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【摘要】　胚胎植入前遗传学检测（PGT）包括胚胎植入前非整倍体检测（PGT‑A）、植入前单基因

病检测（PGT‑M）和植入前染色体结构重排检测（PGT‑SR）。本共识结合辅助生殖技术及相关的多学

科临床实践经验和研究进展，将PGT前、PGT后、产前和产后等不同阶段相关的遗传咨询内容进行了

整合归纳，提出了PGT遗传咨询流程，明晰了PGT遗传咨询必须遵循的伦理原则和禁忌证，并针对不

同类型PGT技术给出了适应证及遗传咨询的重点要点，形成了规范化和标准化的PGT遗传咨询专家

共识，以规范和完善我国PGT遗传咨询的临床应用。
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实践指南注册：国际实践指南注册与透明化平台，PREPARE‑2023CN375

胚 胎 植 入 前 遗 传 学 检 测（preimplantation 
genetic testing，PGT）是辅助生殖技术中用于避免遗

传性疾病发生的重要措施。PGT 是指在胚胎移植

入宫腔前，通过遗传学技术对活检的卵母细胞极体

或胚胎细胞进行检测，对检测后数据进行遗传信息

分析，判断卵母细胞或胚胎的染色体或基因状态，

选择检测范围内未见特定变异或特定变异所致遗

传性状在可接受范围内的胚胎移植入宫腔，最终生

育健康子代的辅助生殖技术。PGT 包括胚胎植入

前非整倍体检测（PGT for aneuploidy，PGT‑A）、胚胎

植入前单基因病检测（PGT for monogenic disease，
PGT‑M）和胚胎植入前染色体结构重排检测（PGT 
for structural rearrangement，PGT‑SR）。PGT 对就诊

家庭产生的影响会贯穿妊娠前、妊娠期及产后的各

个环节，就诊夫妇在选择 PGT前后，须接受多次遗

传咨询，以充分了解自身的生育风险和遗传风险，

知晓现阶段可能的医学干预措施及其利弊，从而作

出最优选择。每对自愿选择 PGT诊疗的夫妇应在

PGT 前、PGT 后、产前、产后各阶段至少分别进行

1次遗传咨询，以确保夫妇双方充分了解胚胎及胎

儿的遗传状态、子代的潜在风险以及后续的管理措

施，尤其是对于遗传病家庭，须到相应专科医院就

诊评估妊娠期的母儿风险。遗传咨询应由经过专

业培训的临床医师、遗传咨询师或遗传专家使用就

诊夫妇能够理解的语言进行咨询；咨询前应准备好

有关的书面信息，且告知夫妇双方应同时参加咨
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询；咨询时须同时考虑社会和心理因素的影响，特

别是针对曾育有遗传病患儿的夫妇。为规范 PGT
遗传咨询的临床应用，由我国生殖医学、人类胚胎

学、医学遗传学、产前诊断、产科、新生儿、儿科及其

他相关学科的专家共同参与，在我国临床实践的基

础上，综合国内外 PGT临床研究及应用经验，参考

国外生殖医学及妇产科学专业学会 PGT相关的指

南及共识，经反复讨论修改形成本共识，以提高我

国 PGT 临床遗传咨询的水平，惠及更多患者和

家庭。

PGT遗传咨询的流程与伦理原则

一、PGT遗传咨询的流程

PGT遗传咨询是临床医师、遗传咨询师或遗传

专家与就诊者就其家庭中遗传病的可能病因、遗传

方式、诊断、治疗、复发以及PGT干预相关的流程和

风险等所面临的全部问题进行讨论和商谈，最后作

出恰当的选择以生育健康子代的过程。首先，收集

就诊夫妇的病史、先证者的表型及临床诊断（疑难

病例可通过专科或多学科会诊完成诊断）、家族史，

并采集相应家系成员的样本，进行

辅助生殖相关的常规检测和初步的

疾病相关遗传检测；其次，根据初步

的常规检测和遗传检测结果判断就

诊夫妇是否满足本共识“PGT‑A 适

应证”（见后文）或“PGT‑M 适应证”

