
 

 
 

鼻骨缺失 
患者信息系列-您应该知道写什么，您应该问些什么 

 

什么是 鼻骨缺失? 

 

胎儿的鼻骨在妊娠 11 到 14 周之间就已经发育并且在超声检查中非常明显的看到，在胎儿侧面

的一条细白线。据观察，当鼻骨不可见时，胎儿出现染色体异常的可能性增加，例如唐氏综合症

（多了一条 21 号染色体）或其他染色体异常。 

 

鼻骨的存在与否的信息可提高对宝宝染色体问题的风险计算准确性，例如联合筛查，该筛查通过

将胎儿颈后透明带厚度与与血液中妊娠激素水平相结合，来计算胎儿染色体异常的风险。 

 

各国界定的风险阈值存在差异。但通常，风险值等于或大于 1:100 被认为是高风险。医生将与您

讨论风险的意义，并向您解释检查结果。归根结底，对风险的解释是高度个体化的，只有您可以

决定什么样的风险是可以接受的，以及在出现高风险的情况下是否需要进一步的检查，例如绒毛

穿刺或羊水穿刺，来确定胎儿是否存在染色体的异常。 

 

我应该做无创性检测（NIPT）吗？ 

 

您的医生会建议您是适合进行 NIPT 或者侵入性产前诊断（羊水穿刺或者绒毛穿刺活检）。 

 

鼻骨缺失如何会与染色体异常相关呢？ 

 

染色体是我们保纯粹人类大部分遗传信息的地方。我们通常有 46 条染色体，成对匹配：23 个来

自父亲，另外 23 个来自母亲。唐氏综合征患者有一条额外的 21 号染色体。染色体异常的胎儿，

常见的是多一条 21 号、18 号或 13 号染色体，常见超声表现为 颈后透明带（NT）增厚以及鼻

骨不明显或缺失。当胎儿在基因水平上有小的遗传缺陷时，也会发生这种情况。这就是为什么您

的医生可能会建议对宝宝更深入的遗传学检查。在非裔加勒比海的妇女中，胎儿鼻骨的发育较慢，

因此在 11-14 周时看不到鼻骨的可能性更高。 

 

我需要进一步做检查吗？ 

 

如果诊断测试结果正常，医生可能会建议您进行更高级的胎儿超声检查，以排查胎儿是否有其他

结构异常。 

 

孕期要注意什么吗? 

 

如果测试结果均为阴性，则意味着您的宝宝没有发现任何问题，可以按照正常妊娠看待，不需要

任何进一步的特殊检查，鼻骨也会在在孕晚期期超声下变得可见、怀孕早期不可见的解释可能仅

是其发育可能比其他人慢，没有任何特殊原因。 

 

它会再次发生吗？ 

 

通常，鼻骨缺失在下次怀孕时不会再次发生，但如果胎儿有染色体异常，则下次妊娠的再发风险

会轻度升高。 
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其他我应该问的问题? 

 

• 如果我的宝宝的鼻骨不可见，染色体异常的几率有多大？ 

• 我可以做一个综合测试了解宝宝的染色体异常风险吗？ 

• 我适合做无创性血液检查吗？ 

• 如果风险很高，我应该选择哪种侵入性检查（绒毛膜绒毛取样或羊膜穿刺术）？ 

• 这些侵入性检查有哪些风险？ 

• 将进行哪些遗传学检查？这些测试会诊断出其他小的遗传问题吗？ 

• 医生是否会在怀孕期间安排额外更加专业性的超声，以检查鼻骨是否在怀孕后期变得

可见以及是否有其他异常吗？ 
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