) 5． 542 0． 063
流产率( % ) 4． 76% ( 1 /21) 14． 46% ( 12 /83) 0( 0 /8) 1． 685 0． 502

与 NGS法比较: * P ＜ 0. 05; 与 FISH法比较: ＊＊P ＜ 0. 05; 与 array-CGH法比较: #P ＜ 0. 05
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表 2 因染色体罗伯逊易位和相互易位行 array-CGH法 PGD周期的比较( 珋x ± s)

项目 罗氏易位 相互易位 t /Z /χ2 值 P值
活检周期数( 个) 43 70 － －
年龄( 岁) 28． 8 ± 3． 9 28． 1 ± 4． 2 － 1． 382 0． 167
BMI( kg /m2 ) 21． 63 ± 2． 76 22． 61 ± 2． 45 － 1． 960 0． 053
bFSH ( IU /L) 6． 30 ± 1． 82 6． 57 ± 1． 28 － 0． 849 0． 399
bLH ( IU /L) 5． 13 ± 2． 42 4． 95 ± 2． 35 0． 390 0． 697
Gn天数( d) 11． 7 ± 1． 9 11． 8 ± 2． 3 － 0． 165 0． 869
Gn用量 ( U) 2 205 ± 708 2 258 ± 612 － 0． 419 0． 676
获卵数( 枚) 17． 5 ± 8． 0 15． 9 ± 8． 7 0． 965 0． 337
MII( 枚) 15． 7 ± 7． 3 13． 8 ± 7． 7 1． 282 0． 203
受精数( 枚) 12． 6 ± 5． 6 11． 2 ± 6． 7 1． 146 0． 254
卵裂数( 枚) 12． 4 ± 5． 5 11． 0 ± 6． 6 1． 155 0． 250
平均活检胚胎数( 枚) 5． 5 ± 3． 2 5． 0 ± 3． 2 0． 819 0． 415
活检胚胎总数( 枚) 235 347 － －
活检成功率( % ) 100． 00% ( 235 /235) 99． 14% ( 344 /347) － 0． 277
正常胚胎率( % ) 28． 51% ( 67 /235) 23． 05% ( 80 /347) 2． 209 0． 137
无胚胎移植周期率( % ) 23． 26% ( 10 /43) 38． 57% ( 27 /70) 2． 837 0． 092
解冻周期移植( 次) 35 46 － －
种植率( % ) 51． 43% ( 18 /35) 55． 32% ( 26 /47) 0． 122 0． 727
临床妊娠率( % ) 51． 43% ( 18 /35) 54． 35% ( 25 /46) 0． 068 0． 794
流产率( % ) 11． 11% ( 2 /18) 28． 00% ( 7 /25) 1． 804 0． 263

表 3 FISH和 array-CGH法出生子代情况比较( 珋x ± s)

项目
FISH

( n = 20)

array-CGH

( n = 46)
t /Z /χ2 值 P值

性别( 男 /女) 12 /8 28 /18 0． 004 0． 947
身长( cm) 49． 50 ± 1． 24 49． 96 ± 1． 62 － 1． 490 0． 136
体重( kg) 3． 54 ± 0． 46 3． 41 ± 0． 52 0． 941 0． 350

氏易位) 、倒位、嵌合体、性染色体异常( 包括 Y染色
体微缺失) 等均包含在内。染色体异常可以在减数
分裂过程中形成异常的配子，导致不孕不育、复发性
流产、甚至生育畸形或智力低下的胎儿、死胎死产
等。染色体异常在一般人群中的发生率为 0． 5% ～
1． 0%，在有不良孕产史人群中的发生率则可达 2%
～10%［2］。因此，PGD技术可帮助因染色体异常而
不孕的夫妇进行胚胎活检，从而降低流产风险，获得
正常后代。本文行 PGD /PGS助孕的 283 例患者中，
因染色体异常行 PGD 有 223 对夫妇，占总例数的
78. 8%，可见染色体异常是本中心不孕患者行 PGD
的最主要原因。② 单基因病。本中心有 3 例单基
因病行 PGD，其中 1 例为先天性成骨发育不全患者，
采用 NGS 法诊断，已生育一健康女婴; 另 2 例分别
是多囊肾患者和先天性耳聋基因携带者，均采用
NGS法诊断，截至随访日，均为持续妊娠。③ 性连
锁遗传病。本中心有 1 例性连锁遗传病，为杜氏肌
营养不良症的致病基因携带者，采用 FISH 法行性
别选择，未孕。综上，因基因病来我中心行 PGD共 4