（见后文）或“PGT‑SR适应证”（见后

文），若满足相应适应证，可进行后

续的 PGT、产前及产后等阶段的遗

传咨询流程。见图1。
二、PGT遗传咨询的伦理原则

PGT遗传咨询过程中必须遵循

的伦理原则［1‑2］包括：

1. 自愿原则：完全尊重咨询者

自己的意愿。

2. 无倾向性原则：非指令性原

则，说明风险和方案，给予患者及家

属选择权。

3. 公平原则：遗传咨询、遗传病

诊断和治疗应该平等地提供给所有

需要的人。

4. 有利于患者的原则：在患者

充分知情的情况下，提出有医学指

征的选择和最有利于患者的治疗

方案。

5. 知情同意原则：人类辅助生

殖技术必须在夫妇双方自愿同意并

签署书面知情同意书后方可实施。

6. 保护后代的原则：医务人员

有义务告知夫妇双方通过人类辅助

生殖技术出生的后代与自然受孕分

娩的后代享有同样的法律权利和

义务。

7. 社会公益原则：医务人员必图1　胚胎植入前遗传学检测（PGT）遗传咨询流程
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须严格贯彻国家人口和计划生育法律法规，在有利

于社会的前提下实施人类辅助生殖技术。

8. 保密原则：医疗机构和医务人员对使用人类

辅助生殖技术的所有参与者有保密的义务。

9. 严防商业化的原则：医疗机构和医务人员对

要求实施人类辅助生殖技术的夫妇，要严格掌握适

应证，不能受经济利益驱使而滥用人类辅助生殖

技术。

10. 伦理监督的原则：实施人类辅助生殖技术

的机构应建立生殖医学伦理委员会，并接受其指导

和监督。

PGT禁忌证

具有以下指征的夫妇不能进行PGT［3］：

1. 遗传变异致病性按照美国医学遗传学与基

因组学学会（American College of Medical Genetics 
and Genomics， ACMG）遗传变异分类指南，分类为

明确良性或可能良性、基因定位不明确或无候选基

因变异的家系；

2. 非疾病表型的胚胎选择，如：外貌、身高、肤

色、性别等；

3. 辅助生殖技术禁忌证和（或）妊娠禁忌证；

4. 其他情况，如：中国法律不允许和（或）经生

殖医学伦理委员会讨论后不适宜PGT者。

PGT前遗传咨询

PGT 可在妊娠前发现胚胎染色体或基因方面

的异常，筛选指标符合要求的胚胎移植后妊娠，从

而减少或避免妊娠后发现胎儿异常进而选择性流

产、反复流产所造成的各种危害以及伦理、道德观

念的冲突。在PGT的整个诊疗过程中，也会涉及多

个方面的风险，因此，须在 PGT 前进行遗传咨询。

经过专业培训的临床医师、遗传咨询师或遗传专家

应与夫妇充分沟通关于辅助生殖技术、自然受孕、

产前诊断、社会因素、政策法规等各方面涉及的风

险利弊，包括但不限于以下内容［4］：

1. 告知夫妇遗传病的性质、严重程度、再发风

险及生殖干预的可选择方案（包括 PGT、自然妊娠

后产前诊断、配子捐赠、领养等）。若夫妇选择

PGT，则需要让夫妇了解 PGT 的流程，理解 PGT 的

目的、类型、预期的结果和技术局限性。女性在促

排卵（即控制性卵巢刺激）或取卵手术的过程中出

现医源性并发症的风险及胚胎实验室操作可能带

来的风险，如：卵巢过度刺激综合征、感染、出血及

副损伤等风险，精卵体外处理、卵母细胞胞质内单

精子注射（intracytoplasmic sperm injection，ICSI）授

精、胚胎体外培养、胚胎活检及反复冻融可能造成

配子或胚胎损伤的风险等。

2. 对患者遗传分析报告中的基因及其变异经

ACMG 遗传变异致病性分类确定为致病性或可能

致病性变异且此变异能解释患者表型和病因时，可

行 PGT诊疗。若患者目前的变异为临床意义不明

确的变异（variants of uncertain significance，VUS），

在 PGT前可通过完善辅助检查，如：增加补充临床

表型相关检查、扩大家系成员的检查和（或）检测、

增加外显子剪切验证、增加功能验证实验等，获得

更多支持证据以实现进一步的明确诊断。疑难病

例 可 申 请 多 学 科 团 队（multi‑disciplinary team，

MDT）会诊明确诊断。

3. 充分告知夫妇妊娠前单基因病携带者筛查

项目的信息及筛查的意义，夫妇自愿选择是否行妊

娠前单基因病携带者筛查。

4. PGT 前充分向夫妇告知在医疗实践的安全

范围内获取合适数量的卵母细胞的必要性。当女

方卵巢储备功能减退时，可能存在无卵、无胚胎形

成或无胚胎可用等风险。

5. PGT 及其后续胚胎检测等待期间以及胚胎

种植窗口期间自然妊娠的可能性，以及避孕的必

要性。

6. 优先选择囊胚期胚胎滋养层细胞活检，告知

与胚胎培养、胚胎活检、胚胎冻存与复苏等操作相

关的不确定性及临床风险，如：可能存在胚胎无法

培养至囊胚阶段、胚胎不适合活检、活检后胚胎未

能存活、活检样本检测失败而无法诊断、检测后无

可移植的胚胎、二次活检的风险及可能需要多个治

疗周期才能获得可移植胚胎等。

7. PGT 后建议行单胚胎移植。虽行单胚胎移

植，也有单卵双胎或多胎妊娠的风险［5］。

8. PGT 仅针对目标区域或变异位点进行遗传

学检测，不排除检测范围之外的其他异常的可能。

9. 活检取材只有数个细胞并不能完全反映胚

胎的最真实遗传状况，所有类型的PGT均可能出现

检测失败和结果不准确（包括假阴性和假阳性）的

风险，原因包括扩增失败、检测失败、胚胎染色体嵌

合等。因此，PGT 后且成功妊娠后，在常规产前检

查的同时，建议行产前诊断（包括羊膜腔穿刺等）进
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一步评估胎儿的遗传状况，并同时强调及时准确反

