
染⾊体异常基因芯⽚A-CGH检测

⼴州华银医学检验中⼼
Guangzhou�Huayin�Medical�Laboratory�Center



送检信息

临床病史（产前标本）

孕周：_______周_______天；����������������⽣育史：G�_______P_______（� 不包含本次妊娠）

孕妇：��□⾼龄孕妇������������������������□反复流产�����������������□丈夫□孕妇染⾊体异常���������������□染⾊体异常⽣育史：______________�

□家族染⾊体异常史：______________�����□唐⽒筛查⾼危�⻛险值：______________

□⽆创筛查情况：_________________������□其它：______________�

B�超软指标异常：
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为保证您申请单基本信息的准确，请您使⽤正楷字填写

姓名：___________________________�������性别：_______�����出⽣⽇期：��____________�����产检/⻔诊号：__________________

地址：_____________________________________________________________���联系电话：__________________�

送检医院：____________________�����送检科室：_______________�����标本采集：□先证者��□其它:_________________

采样时间：____________________�����送检时间：_______________�����接收时间：_______________�

标本类型/采集要求：���□⾎（患者/⺟亲/⽗亲/胎⼉/脐带⾎）（2mlEDTA�抗凝⾎）�□⽺⽔（⽆菌离⼼�2�⽀，每管�15ml）

□产前绒⽑（⽆菌离⼼管取�1�克，⽣理盐⽔浸泡）�����������������□流产绒⽑（⽆菌离⼼管取�1�克，⽣理盐⽔浸泡）�

□胎盘组织（⽣理盐⽔浸泡）�□其他（请注明）：

医⽣签名：________________________����������联系电话：________________________�

染⾊体异常基因芯⽚A-CGH检测

临床特殊异常表征（新⽣⼉、⼉童、成年⼈）：

家族史/家系图（⽗系和⺟系中是否有同类患者、发病年龄、发病情况、主要症状）

实验室⽣化/细胞遗传学检查

临床诊断

备注：

条 形 码 粘 贴 处

编号：GZHY-D-022

请在所选项⽬前的⽅框内打钩，⽰范：“�□�”√

胎⼉异常（请详细阐述）：____________________________________________________________

□后颅窝积液 □⿐⻣、⿐前⽪肤异常 □⼼内点状强回声斑 □肠管扩张
□肠管回声增强 □肾盂分离 □单脐动脉 □其它：____________

□颈项透明层（NT）增厚 □侧脑室增宽��� □延髓池增宽 □脉络膜囊肿

□前额突出�
□肌张⼒低下
�□胸廓畸形�

□⼩头畸形�
□肌张⼒增⾼
�□脊柱侧弯

□眼距增宽
□先天性⼼脏病
□发育迟缓

□内眦赘⽪
□⼩⾜短趾
□语⾔障碍

□低⿐梁
□⻢蹄内翻-⾜畸形�
□智障

□⾝材矮⼩���
□⼩颌畸形
□多指（趾）
□学习困难

�□四肢短⼩
□唇裂
□并指（趾）�
�□⾃闭症

�□特殊⾯容�
�□腭裂
□胸锁⻣发育不全
□癫痫

其它异常表征：

地址�:�⼴州市⼴州⼤道北1838号南⽅医科⼤学⽣命科学楼⼆楼�������������病理专线： 400-031-3808�������
⼴州市科学城揽⽉路80号科技创新基地 A区三楼���������������������������客服热线： 400-888-1223�������



染⾊体异常基因芯⽚A-CGH检测知情同意书
⼀、基因芯⽚的检测范围与优势
1、基因组病（染⾊体微缺失/微重复）是由于“基因组拷⻉数变异（CNV）”⽽导致的⼀类遗传病，85-95%的患者是由新发突变引起，⽗

⺟遗传仅占�5-15%，新⽣⼉中的总发⽣率可达�1-2%。�2、微阵列技术可以检测⾮整倍体、不平衡易位、微重复/缺失。SNP�芯⽚还可
以检测单亲⼆倍体(UPD)。�3、微阵列技术是对全基因组的�CNV�进⾏检测和⽣物信息学分析，可以检出⼤于�200�多种“染⾊体病”和
“基因组病”的患者。

4、微阵列技术可以对未知原因的智⼒低下、发育迟缓、⾃闭症、多种体征畸形检测的阳性率为�15-20%，远超过核型分析检测阳性率。
因此，在未知原因的智⼒低下、发育迟缓、⾃闭症和多种体征畸形的患者中，国际细胞遗传协助组建议芯⽚为⾸选的检测⽅法。同
时，基因芯⽚技术也可以⽤于流产组织检测染⾊体病或基因组病.�

