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信息说明 

无创产前基因测试（NIPT）  

通过分析母体血浆 DNA确定 21、18、13三体综合征的风险 

 

尊敬的女士：  

我们在此告知，在艾米利亚-罗马涅地区产前诊断过程中新增了通过分析母体血液中循环的胎儿 DNA

来确定 13、18和 21号染色体三体性风险的检测项目，我们希望向您解释该测试的特点和局限性。  

怀上患有 21 三体综合征（唐氏综合征）、18 三体综合征（爱德华兹综合征）和 13 三体综合征（帕

陶氏综合征）的孩子，意味着产前通过羊膜穿刺术或绒毛膜绒毛取样检出染色体异常的可能性增大，

这种风险因产妇年龄而异。  

母体血浆含有一部分来自母体的游离 DNA 和一部分来自胎儿胎盘的游离 DNA。基于分子遗传学技术

的无创产前基因检测（NIPT）因此得以开发，能够早在妊娠第十周就检测出可能存在的染色体异常。  

NIPT 具有非常高的灵敏度，即识别受影响胎儿的能力（21 三体和 13 三体识别率为 99%，18 三体识

别率为 98%），假阳性结果百分比极低（低于 0.1%）(1)。 

因此，艾米利亚-罗马涅大区决定，向居住在大区境内或接受地方卫生服务局协助的孕妇（即在大区

户籍处注册者，包括作为临时居住外国人注册的妇女）或由大区卫生服务局负责跟进的孕妇提供无

创产前基因检测（NIPT）服务，以评估胎儿患有 21、18 和 13 号染色体三体性的风险，以尽量保证

降低假阳性率（避免进行侵入性产前检测）和假阴性率（及因此漏诊 21、13和 18三体）。  

NIPT 测试是一种风险评估筛查测试，不能替代诊断测试（对绒毛膜绒毛和羊水的胎儿核型分析），

并非为结论性诊断而设计。因此，检测结果提示低风险不能保证胎儿无恙，反之，结果提示高风险

亦不能确定存在三体综合征。 

 

面向人群 

NIPT 检测已被引入产前风险评估过程中，向所有在艾米利亚-罗马涅大区居住的符合资格的孕妇，或

接受地方卫生服务局协助的孕妇（即在大区户籍处注册者，包括作为临时居住外国人注册的孕妇）

或由大区卫生服务局负责跟进的孕妇提供。  

该测试可以从妊娠第十周开始进行，无论是通过自然受孕还是通过医疗辅助、同源或异源生殖技术

获得的妊娠。该测试还可以在单胎和双胎妊娠的情况下进行。然而，在后一种情况下，由于 NIPT 结

果涉及两个胎儿的 DNA，无法区分单个胎儿的状况。因此，在出现阳性结果的情况下，测试并不能

表明哪个胎儿受到影响。  

 

执行方法 

进行分析需要采集两管母血，血液采集工作在助产士或主诊医生向孕妇指定的中心进行，助产士或

主诊医生将向孕妇解释检测、收集知情同意书并提交申请。然后，血液样本将被送往博洛尼亚地方

卫生局的大区指定实验室（都市统一实验室 - LUM），并在那里进行集中分析。  

 

结果 

NIPT检测的相关报告将由提出申请的专业人员根据妊娠的整体临床情况进行解释。  
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如果结果提示高风险，最好向遗传学或妇科专科医生进行产前诊断咨询，在这种情况下，孕妇可以

安排通过侵入性技术（绒毛膜绒毛取样、羊膜穿刺术）进行进一步诊断，并将获得相关的专门解释，

以征求医疗处理的同意。 

如果检测呈阳性，如果您未被联系，建议联系相关的产前诊断中心。  

在某些情况下，根据专家的指示，可能需要进行进一步的血液化学测试、评估母亲和/或父亲的染色

体结构，或进行额外的专家门诊。  

 

检测的风险和局限性 

该检测不会对胎儿和孕妇造成任何风险。  

NIPT 检测仅为一项风险评估筛查测试，不能代替侵入性诊断，也无法避免进行其他临床、实验室和

仪器检查，这些都是妊娠监测的组成部分。目前，只有进行绒毛膜绒毛取样或羊膜穿刺术等诊断测

试才能在产前阶段确定或排除胎儿的染色体异常。 

如果胎儿是近亲结合的结果（即，如果与伴侣有一定程度的亲属关系），由于存在信息较少的等位

基因，测试可能无法提供风险概率。因此，您必须在采样前传达此信息，并可能会被建议进行测试

前遗传咨询，以评估最合适的临床诊断路径。 

如果在第一次采样后无法进行风险评估，原因可能包括采样不合规、仪器故障、结果不确定或无法

确定等，我们可能会再次联系您进行二次采样。如果第二次采样的结果依然不确定，您可能会被建

议进行遗传和/或产前咨询，以评估应采取的临床诊断路径。 
 

NIPT测试不适用于有两个以上胎儿的多胎妊娠。 

此外，它无法检测更高风险的染色体异常，例如染色体微缺失、微重复、平衡染色体重排、胎儿和/

或胎盘染色体嵌合、点突变、甲基化缺陷，也无法检测除 21、18、13 三体综合征以外的可能与胎儿

畸形或残疾有关的所有遗传疾病。 
 

须了解该检测的灵敏性，如前所述，对 21 三体和 13 三体的识别率为 99%，对 18 三体的识别率为

98%。因此，在极少数情况下，某些三体综合征胎儿的妊娠可能会被检测出“低风险”结果，因此

无法被识别（假阴性）。极少数情况下，某些胎儿不具有三体性的妊娠可能会被检测出“高风险”

（假阳性）结果。在这些情况下，NIPT 的结果只能通过侵入性诊断（绒毛膜绒毛取样或羊膜穿刺术）

来验证。 

最后，我们提醒，如有任何疑问或进一步需求，您可以联系您的家庭医生、申请检测的中心或您的

妇科医生/助产士，他们将为您提供所有必要的信息。 
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