馈 PGT和产前诊断结果的重要性（鉴于胚胎活检、

PGT 及产前诊断可能不在同一部门或机构完成检

测）。除去超声检查和 PGT检测范围内的变异，产

前诊断还可发现 PGT 检测范围外的拷贝数变异

（copy number variation，CNV），可降低不良妊娠结

局的风险；PGT‑A的诊断准确性理论上高于无创产

前基因检测（non‑invasive prenatal testing，NIPT），羊

水穿刺诊断准确性高于 PGT‑A，NIPT 结论不能替

代PGT‑A的诊断结果，更不能替代羊水穿刺的诊断

结果。但妊娠期对胎儿发育异常的监测也有局限

性，例如神经系统异常等，难以在妊娠期发现［6］。

10. PGT 有助于降低流产风险，但不能完全排

除流产及异位妊娠等的可能。未成功妊娠可能的

因素很多，包括心理因素、生活环境、激素紊乱、子

宫内膜容受性异常、未在检测范围内的胚胎因素、

免疫及感染性因素等。

11. 可告知单基因病携带者、患者以及染色体

结构异常携带者等，其家族成员可能存在的遗传

风险。

12. 选择 PGT‑M 进行人白细胞抗原（human 
leukocyte antigen，HLA）配型的夫妇，要评估生育与

已有患儿 HLA 配型一致的子代的愿望，明确该子

代不仅仅是作为造血干细胞供者存在，而应作为完

整的家庭成员存在等。目前，PGT‑M 进行 HLA 配

型只检测 HLA‑A、B、C、DRB1、DQB1 基因，不排除

HLA其他基因出现重组而导致配型不符的可能性，

因此在后续器官移植前须再次进行HLA基因分型

检测。

13. 女性单基因遗传病患者（如遗传性肾病、遗

传性心肌病等）可能面临促排卵期间及妊娠期疾病

加重的风险，建议充分告知患者相关的风险，并联

合产科及专科医师综合管理。

14. 就诊夫妇的心理、精神状况等可能影响辅

助生殖技术的实施，此时需要充分告知心理及精神

状态对PGT结局的可能影响。

不同类型PGT技术的适应证及遗传咨询

一、PGT‑A
1. 适应证：

（1）女方高龄（advanced maternal age，AMA）：

38岁及以上［3，7］。

（2）反 复 种 植 失 败（recurrent implantation 

failure，RIF）：移植 3次及以上或移植高评分卵裂期

胚胎4~6个或高评分囊胚3个及以上均失败［3］。

（3） 复 发 性 流 产 （recurrent spontaneous 
abortion， RSA）：连续发生自然流产 2次及以上，在

妊娠 28 周之前的胎儿丢失，包括连续发生的生化

妊娠［3，8］。

2. 遗传咨询：

（1）进行 PGT‑A 前，应告知夫妇双方进行外周

血染色体核型分析的必要性，有助于选择合适的检

测方案，例如，当染色体核型分析发现夫妇双方中

一方存在染色体结构异常（如染色体相互易位等）

时，可以考虑选择 PGT‑SR 同时行染色体非整倍体

检测［9］。

（2）目前PGT‑A常规使用的技术包括低分辨率

的二代测序（next generation sequencing，NGS）和微

阵列比较基因组杂交（array comparative genomic 
hybridization，aCGH）等，这些技术主要用于染色体

整倍体的定性分析，因此染色体单倍体、多倍体、单

亲二体（uniparental disomy，UPD）、相互易位、罗氏

易位、倒位、环状染色体及基因组高度重复区域如

着丝粒等区域的异常均无法检出；通过能分辨单体

型 的 单 核 苷 酸 多 态 性（single nucleotide 
polymorphism，SNP）分析技术可检出染色体单倍

体、多倍体、UPD；在有家系参考样本存在的情况

下，单体型 SNP分析技术可检出相互易位、罗氏易

位、倒位及环状染色体等；而基因组高度重复区域

如着丝粒等区域的异常现行技术不能检出。

（3）目前 PGT‑A常规技术如NGS和 aCGH的检

测分辨率均≥4 Mb。
（4）检测结果为整倍体的胚胎，依据胚胎形态

学评分顺次选择胚胎移植；非整倍体胚胎，不建议

移植［10］。

（5）对于嵌合型胚胎的移植，需充分告知潜在

风险，且须做好产前诊断和出生后验证，并根据以

下原则，经遗传咨询后由夫妇自愿选择胚胎

移植［11‑18］：

①在无整倍体胚胎可以选择且夫妇不愿移植

嵌合型胚胎的情况下，可以考虑启动新的 PGT 周

期，选择整倍体胚胎移植。

②若夫妇不考虑启动新的 PGT 周期且现周期

移植愿望强烈，且在充分被告知相应风险的情况

下，可选择本周期低比例（嵌合比例≤50%）嵌合型

胚胎进行移植；对于高比例（嵌合比例>50%）嵌合

型胚胎，其综合风险较高。在嵌合比例及风险程度
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相似的胚胎中，应优先选择移植形态学等级较高的