例，占总例数的 1. 4%。本中心暂无因 HLA 配型或
是癌症易感基因携带者行 PGD 的不孕夫妇。相对
于 PGD，PGS周期所占比例较少，仅有 56 对夫妇因
不明原因复发性流产或不良妊娠史( 38 例) 、反复种
植失败( 13 例) 和高龄( 5 例) 来我中心行 PGS助孕，
占总例数的 19. 8%。但随着二胎政策的全面开放，
许多高龄妇女会寻求二胎的生育，PGS 的应用比例
可能会有一定幅度的增加。

自 1994 年 Harper et al［3］学者成功采用 FISH技
术对胚胎进行性别诊断后，FISH 技术开始逐步应用
于 PGD领域中。该技术是用带有荧光标记的特异
性探针与待测的 DNA杂交后，在荧光显微镜下观察
荧光信号，可对染色体异常及性别诊断进行检测分
析，具有简单快速、重复性好、检测结果直观清晰的
优点。但运用 FISH技术行 PGD也存在较多的局限
性，包括单细胞固定实验技术的难度和要求较高; 分
辨率较低，能检测的染色体数目也有限; 人为判读
FISH检测的信号结果，具有一定的主观性，易导致
误诊。近年来，array-CGH 和 NGS 也开始应用于
PGD的领域中。array-CGH 是 FISH 技术的一大延
伸和突破，相比于 FISH 技术，array-CGH 技术有具
有高通量，高分辨率，高灵敏度，快速及自动化等优
点。NGS又称高通量测序，是 DNA测序史上一次划
时代的革命。NGS 的优势在于不仅可以对染色体
病进行诊断，还能通过构建单体型与深度捕获测序
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相结合，对单基因病进行诊断。随着单细胞扩增技
术的发展成熟，测序成本和耗时的下降，NGS 在
PGD /PGS技术中发挥了越来越重要的作用［4 － 5］。

因此本研究比较了 FISH、array-CGH 和 NGS 3
种诊断方法在 PGD /PGS 技术中的应用，显示 FISH
组患者年龄相对于其他两组较小，且与 NGS 组相比
差异有统计学意义，可能导致 FISH 组的获卵数、平
均活检胚胎数和正常胚胎率均多于 array-CGH 组和
NGS组。比较 3 组技术的胚胎活检成功率可显示
array-CGH组的活检成功率最高，其次为 NGS 技术，
且 array-CGH组与 FISH 组和 NGS 组相比，差异均
有统计学意义。从临床结局比较上来看，尽管 FISH
组的患者年龄最小，但其胚胎种植率仍低于 array-
CGH组和 NGS 组，且 FISH 组的临床妊娠低于 NGS
组，差异均有统计学意义。分析原因，FISH 技术采
用的是卵裂球活检，仅选取 1 ～ 2 个细胞进行分析，
而且卵裂期的胚胎存在较高的嵌合现象，影响 PGD
诊断的准确度。而随着囊胚培养技术的提高，array-
CGH法和 NGS法均采用囊胚滋养层细胞活检，可以
取出 5 ～ 10 个细胞进行分析，既不侵入内细胞团，也
降低了因嵌合体、扩增失败等误诊的风险，可以提高
诊断的效率。现如今已有文献［6］表明卵裂期活检
可能会降低胚胎的生育种植潜能，这与本研究的种
植率比较结果一致。在移植方式选择上，本研究
FISH组为两种移植方式均有，array-CGH 组和 NGS
组均采取冻融胚胎移植，已有的研究［7 － 8］表明冻融
胚胎移植可以降低卵巢过度刺激的风险，避免促排
卵药物对子宫内膜容受性的影响，从而提高临床妊
娠率。这可能是得到本研究临床妊娠率比较结果的
原因。值得一提的是，本中心的 4 例基因病，除 1 例
是性连锁性基因病行性别选择外，另外 3 例均采用
NGS法通过建单体型进行诊断，NGS 技术弥补了
FISH和 array-CGH 技术不能诊断性连锁性以外基
因病的缺点。