⼆、基因芯⽚检测的局限性
1、微阵列技术不能检出单基因病、多基因病，以及染⾊体平衡易位、倒位等异常引起的疾病。

2、微阵列技术不能检出由于环境等因素所致的智⼒障碍、畸形等。

3、染⾊体病或基因组病胎⼉中极少数是嵌合体，即两种或两种以上的细胞系引起的疾病，在异常细胞系⽐例<20%的情况下，本检测
⽆法检出。

4、不能检测探针未覆盖区域内的染⾊体异常，以及⽚段⻓度⼩于�200Kb�的染⾊体微缺失/微重复，⾮SNP芯⽚不能检出三倍体。

三、注意事项
1、对于基因芯⽚产前检测，只针对已经明确报道为致病性的⼤约200多种微缺失/微重复综合征、以及染⾊体⾮整倍体和多倍体进⾏

报告。

2、如芯⽚检出某些染⾊体异倍体，⼤⽚断重复和缺失，和疑有嵌合体时会要求加做染⾊体核型分析以帮助确诊，确定发病机理，和确
定重发⻛险。如检测结果提⽰胎⼉全基因组拷⻉数变异（CNV）为可疑致病性或临床意义不明，建议⽗⺟进⼀步⾏染⾊体核型分析、
FISH（荧光原位杂交技术）或基因芯⽚等相关检测。

3、基因芯⽚报告周期为15个⼯作⽇，但个别报告可能由于样本或其他原因，造成⽆法检测，或报告时间延迟，实验室将另⾏通知。请
受检者保持联系电话正确、畅通。

4、报告将以书⾯的形式告知孕妇或其家属，遗传咨询医师负责对结果进⾏解释和给予相应的医学建议，最终由受检者夫妇双⽅⾃⾏
选择处理⽅案。

患者知情选择：
我们已被充分告知该项检测的性质、合理的预期⽬的、⻛险性和必要性。对其中的疑问已经得到医⽣的解答，⾃愿选择基因芯⽚检测，
并承担该检查的⻛险，同意接受检测后随访。�__________
特别说明：受检样本如出现⺟⾎污染，将影响检测结果，建议从新取样送检或做退费处理。如特殊情况，需使⽤培养后的样本进⾏检
测，医⽣应充分告知孕妇检测周期将延⻓�15个⼯作⽇，以及培养后的样本可能存在异常细胞丢失等情况，导致检测结果与胎⼉实验
染⾊体核型不符，技术的局限性导致存在漏诊⻛险。
本⼈已阅读上述知情选择和特别说明，�□同意�/�□不同意�⾃愿选择基因芯⽚检测项⽬并承担该项⽬检测的各种⻛险。

患者（签名）：�______________⾝份证号码：__________________������������联系电话：__________________

患者家属（签名）：______________�⾝份证号码：__________________���联系电话：__________________

谈话医师（� 签名）:______________���������������������������������������������谈话时间：_____年_____⽉_____⽇
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送检信息

临床病史（产前标本）

孕周：_______周_______天；����������������⽣育史：G�_______P_______（� 不包含本次妊娠）

孕妇：��□⾼龄孕妇������������������������□反复流产�����������������□丈夫□孕妇染⾊体异常���������������□染⾊体异常⽣育史：______________�

□家族染⾊体异常史：______________�����□唐⽒筛查⾼危�⻛险值：______________

□⽆创筛查情况：_________________������□其它：______________�

B�超软指标异常：

为保证您申请单基本信息的准确，请您使⽤正楷字填写

姓名：___________________________�������性别：_______�����出⽣⽇期：��____________�����产检/⻔诊号：__________________

地址：_____________________________________________________________���联系电话：__________________�

送检医院：____________________�����送检科室：_______________�����标本采集：□先证者��□其它:_________________