嵌合型胚胎。

③优先选择移植单条或 2 条染色体低比例嵌

合型胚胎，涉及多条染色体的复杂嵌合型胚胎，原

则上不建议移植，或在充分告知风险后，慎重考虑

移植。

④对于单亲二体性疾病相关染色体（6、7、11、
14、15和 20号染色体）嵌合、涉及宫内发育迟缓（2、
7 和 16 号染色体）、具有活产生存能力但可能伴有

智力障碍、生长发育异常及多发畸形的三体（13、
18、21 和 22 号染色体）嵌合型胚胎以及 14 三体与

整倍体嵌合、16三体与整倍体嵌合、45，X与整倍体

嵌合的嵌合型胚胎，其综合风险均较高。

⑤对于染色体片段与整倍体嵌合型胚胎，目前

证据尚不充分，但有研究者认为可能有较满意的持

续妊娠率，临床可以优先考虑移植该类嵌合型

胚胎。

⑥对于尚未完成生育意愿的夫妇，建议持续保

存嵌合型胚胎作为移植备选。

二、PGT‑M
1. 适应证：基因变异明确为致病性、可能致病

性且致病变异连锁标记明确的家系，且需综合考虑

疾病的严重程度及就诊家系的实际情况，取得夫妇

的知情同意后可以进行PGT‑M［19］。

（1）单基因病：具有生育明确单基因病患儿高

风险的夫妇。

（2）线粒体病：由细胞核基因变异导致的线粒

体 病 ，可 常 规 行 PGT‑M；由 线 粒 体 DNA
（mitochondrial DNA，mtDNA）变异导致的线粒体

病，因大多数变异具有异质性，需要个案咨询，包括

线粒体DNA变异阈值、生育风险等。

（3）HLA配型：生育有严重血液病或肿瘤、原发

性免疫缺陷病、遗传性代谢病等通过干细胞移植能

得到有效救助的疾病患儿的夫妇，在缺乏其他有效

治疗方法的情况下，需要选择生育与患儿 HLA 相

合且表型健康的同胞，以对患儿进行干细胞移植

治疗。

（4）具有高外显性的严重的遗传易感性疾病：

夫妇双方或一方携带能导致严重疾病的具有高外

显率、家族遗传倾向的基因变异，如遗传性乳腺癌

的BRCA1、BRCA2基因致病变异等。

（5）特殊情况：

①夫妇双方已生育一个携带新发致病基因变

异的患儿，虽不能完全排除男方或女方生殖腺嵌合

的可能，但大概率为新发变异，经过充分的遗传咨

询，在尊重夫妇意愿的前提下，建议自然妊娠后行

产前诊断。若有 2 次或以上同一新发致病变异的

患儿生育史或妊娠史，生殖腺嵌合的可能性增加，

经过遗传咨询并评估生殖腺嵌合的来源后，可行

PGT‑M［19］。对于可能存在的生殖腺嵌合可通过精

液样本检测以确定或排除父源生殖腺嵌合；母源生

殖腺嵌合一般情况下由于取材困难及样本稀缺等

情况难以检测确认。

②夫妇双方中一方为患者且致病基因变异为

新发变异，无法采用常规方法明确单体型组成的家

系，经过充分的遗传咨询，在尊重夫妇意愿的前提

下，可以考虑使用极体、单精子、未受精卵细胞、不

推荐移植的胚胎互推等策略构建单体型来筛选非

受累胚胎［20‑21］，也可以考虑应用长读长测序技术构

建单体型。

③对于综合评估为临床意义不明、但倾向于致

病性的 VUS［临床基因组资源（Clinical Genome 
Resource，ClinGen）数据库的贝叶斯分类框架评分

为 4~5 分］的家系［22］，经生殖医学伦理委员会讨论

通过，在夫妇双方充分知情针对该类变异开展的

PGT 干预只是降低风险、并不能避免风险等情况，

并签署知情同意书的前提下实施PGT‑M［23‑24］。

④对于分类为致病性或可能致病性的CNV，若

该CNV超出常规植入前染色体分析技术的有效分

辨率，告知相关风险后，可以考虑采用 PGT‑M所用

的单体型分析策略（如借助参考样本或长读长测序

技术完成单体型构建）。对于超出常规植入前染色

体分析技术的有效分辨率且存在外显不全的致病

性或可能致病性 CNV，告知就诊夫妇相关风险，在

知情同意的前提下，自愿选择是否采用与 PGT‑M
相同的检测策略。

⑤对于 Prader‑Willi综合征等涉及甲基化异常

的疾病家系，若经分子遗传学检测为遗传型，则可

通过 PGT‑M 单体型分型筛选未受累的胚胎；若经

分子遗传学检测为新发型，可考虑自然妊娠后行产

前诊断。

⑥对于新生儿筛查可早发现及可治疗的遗传

病，例如苯丙酮尿症（PKU）、非综合征性遗传性耳

聋等，可遗传咨询后根据夫妇双方意愿选择是否进

行PGT‑M。

⑦针对携带或罹患多于 1种单基因病的家系，

在知情同意的情况下，可选择同时或序贯进行多个

致病基因变异的检测。须告知多种单基因病情况
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下，PGT检测后获得可移植胚胎的概率会比单种单

