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胎兒染色體檢查該選什麼好？

婦產部 許沛揚醫師

這個問題其實常常被問到，產前的胎兒染色體篩檢可以說是現今產檢很重要

的一環，爾後有機會再來聊聊所謂的新世代產檢。今天要討論的課題是：「醫師

問我要不要做胎兒染色體或唐氏症的篩檢，選擇好多，我該怎麼決定？」

首先強調，染色體的檢查不是一定要做，但要知道有這種東西，然後由懷孕

夫妻來決定是否要選擇這種檢查。台灣的法律規定，24週以前有充分的理由，可

以中止妊娠，染色體異常就是其一。要說的是，唐氏症的孩子不一定不好，但本

文就不討論這個部分，有興趣的讀者可以上唐氏症基金會的網站，一起關心這些

努力生活著的孩子。

http://www.rocdown-syndrome.org.tw/ap/index.aspx
https://4.bp.blogspot.com/-5ckFW5d-4Ks/WCV0PUXzJ4I/AAAAAAAAAJw/75ZSSjUmfQUjEGIXikxR75MSHLzaFQ7QACLcB/s1600/Amnio+vs+NIPS.png


文章的內容每一個問題其實都可以花一整個篇幅討論，而且其實最好經過完

整的遺傳諮詢，可以更了解每個檢查項目的意義。不過話說回來，如果醫師及遺

傳諮詢師有時間能仔細解釋，筆者也不用寫這篇文章了。這是台灣醫療大環境的

問題，離題了。這裡盡量用大家比較容易懂的方式陳述，希望孕產婦在決定前，

能夠更了解自己到底接受了什麼檢查。

什麼是染色體？什麼是基因？

人有 23對染色體，有 20,000多個基因。如果把人想像成一棟房子，基因就

像是房子的設計圖，一頁又一頁的設計圖集合成整本的設計圖集，染色體就像是

這個圖集。

房子要蓋得好蓋得正常，設計圖要先正常，整個設計圖集也要正常。而且就

算設計圖或設計圖集都正常，若是在蓋房子的過程中出了錯，整個房子還是會出

問題。

再者，設計圖如果出現一些小錯誤，蓋出來的房子不一定有問題，可能還堪

用。這也就是等下會討論的基因晶片如果有問題，胎兒不一定會有異常的概念。

不過如果設計圖集(也就是染色體)整本不見了(染色體缺失)，或是多了一本(染色體

重複)，照著這個圖集蓋出來的房子大概鐵定會有問題。

唐氏症是什麼？為什麼不篩檢別的症，別的症不重要嗎？

唐氏症是第 21對染色體的異常，是活產胎兒中最常見的染色體異常，其發生

率隨年紀增長而上升，18 歲的女性懷有唐氏症的胎兒的機會約 1/1200，35 歲女



性懷有唐氏症胎兒的機會約 1/260，而 40 歲女性懷有唐氏症胎兒的機會則高達

1/60。

除了唐氏症以外，當然還有別的染色體異常，只是大多會造成流產或死胎，

活產機會不高。另外兩個活產胎兒最常見的染色體異常為第 18對（愛德華氏症、

Edwards syndrome）及第 13對（巴陶氏症、Patau syndrome）染色體的三套體，

發生率一樣隨著女性年紀增長而增加。

如果將這三種染色體的異常加總，可以得到下面的趨勢圖，對 18歲懷孕的女

性來說，三種染色體異常總和的發生率約 1/790，35歲約 1/200，40歲約 1/45。

上述這些染色體異常，常有多發性的表現，導致新生兒有多重的併發症，因此特

別受到重視。

總的來說，若是以所有染色體異常（全部 23 對）的發生率來看，33 歲懷孕

的女性約 1/200，35歲約 1/132，40歲約 1/40。

https://2.bp.blogspot.com/-GQCJfQWioMc/WC64TVmX8QI/AAAAAAAAAKA/sCEht87ioHkH3nM697Nt0w2TKgglADzvgCLcB/s1600/Amnio+vs+NIPS-3.png


