
孕期保健是降低孕产妇和围产儿并发症的发生率及死亡率、减少出生缺陷的重要措施。通过

规范化的孕期保健和产前检查，能够及早防治妊娠期合并症及并发症，及时发现胎儿异常，评估

孕妇及胎儿的安危，确定分娩时机和分娩方式，保障母儿安全。孕妈妈们都听过“唐筛”“无创”

“羊穿”，但“唐筛”、“无创”和“羊穿”究竟查的是什么呢，为什么孕期需要做这些检查

呢？

一、什么是产前筛查和产前诊断？

产前筛查：通过简便、经济、较少创伤的方法，从低危孕妈妈人群中发现有先天性缺陷和遗传性疾病

胎儿的高风险孕妈妈，以便进一步明确诊断。筛查方法包括超声、血清学筛查、孕妇外周血胎儿游离 DNA

产前筛查等。

产前诊断：对胎儿进行先天性缺陷和遗传性疾病的诊断。获取胎儿细胞的方法有羊膜腔穿刺、绒毛

取样、脐静脉穿刺等，诊断方法包括细胞遗传、分子遗传、生化免疫、影像学方法等。



二、产前筛查和产前诊断的目标疾病有哪些呢？

产前筛查：目前，孕期可对胎儿有无畸形，是否为常见染色体非整倍体患儿（21 三体、18 三体、13三体）进

行筛查。

产前诊断：通过超声或胎儿磁共振，可对胎儿畸形做出诊断，如先天性心脏病、消化道闭锁、开放性神经管

缺陷等；通过获取胎儿细胞或组织，可对胎儿是否罹患遗传病（染色体病、单基因疾病等）做出诊断。

三、现在通常采用哪些方法进行产前筛查和产前诊断，各自优缺点是什么呢？

对于胎儿畸形的产前筛查和产前诊断通常采用影像学的方法，这里我们重点针对遗传病讲解。

产前筛查

目前所采用的产前筛查是利用血清学筛查或外周血胎儿游离 DNA 产前筛查的方法针对常见染色体非

整倍体，即 21 三体、18 三体以及 13 三体进行筛查。

血清学筛查（唐筛）

概念：抽取孕妇外周血，检测血清中的一些生化指标，结合孕妇的年龄、孕周、体重等，计算胎儿发

生唐氏综合征（21 三体综合征）、18 三体综合征、开放性神经管缺陷的风险度。

分类：根据采血时孕周分为早期唐筛（9~13
+6
周）和中期唐筛（15~20

+6
周），中期唐筛根据检测的

血清学指标多少分为二联、三联、四联筛查。（推荐阅读：唐氏筛查知多少）

http://mp.weixin.qq.com/s?__biz=MzIzOTQ1MjkxNg==&mid=2247486182&idx=2&sn=ea7f840e5d46bc73a72c60d9a7af1fbd&chksm=e9289d7dde5f146b0bf192c7dd0ec82a905cdec758f6e975cb796611b1eb521b488d238fa4fe&scene=21