基因病低。

2. 遗传咨询：实施 PGT‑M 前，夫妇需充分了解

遗传病的特征、诊疗进展及生育风险；告知夫妇可

选择的干预措施，如：PGT‑M、产前诊断等，以及现

阶段不同检测技术和策略的优点和局限性，夫妇知

情后自愿选择。

（1）参考专科疾病的临床诊断（如肾内科医师

对家族性遗传性多囊性肾病的诊断和分型诊断、耳

科医师对遗传性耳聋的诊断［25‑26］等），收集夫妇及

相关家系成员的疾病相关信息及样本、临床资料及

遗传检测结果，绘制遗传家系图谱，对疾病的严重

性、异质性以及基因型与表型的相关性进行分析确

认，并确定遗传方式，如：常染色体显性、隐性，X染

色体显性、隐性，Y染色体遗传等，最终使用家系样

本构建单体型确定连锁关系，用于后续胚胎的

筛选。

（2）启动 PGT 周期前需告知夫妇，PGT‑M 仅针

对夫妇双方已知的且明确致病的基因变异进行检

测分析和胚胎筛选，未知的和（或）胚胎新发变异不

在本次PGT‑M检测范围内。

（3）常染色体显性遗传病及X连锁显性遗传病

家系，告知携带致病变异的胚胎不建议移植。

（4）常染色体隐性遗传病家系，同时携带双方

致病变异的胚胎不建议移植。对于只携带一方致

病变异的胚胎，理论上不致病，一般情况下可以移

植；极少数情况，携带型胚胎可能有较轻症状，经过

遗传咨询、签署知情同意书后方可移植。

（5）对于 X 连锁隐性遗传病家系：携带基因致

病变异的男性胚胎，不建议移植；对于携带基因致

病变异的女性胚胎，一般不致病，少数情况可能有

不同程度症状，但其男性子代有 50%的患病风险、

女性子代有 50%为携带者，需遗传咨询，并告知考

虑 X 染色体随机失活可导致携带致病变异的女性

子代出现部分疾病表型的可能，夫妇双方慎重考虑

作出是否移植该类胚胎的决定。

（6）针对 X 连锁遗传病应以基因筛选为主，在

技术可行的前提下避免性别筛选。

（7）对于单基因病合并染色体异常（如相互易

位）的家系：需告知所应用的技术能否区分正常核

型和平衡易位核型等，夫妇自愿选择；对于因染色

体结构异常导致基因断裂而引发单基因病的家系，

也可通过筛选正常核型而非结构异常（如相互易

位）携带型的胚胎移植。

（8）对于临床上高度怀疑为生殖腺嵌合的夫

妇：应经过咨询并评估生殖腺嵌合的来源后，可实

施PGT‑M。需告知夫妇，由于生殖腺同时存在受累

或未受累配子的情况，无论是受累的胚胎还是未受

累的胚胎均可能有共同的单体型背景，进行PGT‑M
可能会丢弃带有高危单体型但未受累的胚胎［27］。

（9）对于女性为携带新发变异的家系：由于卵

母细胞数量限制及获得样本的难度，验证数据及单

体型构建信息量不足，会引发检测结果的不确定

性，夫妇需充分了解检测风险并知情同意。也可考

虑通过外周血样本的长读长测序技术构建单体型

后实施PGT‑M。

（10）对于具有重复不稳定性的动态致病变异

引起的单基因病家系：需根据重复数量评估风险程

度，应充分告知夫妇重复数量的阈值，低于此阈值

的胚胎可移植。

（11）对于 HLA 配型需求的家系：建议由专科