為什麼胎兒會有染色體異常？是父方或母方有問題的關係嗎？

胎兒染色體異常，最常見的原因來自於卵子的老化，使得在細胞分裂的過程

中出現錯誤，導致染色體套數的增減。確實少數狀況仍就可能跟父方或母方的遺

傳疾病有關，但並不常見。

有甚麼方法可以檢查胎兒是不是有染色體異常？

首先一個大概念就是，產前要「診斷」是否有染色體異常，必須靠侵入性的

檢查，尤其是絨毛膜取樣術或羊膜穿刺。

其他的非侵入性檢查，在現階段，都只是「篩檢」用。篩檢若出現異常，仍

然要考慮接受侵入性的檢查（絨毛膜取樣或羊膜穿刺）來確診是否真的有染色體

異常。同時，只要是「篩檢」，就有偽陰性（檢查說沒事，其實有事）或是偽陽

性（檢查結果異常，但最後羊膜穿刺結果證實正常)的機會。

誰需要篩檢？誰又需要侵入性診斷檢查？

所有人都需要篩檢。對，所有人（理論上）！根據美國婦產科醫學會的建議，

不論懷孕婦女的年齡是否高齡，早期產檢時都應該提供孕產婦有關篩檢的資訊，

甚至應該提供侵入性檢查的選項。只是現今在台灣有時候並沒有辦法做到完整的

衛教，而且這些檢查又都需要自費，因此推行上其實並不完善。

而對於有染色體異常高風險的孕婦，例如過去曾懷有胎兒染色體異常的胎兒、

本次懷孕發現重大的胎兒結構異常、或已知父方或母方有染色體異常，更應該提

供侵入性檢查的選項。



有哪些篩檢可以供選擇？

第一孕期綜合唐氏症篩檢：

於懷孕 11〜14 週間檢測兩個與唐氏症相關的生化指標（beta-HCG、PPAP

PAPP-A），輔以超音波檢查胎兒頸後透明帶是否增厚。

在偽陽性 5%的狀況下，檢出率約 85%，也就是有 15%的機會未能檢出唐氏

症高危險群的孕婦。即便檢查結果為陽性，通常也只代表懷有唐氏症胎兒的機會

超過 1/300，並不是說胎兒就一定異常，還需要侵入性的檢查（絨毛膜取樣或羊

膜穿刺）來確診。根據過去的醫學研究統計，第一孕期唐氏症篩檢結果陽性的孕

產婦，平均來說也只有 1/22的機會是真正懷有唐氏症的胎兒。

第二孕期唐氏症篩檢：

於懷孕 15-18週抽血(最晚可以到 22週)檢測。

過去會檢測兩個唐氏症相關生化指標，因檢出率較差（約 60%），目前已少

用。不過因為價格便宜，仍有一些人會選擇這個檢查。筆者並不推薦這種只檢測

兩個指標（二指標）的唐氏症篩檢，尤其在高危險群的孕產婦，在這麼低的檢出

率下，即使檢查正常仍令人擔心。

現在較常見的是檢測四個唐氏症相關生化指標，稱作四指標唐氏症篩檢。在

可接受的 5%的偽陽性的前提下，檢出率約 80%，也就是有 20%漏掉的機會。

檢查結果若為陽性，同樣也只代表懷有唐氏症胎兒的機會超過 1/300，並不

是說胎兒就一定異常，還需要侵入性的檢查（羊膜穿刺）來確診。根據過去的研



究報告，第二孕期四指標唐氏症篩檢結果陽性的孕產婦，平均來說也只有 1/32的

機會真的懷有唐氏症胎兒。

結合第一孕期的一個生化指標及第二孕期的四個生化指標的血清綜合篩檢：

俗稱五指標唐氏症篩檢，較麻煩，需要分兩階段抽血，及第一孕期抽一次、

第二孕期抽一次。在偽陽性 5%的前提下，檢出率約 85%。而在檢查陽性的婦女，

實際懷有唐氏症患者的比率約 1/20。

還有就是結合第一及第二孕期生化指標及超音波結果的綜合篩檢，在同樣偽

陽性 5%的前提下，檢出率可達 94〜95%。但因需結合第一及第二孕期的檢測結

果綜合判讀，並非所有醫療院所都能提供這樣的檢測方式。