推荐指数：早-中孕期联合筛查＞孕早期唐筛（NT+血清学生化指标）（尤其适用于双胎）＞孕中期四

联筛查＞孕中期三联筛查＞孕中期二联筛查

结果处理：唐氏综合征或 18 三体综合征结果为高风险建议行产前诊断即羊水穿刺；开放性神经管缺陷

高风险，建议行超声产前诊断。唐氏综合征或 18 三体综合征结果为临界风险建议行无创 DNA 产前检测。

若为低风险建议常规产检。

操作性：强，只需抽取 2-3ml 孕妇外周血

检测时限：早孕期即可检测。（早筛：9~13+6 周；中筛:15~20+6 周）

价格：三者中最低

报告时间：短，采血后五个工作日

外周血胎儿游离 DNA 产前筛查

（无创 DNA 产前筛查）

概念：抽取孕妇外周血，利用新一代 DNA 测序技术对母体外周血浆中的胎儿游离 DNA 进行测序，并将

测序结果进行生物信息学分析，得出胎儿患染色体非整倍体疾病（21 三体综合征、18 三体综合征、13 三

体综合征）的风险。

无创 DNA 检测示意图



优势
比唐筛更准确

操作性：强，只需抽取 10ml 孕妇外周血

检测时限：早孕期即可检测，时间长。适宜孕周为 12-22+6 周

报告时间：较短，采血后十个工作日

价格：较贵

检测范围：目前只针对唐氏综合征、18 三体综合征、13 三体综合征进行检测，不能完全覆盖 23 对染色体

特别适合

拟进行产前筛查且经济条件允许的孕妇；

错过唐筛的孕妇；

唐筛临界风险的孕妇；

有介入性产前诊断禁忌证（如先兆流产未治愈、先兆早产、发热、出血、感染未愈等）的孕妇；

对羊水穿刺极度焦虑的孕妇

比较适合 双胎妊娠孕妇

特别提醒：无论是唐筛还是无创 DNA 产前筛查，都属于筛查性质，目的都在于筛查出需要做产前

诊断的高风险人群。因此，结果为高风险不意味着胎儿一定是染色体病患儿；结果为低风险，也

不完全排除胎儿罹患染色体病的可能，需密切结合孕期其他检测手段，如胎儿超声等，加以综合

判断。若结果提示高风险，建议经遗传咨询医师充分知情告知后选择适宜的产前诊断方法。

产前诊断

对于上述筛查高风险、高龄及其他有生育出生缺陷患儿高风险的孕妈妈，有必要进行相应的产前诊断。

遗传病产前诊断的检测方法

对于染色体疾病，产前诊断方法包括染色体核型分析、全染色体微阵列分析、全染色体高通量测

序分析、荧光原位杂交等。

对于某些单基因病，可根据疾病类型不同采取相应的检测项目，如地中海贫血的产前诊断、进行性肌营养

不良的产前诊断。

对于某些遗传代谢性疾病，也可根据不同的疾病，利用酶学检测进行相应的产前诊断。

哪些孕妈妈应该选择产前诊断呢？

1、预产期年龄达到或超过 35 岁

2、筛查发现染色体病或某些基因病的高危人群

3、孕期影像学检查提示胎儿发育异常或可疑结构畸形

4、夫妇一方患有先天性疾病或遗传性疾病，或有遗传病家族史

5、曾经分娩过先天性严重缺陷患儿

6、其他专科医生认定应当进行产前诊断的情况



但需注意的是，上面提到的是检测方法及适宜人群。那么，胎儿孕育在妈妈子宫内，如何才能获取到

胎儿的标本呢？目前对于胎儿遗传病的产前诊断只有通过有创的介入性取材的方式才能够获取胎儿或胎盘

样本来进行进一步遗传学检测。介入性取材手段包括羊膜腔穿刺术、绒毛穿刺术、脐静脉穿刺术以及胎儿

镜下活检。那接下来，我们就了解一下使用最广泛、历史最悠久以及安全性最高的介入性取材手段——羊

膜腔穿刺术（羊穿）。

羊膜腔穿刺术

（羊穿）

概念：通常说的羊穿或羊水穿刺就是指羊膜腔穿刺术，是在超声定位或引导下，用穿刺针穿过腹壁、

子宫肌层及羊膜进入羊膜腔，抽取羊水的技术。通过抽取约 20ml 羊水，得到羊水中的胎儿脱落细胞，

利用前述所提到的产前诊断检测方法来诊断胎儿是否患有某些先天性疾病。

羊水穿刺示意图

通常妊娠大于 16 周即可进行羊水穿刺。但是羊水穿刺仍然有其局限性，例如存在流产风险以及羊水

细胞培养失败、无法获取结果的可能等。

很多孕妈妈都很担心羊水穿刺的风险，但其实羊水穿刺的临床应用已有几十年的历史，其风险及安全

性已有很多研究报道，文献报道的因羊水穿刺后出现流产的概率约 0.2%-0.5%。我院开展的羊水穿刺是由经



验丰富的专科医师实施，流产发生率远低于文献报道（我院羊穿后流产率约为 0.17%）。而且现在的观点更

倾向于认为羊水穿刺手术并不增加流产风险，而是与先兆流产、感染或者胎儿本身存在异常有关。

四、为什么所有孕妇都需要在孕期进行产前筛查或产前诊断？
我国出生缺陷总发生率约 5.6%，其中绝大多数为结构畸形及严重遗传疾病。出生缺陷严重影响儿童

的生存和生活质量，给患儿及其家庭带来巨大痛苦和经济负担。每一位孕妈妈，无论年龄，无论是否存

在遗传病家族史，无论自己身体是否健康，都有孕育出生缺陷患儿的可能。我们以染色体病为例，实际

上胎儿染色体异常在正常人群当中的发生率是比较高的，并且与孕妈妈的年龄有一定关系。据文献报道，20

岁年龄的孕妈妈，122 次妊娠里面就有 1 次胎儿存在染色体异常，而 40 岁的孕妈妈，每 40 次妊娠里面就有 1

次胎儿为染色体异常，所以孕妈妈高龄（≥35 岁）则已经归属于胎儿染色体异常的高风险人群。

上表为文献报道的各年龄阶段女性发生胎儿染色体异常的概率（Screening for Fetal Chromosomal Abnormalities: ACOG

Practice Bulletin Summary, NO. 226.）

通常情况下常染色体异常可能导致智力低下、发育迟缓、先天畸形等；性染色体异常则可导致性发育不全、

两性畸形等等。对于低风险人群，考虑到介入性产前取材技术可能带来的流产风险，采用无创性质的产前筛查

可能是更为合理的选择。而对于存在高风险的孕妇群体，由于胎儿罹患遗传性疾病的风险远高于介入性产前取

材技术的风险，因此直接进行产前诊断可提供更快速、更准确的检测结果。

总之，每一位孕妈妈都有必要接受产科或者遗传专科医生的建议，选择适当的产前筛查或者

诊断手段。