医师评估患者目前的病情及诊治情况，判断干细胞

移植治疗的疗效和风险、病情是否允许等待、是否

仅建议全相合造血干细胞移植治疗等细节问题。

应告知就诊夫妇 HLA 配型潜在的局限性，包括获

得可移植胚胎的机会和干细胞移植问题（潜在的干

细胞来源、时间、预期成功率等）。只进行植入前

HLA 配型时（严重血液病等）配型成功率为 25%
（1/4）；获得 HLA 配型一致同时排除常染色体隐性

或 X 连锁隐性疾病胚胎的概率为 18.8%（3/16）；获

得HLA配型一致同时排除常染色体显性疾病的概

率为 12.5%（1/8）；若先证者在分析区域存在染色体

交叉重组，获得可移植胚胎的可能性进一步降低。

非疾病受累的HLA不匹配胚胎的结局应结合地方

和国家法规，经充分讨论后作出决定。由于程序的

复杂性，建议生殖中心、产前诊断中心、产科、儿科

及未来造血干细胞移植机构的专家之间密切合作，

尽量缩短 PGT到造血干细胞移植治疗整个程序的

时间［28］。

（12）对于既成事实的近亲结婚家系：由于近亲

结婚同一等位基因附近可能不存在有效连锁多态

性位点，进而无法区分单体型，若前期家系外周血

样本预实验无法区分单体型，则不考虑 PGT‑M，可

考虑自然妊娠后产前诊断。若前期家系外周血样

本预实验可以区分单体型，可考虑 PGT‑M 同时告

知近亲结婚导致子代未知的隐性遗传病风险增加，

PGT‑M及后续产前诊断无法保证子代一定健康。

（13）对于 PGT‑M 联合 PGT‑SR 或 PGT‑A 的家
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系：在PGT前应告知夫妇获得可移植胚胎的成功概

率低于单独 PGT‑M，甚至会进一步降低移植概率，

但同时也会降低不良妊娠风险［29］。

（14）对于成年时期发病、外显不全等疾病家

系：当 PGT‑M后只有受累胚胎时，一些夫妇可能要

求移植这些胚胎。对夫妇的移植要求，在充分考虑

实际情况和伦理影响后由夫妇作出决定。

（15）对于某些无法在胚胎期实现靶基因致病

变异直接检测的特殊类型变异家系：可通过与靶基

因变异连锁的多态性位点构建单体型对胚胎进行

间接判断；致病基因附近的染色体重组、等位基因

脱扣等因素和检测技术局限性可能会导致个别胚

胎无明确的检测结果，甚至有误诊风险，因此要强

调妊娠后产前诊断的必要性。

（16）女方为遗传病患者时需评估身体状况是

否能够耐受辅助生殖治疗、妊娠及分娩等过程可能

带来的风险。

三、PGT‑SR
1. 适应证：夫妇任一方或双方携带染色体结构

异常，包括相互易位、非同源罗氏易位、倒位、复杂易

位、致病性微缺失或微重复等情况，可实施PGT‑SR。

对于常见的染色体多态，如：1qh+、9qh+、inv（1）
（p13q21）、inv（2）（p11.2q13）、inv（3）（p11.2q12）、

inv（9）（p12q13）、inv（10）（p11.2q21.2）、inv（16）
（p11.2q12.1）、inv（Y）（p11.2q11.2）和 Yqh+等，不建