采样时间：____________________�����送检时间：_______________�����接收时间：_______________�

标本类型/采集要求：���□⾎（患者/⺟亲/⽗亲/胎⼉/脐带⾎）（2mlEDTA�抗凝⾎）�□⽺⽔（⽆菌离⼼�2�⽀，每管�15ml）

□产前绒⽑（⽆菌离⼼管取�1�克，⽣理盐⽔浸泡）�����������������□流产绒⽑（⽆菌离⼼管取�1�克，⽣理盐⽔浸泡）�

□胎盘组织（⽣理盐⽔浸泡）�□其他（请注明）：

医⽣签名：________________________����������联系电话：________________________�

染⾊体异常基因芯⽚A-CGH检测

临床特殊异常表征（新⽣⼉、⼉童、成年⼈）：

家族史/家系图（⽗系和⺟系中是否有同类患者、发病年龄、发病情况、主要症状）

实验室⽣化/细胞遗传学检查

临床诊断

备注：

条 形 码 粘 贴 处

编号：GZHY-D-022

请在所选项⽬前的⽅框内打钩，⽰范：“�□�”√

胎⼉异常（请详细阐述）：____________________________________________________________

□后颅窝积液 □⿐⻣、⿐前⽪肤异常 □⼼内点状强回声斑 □肠管扩张
□肠管回声增强 □肾盂分离 □单脐动脉 □其它：____________

□颈项透明层（NT）增厚 □侧脑室增宽��� □延髓池增宽 □脉络膜囊肿

□前额突出�
□肌张⼒低下
�□胸廓畸形�

□⼩头畸形�
□肌张⼒增⾼
�□脊柱侧弯

□眼距增宽
□先天性⼼脏病
□发育迟缓

□内眦赘⽪
□⼩⾜短趾
□语⾔障碍

□低⿐梁
□⻢蹄内翻-⾜畸形�
□智障

□⾝材矮⼩���
□⼩颌畸形
□多指（趾）
□学习困难

�□四肢短⼩
□唇裂
□并指（趾）�
�□⾃闭症

�□特殊⾯容�
�□腭裂
□胸锁⻣发育不全
□癫痫

其它异常表征：

地址�:�⼴州市⼴州⼤道北1838号南⽅医科⼤学⽣命科学楼⼆楼�������������病理专线： 400-031-3808�������
⼴州市科学城揽⽉路80号科技创新基地 A区三楼���������������������������客服热线： 400-888-1223�������



染⾊体异常基因芯⽚A-CGH检测知情同意书
⼀、基因芯⽚的检测范围与优势
1、基因组病（染⾊体微缺失/微重复）是由于“基因组拷⻉数变异（CNV）”⽽导致的⼀类遗传病，85-95%的患者是由新发突变引起，⽗

⺟遗传仅占�5-15%，新⽣⼉中的总发⽣率可达�1-2%。�2、微阵列技术可以检测⾮整倍体、不平衡易位、微重复/缺失。SNP�芯⽚还可
以检测单亲⼆倍体(UPD)。�3、微阵列技术是对全基因组的�CNV�进⾏检测和⽣物信息学分析，可以检出⼤于�200�多种“染⾊体病”和
“基因组病”的患者。

4、微阵列技术可以对未知原因的智⼒低下、发育迟缓、⾃闭症、多种体征畸形检测的阳性率为�15-20%，远超过核型分析检测阳性率。
因此，在未知原因的智⼒低下、发育迟缓、⾃闭症和多种体征畸形的患者中，国际细胞遗传协助组建议芯⽚为⾸选的检测⽅法。同
时，基因芯⽚技术也可以⽤于流产组织检测染⾊体病或基因组病.�

⼆、基因芯⽚检测的局限性
1、微阵列技术不能检出单基因病、多基因病，以及染⾊体平衡易位、倒位等异常引起的疾病。

2、微阵列技术不能检出由于环境等因素所致的智⼒障碍、畸形等。

3、染⾊体病或基因组病胎⼉中极少数是嵌合体，即两种或两种以上的细胞系引起的疾病，在异常细胞系⽐例<20%的情况下，本检测
⽆法检出。

4、不能检测探针未覆盖区域内的染⾊体异常，以及⽚段⻓度⼩于�200Kb�的染⾊体微缺失/微重复，⾮SNP芯⽚不能检出三倍体。

三、注意事项
1、对于基因芯⽚产前检测，只针对已经明确报道为致病性的⼤约200多种微缺失/微重复综合征、以及染⾊体⾮整倍体和多倍体进⾏

报告。

2、如芯⽚检出某些染⾊体异倍体，⼤⽚断重复和缺失，和疑有嵌合体时会要求加做染⾊体核型分析以帮助确诊，确定发病机理，和确
定重发⻛险。如检测结果提⽰胎⼉全基因组拷⻉数变异（CNV）为可疑致病性或临床意义不明，建议⽗⺟进⼀步⾏染⾊体核型分析、
FISH（荧光原位杂交技术）或基因芯⽚等相关检测。

