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引言



先天性心脏病是指在胚胎发育时期由

于心脏及大血管的形成障碍或发育异

常而引起的解剖结构异常，或出生后

应自动关闭的通道未能闭合的情形。

先天性心脏病是新生儿最常见的出生

缺陷之一，其发病率和死亡率均较高，

严重危害儿童健康和生命。

先天性心脏病概述

发病率和死亡率

先天性心脏病定义



通过产前诊断可以及早发现先天

性心脏病的迹象，避免严重心脏

缺陷患儿的出生，从而降低新生

儿的死亡率。

预防出生缺陷

对于已经出生的先天性心脏病患

儿，及早的产前诊断有助于制定

合适的治疗方案，提高治疗效果

和患儿的生存质量。

提高治疗效果

产前诊断的重要性



染色体微阵列分析技术是一种高分辨率的分子遗传学技术，通过检测染色体上微小的DNA片段的拷贝数变异来识

别潜在的遗传异常。

技术原理

近年来，染色体微阵列分析技术已被广泛应用于先天性心脏病的产前诊断中，它能够检测出与心脏发育相关的多

种遗传变异，为先天性心脏病的早期发现和预防提供了有力支持。

在先天性心脏病产前诊断中的应用

染色体微阵列分析技术的引入
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染色体微阵列分析技术原理及特点



染色体微阵列分析（CMA）
利用高密度微阵列技术对全基因组进行高分辨率扫描，检测染色体上的拷贝数

变异（CNVs）。

基于杂交或测序的方法
通过DNA与特异性探针的杂交或直接对DNA进行测序，实现对染色体上特定区

域的精确分析。

技术原理



能够检测到传统核型分析无法发现的微小染色体
变异。

高分辨率

一次实验可分析多个样本，提高检测效率。

高通量

借助专业软件对实验数据进行自动分析和解读，
减少人为误差。

自动化

技术特点



分辨率更高

传统核型分析受限于显带技术，

分辨率较低；而CMA技术可检测

到更小的染色体变异。

检测范围更广

传统核型分析主要关注大片段的

染色体变异，而CMA技术可检测

到全基因组的拷贝数变异。

实验周期更短

传统核型分析实验周期长，需要

培养细胞、制备染色体等步骤；

而CMA技术实验流程简化，周期

相对较短。

与传统核型分析的比较
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染色体微阵列分析技术在先天性心脏

病产前诊断中的应用



病例选择
选择具有先天性心脏病家族史或高风险因素的孕妇作为研究对象，进行产前诊断。

实验设计

采用染色体微阵列分析技术，对孕妇外周血或羊水中的胎儿DNA进行高通量测序，

检测染色体异常和基因突变。

病例选择与实验设计
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