议实施 PGT‑SR，多态性诊断标准可参考人类细胞

遗传学命名国际体制（ISCN，2020）。

2. 遗传咨询：

（1）两条染色体相互易位，理论上 1/18的配子

为正常配子，1/18 的配子为携带平衡易位配子，其

余为不平衡配子。非同源罗氏易位，理论上 1/6的

配子为正常配子，1/6的配子为携带易位配子，其余

为不平衡配子。但在实际的 PGT‑SR 过程中，一方

为相互易位携带者的夫妇所产生的平衡型囊胚数

量可达到30%左右，倒位或罗氏易位携带者夫妇的

平衡型囊胚数量可达 60%~70%［30‑32］。

（2）由于技术局限性可能发生未能检测到染色

体或易位相关的染色体不平衡分离产物而导致发

生染色体不平衡后代活产儿、妊娠早期流产和死胎

的风险。目前大多数PGT‑SR的检测技术使用NGS
或 SNP芯片技术，但由于NGS和 SNP芯片技术在活

检细胞全基因组扩增产物水平上尚难以进行 4 Mb
以内的 CNV 诊断，因此在 PGT 启动前，临床医师、

遗传咨询师或遗传专家需要对染色体核型进行复

核，必要时进行复查，确认实验室采用的PGT‑SR技

术是否对胚胎可能出现的不平衡重排片段具有检

出能力。对于 NGS和 SNP芯片技术无法检出的微

小片段缺失或重复，可采用其他的方法（如连锁分

析）进行辅助诊断。

（3）涉及 6、7、11、14、15、20号染色体的UPD可

导致明确的印记疾病，当上述染色体参与结构易

位，应告知夫妇UPD可导致印记疾病的风险。

（4）应充分告知所采用的检测技术是否能够区

分正常型和平衡易位携带型胚胎［33］、单倍体胚胎、

多倍体胚胎、UPD 胚胎等，并提醒夫妇结构异常携

带型胚胎移植后的潜在风险。若移植携带父母特

定的染色体平衡结构重排的胚胎，出生的子代可能

会在成年后遇到同样的生育问题。

（5）PGT‑SR 可能需要夫妇双方中平衡易位携

带者的父母双方的样本或夫妇既往生育的子代样

本来确定易位染色体属于新发型还是遗传型；若是

遗传型，可通过父母双方的样本或既往生育的子代

样本行胚胎正常型与携带型的鉴别。

（6）当夫妇双方均为染色体结构异常携带者或

夫妇一方为涉及多条染色体的复杂结构重排时，获

得可移植胚胎的概率会降低。

（7）结构异常染色体断裂点附近的染色体重组

可能导致无法明确区分正常型与平衡易位携带型

胚胎，或者降低检测的准确性。

（8）涉及X染色体的结构异常可能会打断X连

锁基因，建议女性携带者应明确这类遗传风险后再

进行生育方式的选择；t（X；A）女性携带者（A 代表

常染色体）可能有卵巢功能不全、发生 X 染色体随

机失活后导致常染色体基因沉默的情况等，建议分

辨正常型与携带型胚胎；t（X；A）男性携带者常有

生精功能障碍的表现，建议分辨正常型与携带型胚

胎［34］。除了 X 染色体的结构异常可能打断 X 连锁

基因，常染色体的结构异常也存在打断基因的可

能；若携带者存在被打断的基因，应详细了解可能

的临床表现并告知专科会诊，同时告知携带型胚胎

的可能风险。

（9）涉及 Y 染色体的结构异常，根据性染色体

遗传特征，理论上整倍体胚胎遗传父源Y染色体的

相应子代为染色体结构异常携带者；遗传父源X染

色体为正常不携带。遗传咨询时，应考虑根据具体

情况开具检测项目、书写报告和给予咨询意见，可

减少染色体结构异常鉴定的周期和费用，如：可按

照PGT‑A项目进行检测和收费，夫妇报告中可以体
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现携带或不携带Y染色体的结构异常。