3、基因芯⽚报告周期为15个⼯作⽇，但个别报告可能由于样本或其他原因，造成⽆法检测，或报告时间延迟，实验室将另⾏通知。请
受检者保持联系电话正确、畅通。

4、报告将以书⾯的形式告知孕妇或其家属，遗传咨询医师负责对结果进⾏解释和给予相应的医学建议，最终由受检者夫妇双⽅⾃⾏
选择处理⽅案。

患者知情选择：
我们已被充分告知该项检测的性质、合理的预期⽬的、⻛险性和必要性。对其中的疑问已经得到医⽣的解答，⾃愿选择基因芯⽚检测，
并承担该检查的⻛险，同意接受检测后随访。�__________
特别说明：受检样本如出现⺟⾎污染，将影响检测结果，建议从新取样送检或做退费处理。如特殊情况，需使⽤培养后的样本进⾏检
测，医⽣应充分告知孕妇检测周期将延⻓�15个⼯作⽇，以及培养后的样本可能存在异常细胞丢失等情况，导致检测结果与胎⼉实验
染⾊体核型不符，技术的局限性导致存在漏诊⻛险。
本⼈已阅读上述知情选择和特别说明，�□同意�/�□不同意�⾃愿选择基因芯⽚检测项⽬并承担该项⽬检测的各种⻛险。

患者（签名）：�______________⾝份证号码：__________________������������联系电话：__________________

患者家属（签名）：______________�⾝份证号码：__________________���联系电话：__________________

谈话医师（� 签名）:______________���������������������������������������������谈话时间：_____年_____⽉_____⽇
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送检信息

临床病史（产前标本）

孕周：_______周_______天；����������������⽣育史：G�_______P_______（� 不包含本次妊娠）

孕妇：��□⾼龄孕妇������������������������□反复流产�����������������□丈夫□孕妇染⾊体异常���������������□染⾊体异常⽣育史：______________�

□家族染⾊体异常史：______________�����□唐⽒筛查⾼危�⻛险值：______________

□⽆创筛查情况：_________________������□其它：______________�

B�超软指标异常：

为保证您申请单基本信息的准确，请您使⽤正楷字填写

姓名：___________________________�������性别：_______�����出⽣⽇期：��____________�����产检/⻔诊号：__________________

地址：_____________________________________________________________���联系电话：__________________�

送检医院：____________________�����送检科室：_______________�����标本采集：□先证者��□其它:_________________

采样时间：____________________�����送检时间：_______________�����接收时间：_______________�

标本类型/采集要求：���□⾎（患者/⺟亲/⽗亲/胎⼉/脐带⾎）（2mlEDTA�抗凝⾎）�□⽺⽔（⽆菌离⼼�2�⽀，每管�15ml）

□产前绒⽑（⽆菌离⼼管取�1�克，⽣理盐⽔浸泡）�����������������□流产绒⽑（⽆菌离⼼管取�1�克，⽣理盐⽔浸泡）�

□胎盘组织（⽣理盐⽔浸泡）�□其他（请注明）：

医⽣签名：________________________����������联系电话：________________________�

染⾊体异常基因芯⽚A-CGH检测

临床特殊异常表征（新⽣⼉、⼉童、成年⼈）：

家族史/家系图（⽗系和⺟系中是否有同类患者、发病年龄、发病情况、主要症状）

实验室⽣化/细胞遗传学检查

临床诊断

备注：

条 形 码 粘 贴 处

编号：GZHY-D-022

请在所选项⽬前的⽅框内打钩，⽰范：“�□�”√

胎⼉异常（请详细阐述）：____________________________________________________________

□后颅窝积液 □⿐⻣、⿐前⽪肤异常 □⼼内点状强回声斑 □肠管扩张
□肠管回声增强 □肾盂分离 □单脐动脉 □其它：____________

□颈项透明层（NT）增厚 □侧脑室增宽��� □延髓池增宽 □脉络膜囊肿

□前额突出�
□肌张⼒低下
�□胸廓畸形�

□⼩头畸形�
□肌张⼒增⾼
�□脊柱侧弯

□眼距增宽
□先天性⼼脏病
□发育迟缓

□内眦赘⽪
□⼩⾜短趾
□语⾔障碍

□低⿐梁
□⻢蹄内翻-⾜畸形�
□智障

□⾝材矮⼩���
□⼩颌畸形
□多指（趾）
□学习困难

�□四肢短⼩
□唇裂
□并指（趾）�
�□⾃闭症

�□特殊⾯容�
�□腭裂
□胸锁⻣发育不全
□癫痫

其它异常表征：

地址�:�⼴州市⼴州⼤道北1838号南⽅医科⼤学⽣命科学楼⼆楼�������������病理专线： 400-031-3808�������
⼴州市科学城揽⽉路80号科技创新基地 A区三楼���������������������������客服热线： 400-888-1223�������



染⾊体异常基因芯⽚A-CGH检测知情同意书
⼀、基因芯⽚的检测范围与优势
1、基因组病（染⾊体微缺失/微重复）是由于“基因组拷⻉数变异（CNV）”⽽导致的⼀类遗传病，85-95%的患者是由新发突变引起，⽗

⺟遗传仅占�5-15%，新⽣⼉中的总发⽣率可达�1-2%。�2、微阵列技术可以检测⾮整倍体、不平衡易位、微重复/缺失。SNP�芯⽚还可
以检测单亲⼆倍体(UPD)。�3、微阵列技术是对全基因组的�CNV�进⾏检测和⽣物信息学分析，可以检出⼤于�200�多种“染⾊体病”和
“基因组病”的患者。

4、微阵列技术可以对未知原因的智⼒低下、发育迟缓、⾃闭症、多种体征畸形检测的阳性率为�15-20%，远超过核型分析检测阳性率。
因此，在未知原因的智⼒低下、发育迟缓、⾃闭症和多种体征畸形的患者中，国际细胞遗传协助组建议芯⽚为⾸选的检测⽅法。同
时，基因芯⽚技术也可以⽤于流产组织检测染⾊体病或基因组病.�

⼆、基因芯⽚检测的局限性
1、微阵列技术不能检出单基因病、多基因病，以及染⾊体平衡易位、倒位等异常引起的疾病。

2、微阵列技术不能检出由于环境等因素所致的智⼒障碍、畸形等。

3、染⾊体病或基因组病胎⼉中极少数是嵌合体，即两种或两种以上的细胞系引起的疾病，在异常细胞系⽐例<20%的情况下，本检测
⽆法检出。

4、不能检测探针未覆盖区域内的染⾊体异常，以及⽚段⻓度⼩于�200Kb�的染⾊体微缺失/微重复，⾮SNP芯⽚不能检出三倍体。

三、注意事项
1、对于基因芯⽚产前检测，只针对已经明确报道为致病性的⼤约200多种微缺失/微重复综合征、以及染⾊体⾮整倍体和多倍体进⾏

报告。

2、如芯⽚检出某些染⾊体异倍体，⼤⽚断重复和缺失，和疑有嵌合体时会要求加做染⾊体核型分析以帮助确诊，确定发病机理，和确
定重发⻛险。如检测结果提⽰胎⼉全基因组拷⻉数变异（CNV）为可疑致病性或临床意义不明，建议⽗⺟进⼀步⾏染⾊体核型分析、
FISH（荧光原位杂交技术）或基因芯⽚等相关检测。

3、基因芯⽚报告周期为15个⼯作⽇，但个别报告可能由于样本或其他原因，造成⽆法检测，或报告时间延迟，实验室将另⾏通知。请
受检者保持联系电话正确、畅通。

4、报告将以书⾯的形式告知孕妇或其家属，遗传咨询医师负责对结果进⾏解释和给予相应的医学建议，最终由受检者夫妇双⽅⾃⾏
选择处理⽅案。

患者知情选择：
我们已被充分告知该项检测的性质、合理的预期⽬的、⻛险性和必要性。对其中的疑问已经得到医⽣的解答，⾃愿选择基因芯⽚检测，
并承担该检查的⻛险，同意接受检测后随访。�__________
特别说明：受检样本如出现⺟⾎污染，将影响检测结果，建议从新取样送检或做退费处理。如特殊情况，需使⽤培养后的样本进⾏检
测，医⽣应充分告知孕妇检测周期将延⻓�15个⼯作⽇，以及培养后的样本可能存在异常细胞丢失等情况，导致检测结果与胎⼉实验
染⾊体核型不符，技术的局限性导致存在漏诊⻛险。
本⼈已阅读上述知情选择和特别说明，�□同意�/�□不同意�⾃愿选择基因芯⽚检测项⽬并承担该项⽬检测的各种⻛险。

患者（签名）：�______________⾝份证号码：__________________������������联系电话：__________________

患者家属（签名）：______________�⾝份证号码：__________________���联系电话：__________________

谈话医师（� 签名）:______________���������������������������������������������谈话时间：_____年_____⽉_____⽇