非侵入性胎兒染色體篩檢（英文簡稱 NIPS或 NIPT或 NIFTY）：

篩檢的方式是檢測存在母體血液中的少量來自胎兒（其實是胎盤）的遺傳片

段（DNA），藉以「推測」胎兒染色體是否正常。這個篩檢的方法其實可以花一

整個篇章來討論，我們這裡就抓重點簡述。

如果不談價格，這真的是一個好檢查。除了可以看唐氏症，還可以偵測第 18

及第 13對染色體以及性染色體的異常。由於是直接檢測遺傳片段，檢出率比第一

或第二孕期唐氏症篩檢好得多。

對唐氏症及第 18及第 13對染色體異常來說，總體的檢出率是 97%，且整體

來說假陽性的機會很低，僅 1.25%。若分別來看，對唐氏症的檢出率約 98.6%（偽

陽性率 1.01%、偽陰性率 1.4%）；對性染色體的檢出率則稍低，約 90〜93%，



但同樣維持很低的偽陽性率（0.14〜0.23%）。若檢測結果陽性，隨著受檢者的

風險指標不同，真的有染色體異常的機會也都在二到四成以上。

偽陰性率也很低。若檢測結果陰性，則出現包括唐氏症、愛德華氏症、透納

氏症的機會都小於 0.1%。

簡單來說，就是一個相當接近實際情況的篩檢。既然這個篩檢這麼好用，造

成現今仍無法普及的原因，就是因為居高不下的價格。這幾年隨著技術的進步，

市面各家遺傳檢驗公司的檢查價格有稍降的趨勢，但仍舊比傳統的唐氏症篩檢貴

得多就是了。另外，雖然使用的檢測方法雷同，但各家遺傳檢驗公司的檢出率還

是可能有些許不同。

有特殊狀況的孕產婦可能會影響這個檢查的準確性，包括體重較重的孕婦（＞

81公斤）或是多胞胎。所以如果有上述狀況，或許要考慮選擇其他的檢測方式。

另外，現在各個遺傳公司也都開始推出除了檢測常見染色體異常以外的染色

體微缺失和微重複。其實依循著各大遺傳相關醫學會的建議，並不認為一般大眾

需要檢測微缺失或微重複的異常，一是因為疾病發生率低，二是因為檢初率是否

能像檢測染色體一樣高仍有爭議。如果你問我要不要做，我只能說如果經濟能力

許可，又願意承擔檢查結果如果陽性所需承受的不確定性，或許可以考慮。

說了這麼多都是篩檢，沒一個確定的，那我直接做羊膜穿刺來確定好不好？

好，當然好。羊膜穿刺是診斷用的，換個方式說就是比前面說的所有篩檢都

還要準的意思。施作的方法如本文的封面圖，就是以細針在超音波導引下穿刺子

宮，抽取羊水，再將羊水的中胎兒細胞經培養後，直接分析細胞的染色體。一般



施作的時間是在 15〜17週，但其實整個孕期在 11週以後有需要的話都可以考慮

施作。

羊膜穿刺當然有缺點。最令人擔心的就是在做完羊膜穿刺後可能出現的併發

症，諸如：破水、出血、感染及流產的風險，都各約 1/1000。要接受羊膜穿刺前，

要好好想想，是否能夠承擔羊膜穿刺所帶來的風險。

寫到這裡，文章也已經落落長了。提供的仍舊只是大概念，究竟要做甚麼檢

查，可以在適當了解每個檢查的檢出率跟意義後，再跟你的醫師討論適合自己的

檢測。

https://1.bp.blogspot.com/-PO88C0unt7I/WC64dnoafRI/AAAAAAAAAKE/8gZFDRDv9EEAniEiXBAKziP-D1jQKTJKwCLcB/s1600/Amnio+vs+NIPS-2.png


本文歡迎轉載，也請告訴你的家人朋友，把健康傳出去！若有任何問題，歡

迎來信討論，或至 Facebook搜尋『婦產科醫生 許沛揚』留言討論喔！

https://www.facebook.com/obgyn.doc.hpy/