（10）夫妇双方应慎重考虑并作出是否移植携

带型胚胎的决定。

（11）小片段（臂内倒位片段占整条染色体的比

例<35.7%，臂间倒位片段占整条染色体的比例<
57%）的染色体倒位由于减数分裂过程中很少导致

相应染色体部分单体和部分三体配子，充分知情同

意下，夫妇双方可考虑自然妊娠后行产前诊断，而

不选择PGT‑SR［35］。

PGT后遗传咨询

1. 告知胚胎的检测结果和遗传疾病的风险等

情况。

2. 优先考虑移植各方面指标均满足要求的胚

胎；如果所有胚胎在形态学和（或）遗传学方面的指

标均显示不适合移植，则没有可移植胚胎。

3. 无可移植胚胎时，可选择再次 PGT，或自然

妊娠后行产前诊断。

4. 当 PGT‑A 后无检测结果或检测结果不明确

时，在知情同意后，可考虑按照 IVF/ICSI‑ET技术原

则进行胚胎移植或行胚胎二次活检后进行再次遗

传学检测；对于PGT‑SR和PGT‑M，当检测结果不明

确时，不建议移植，可考虑胚胎二次活检后再次遗

传学检测。

5. 对于染色体嵌合型胚胎移植，需充分遗传咨

询告知潜在的风险，且需做好产前诊断和出生后验

证，并根据相关原则［参见上文 PGT‑A 遗传咨询中

第（5）条关于嵌合型胚胎移植的原则］由夫妇自愿

选择是否移植。

6. 若妊娠丢失，分析流产胎儿组织非常重要，

可作为评估假阴性或假阳性（针对嵌合型胚胎）和

进一步治疗建议的重要依据。

产前遗传咨询

1. 经过PGT胚胎移植妊娠后，建议再次提醒因

嵌合型胚胎或技术局限性等因素存在导致误诊的

可能性和风险，并告知进行产前检测的必要性。

2. 鉴于PGT技术的局限性，建议移植后的胚胎

接受进一步侵入性产前诊断的验证，以降低胚胎诊

断误诊的可能风险。侵入性产前诊断的技术选择

及产前遗传学检测的内容，应该结合病史、PGT 检

测的适应证、妊娠早中期超声筛查的结果、侵入性

产前诊断取样技术的风险，同时结合孕妇及家庭的

意愿综合制定。

3. 妊娠中期的羊膜腔穿刺染色体核型分析被

认为是最能代表胎儿染色体构成的方法。在妊娠

早 期 阶 段 ，可 以 考 虑 进 行 绒 毛 膜 绒 毛 取 样

（chorionic villus sampling， CVS），但绒毛主要包括

间质细胞及滋养细胞，一般认为间质细胞更能代表

胎儿的染色体核型。绒毛短期培养获得的细胞以

滋养细胞为主，长期培养获得的细胞以间质细胞为

主。理论上未经培养的绒毛提取的基因组DNA应

为两种细胞来源的基因组 DNA 的混合物；但临床

实践中提取的基因组DNA以滋养细胞来源占比较

高，间质细胞来源占比较低甚至极低，主要代表胎

盘的染色体构成，可能与胎儿染色体不同。因此，

移植嵌合型胚胎获得的妊娠，强烈推荐羊膜腔穿刺

而不是CVS。
4. 经过PGT‑A筛选的整倍体胚胎移植后，对于

不愿意行侵入性产前诊断的夫妇，不建议以传统的

血清学筛查方法筛查 18三体和 21三体，可以考虑

使用孕妇血浆游离胎儿 DNA 进行 NIPT［36］。同时，

NIPT 可作为双胎之一消失综合征（VTS）孕妇产前

筛查的有效筛查技术，建议孕 15 周后为最佳采血

窗口期［37］。

5. PGT后对孕妇行产前诊断，除了细胞遗传学

和分子遗传学检测技术外，还可依据产前检查的实

际情况，综合应用超声、磁共振成像、质谱、生化免

疫、酶学、脐血细胞及成分分析等技术诊断 PGT检

测范围以外的其他疾病。

产后遗传咨询

1. 对PGT后生育的子代进行随访，包括出生时

的身高、体重、性别、是否有出生缺陷等，可进一步

对胎盘、新生儿的脐血和脐带等样本进行胚胎期检

测项目相对应的遗传检测。

2. 胎儿出生后建议进一步行新生儿筛查、基因

筛查等常规筛查项目来评估其他疾病的风险［38‑39］，

异常结果建议转诊儿科专业科室，及时干预。

3. 对子代定期进行营养状况、骨骼和神经系

统、运动等生长发育的评估，对于一些发病晚的遗

传性疾病，例如遗传性肿瘤等，可根据具体情况长

期随访。随访内容包括但不限于子代行为发育评

估、子代心理健康和智力发育评估等。
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总 结

基于生殖医学、人类胚胎学、医学遗传学、产前

诊断、产科、儿科等多领域专家的临床实践经验并

综合国内外相关领域的研究进展［40‑41］，本共识提供

了关于PGT技术遗传咨询的指导建议，涵盖了PGT
前后、产前和产后等不同阶段相关的遗传咨询，旨

在帮助临床科室及实验室规范开展 PGT的遗传咨

询工作，但不作为法律依据。随着 PGT新技术（如

胚胎 DNA 甲基化水平检测、多基因疾病遗传风险

评估等）的应用［42‑43］和临床工作的进一步开展，以

及遗传咨询临床实践能力的不断提升，未来将对相应

的遗传咨询内容进行进一步的补充、修订和完善。
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