本研究结果表明患者因女性染色体异常、男性
染色体异常、反复流产或不良妊娠史及反复种植失
败病因行 PGD /PGS 治疗的临床妊娠率分别为:
48. 7%、46. 3%、46. 2% 和 25. 0%，由于因高龄行
PGS的例数很少，临床结果仍待商榷，但 PGD 对染
色体异常的患者的后续发展具有明显的促进作用。
Fischer et al［9］学者对 192 例行 PGD 助孕的有 3 次
及以上流产史的染色体易位携带者进行研究，发现

流产率从行 PGD 前的 88. 5% 锐减到 PGD 后的
13%，妊娠成功率可达 87%，大大改善了患者的临
床结局。

随着 PGD /PGS技术的普及和发展，有关 PGD /
PGS子代安全及伦理问题也成为当今的热点问题之
一。Nekkebroeck et al［10］纳入了 70 例经 PGD /PGS、
70 例经 ICSI 和 70 例经自然妊娠出生的 2 岁儿童，
比较了 3 组儿童的心智发展和精神运动能力，发现
其差异无统计学意义。之后 Winter et al［11］对 47 例
经 PGD、49 例经 ICSI和 48 例经自然妊娠的 5 ～ 6 岁
的儿童进行了认知发育和运动能力的评估，发现
PGD 组的两项指标和其他两组相比差异均无统计
学意义，但 ICSI组和自然妊娠组在运动能力的比较
中差异有统计学意义。本研究行 PGD /PGS 出生的
新生儿共 70 例，均无出生缺陷，且通过 FISH 和 ar-
ray-CGH诊断方法出生的新生儿在性别比、身长及
体重上差异均无统计学意义。但探索 PGD /PGS 的
安全问题，仍需要更长久更完善的随访研究。

综上所述，PGD /PGS技术是对遗传病高危患者
的有效干预措施。FISH、array-CGH 和 NGS 3 种诊
断方法均是有效的胚胎诊断方法，array-CGH 法和
NGS法的诊断效率较 FISH法高。而 NGS技术可以
同时实现对染色体异常和单基因病的检测，随着该
技术的不断发展，NGS 技术有望会成为 PGD /PGS
的主流检测手段。
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Retrospective analysis of preimplantation genetic
diagnosis / screening cycles

Xiang Huifen1，2，3，Xu Zuying1，2，3，Zhang Ying1，2，3，et al
( 1Reproductive Medicine Center，Dept of Obstetrics and Gynecology，The First Affiliated Hospital

of Anhui Medical University，Hefei 230022; 2Anhui Province Key Laboratory of Reproductive Healthy
and Genetics，Anhui Medical University，Hefei 230022; 3Anhui Provincial Engineering Technology
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Abstract Objective To summarize the characteristic and principle during the treatment process of preimplanta-
tion genetic diagnosis / screening ( PGD /PGS) through analyze the previous PGD /PGS data，and provide a reference
for clinical study． Methods A total of 309 PGD /PGS cycles from 283 couples received treatment were retrospec-
tively surveyed． We carried out the analysis in parts of the causes of composition，the procedures of therapy，the
outcomes of pregnancy，and the conditions of newborn． Results In 283 couples，223 couples who account for
78. 8% of total numbers were suffered chromosome abnormalities，which be the most common causes in PGD /PGS
cycles． To compared the clinical data of three groups according to fluorescence in situ hybridization ( FISH) ，array
comparative genomic hybridization ( array-CGH) and next generation sequencing ( NGS) technologies，we found
that the successful rate of embryo biopsy in array-CGH was higher than the other groups，which showed significant
statistical difference ( P ＜ 0. 05) ; In FISH group，the normal embryo rate was higher but the embryo implantation
rate was lower than the other two groups，and those comparisons were all exhibited the significant statistical differ-
ence ( P ＜ 0. 05) ． In aspect of clinical pregnancy rate，FISH group was lower than NGS group，and it showed sig-
nificant statistical difference ( P ＜ 0. 05 ) ． Whether in different causes from different groups，the comparisons of
clinical pregnancy rate displayed no significant statistical differences． The newborns whose parents rely on PGD /
PGS technology were not have birth defects，and the conditions of newborns showed no statistical differences be-
tween the FISH and array-CGH groups． Conclusion PGD / PGS is an effective method to treat infertility in high
risk patients with genetic disease． FISH，array-CGH and NGS are the effective methods of embryo diagnosis，but
the diagnostic efficiency of array-CGH and NGS is higher than that of FISH．
Key words preimplantation genetic diagnosis; preimplantation genetic screening; FISH; array-CGH; NGS; ret-
rospective analysis
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