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早孕期一站式 
唐氏綜合症篩檢

如檢驗結果為低危，又代表什麼？

如檢驗結果為低危(陰性)，表示胎兒患上唐氏綜合

症的機會低。若孕婦接受此低風險，便無須冒險接

受絨毛球活檢或羊膜穿刺術。然而，檢驗只限篩查

而非斷症，「低風險」並不能完全排除胎兒患有唐氏

綜合症或出現其他染色體異常的機會。

 「早孕期一站式唐氏綜合症篩查」的優點

•	能發現約九成患有唐氏綜合症的胎兒

•	胎兒可安全地接受超聲波檢查

•	適合任何年齡孕婦

•	由於檢驗時週期較早，如屬高危，有足夠時間考

慮是否作進一步測試

•	若胎兒不幸患上唐氏綜合症，亦有足夠時間考慮

人工流產

•	若選擇人工流產，於早孕期進行手術，危險性也

相對較低

www.hksh.com
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唐氏綜合症的產前診斷

要準確診斷胎兒是否患有唐氏綜合症，目前的做法

是從胎盤(絨毛球活檢)或胎水(羊膜穿刺術)檢查胎

兒細胞，計算其染色體的數目。欲知絨毛球活檢及羊

膜穿刺術的詳情，可參閱有關小冊子。

以上兩種方法一般對孕婦及胎兒都很安全，但畢竟

是入侵性檢查，就算由資深醫生進行，亦存有少量

風險，例如增加胎兒流產機會約0.5至1%。故若胎兒

患有唐氏綜合症的機會不高，一般不建議孕婦接受

入侵性檢查。

過去一般只為三十五歲或以上之高齡孕婦進行上述

檢查，惟只能在產前發現三成唐氏綜合症病例，原

因是年輕產婦的胎兒亦有機會患有唐氏綜合症。因

此，醫學界一直研究更準確的方法來評估胎兒患有

唐氏綜合症的機會。

 「早孕期一站式唐氏綜合症篩查」是什麼?

「早孕期一站式唐氏綜合症篩查」在懷孕十一週至	

十四週之前進行，以下列因素計算胎兒患有唐氏綜

合症的風險：

•	孕婦年齡

•	孕婦血清中妊娠相關血漿蛋白A(PAPP-A)水平

•	孕婦血清中游離人類絨毛膜促性腺激素	

(free-betahCG)水平

•	胎兒頸皮下透明層的厚度

唐氏綜合症是甚麼？

唐氏綜合症是最常見的遺傳病之一。患者的細胞比

正常人多出一條第21條染色體，導致先天性弱智，

外貌亦與常人有明顯分別；其他器官結構也可能出現

缺陷，例如先天性心臟病、腸塞等。唐氏綜合症患者

一般可活到成年。經特別訓練，患者或可擔任簡單工

作；但由於智能的障礙，他們大都需要長期接受照

顧。

孕婦年齡與嬰兒患有唐氏綜合症的機會
率之關係

胎兒患有唐氏綜合症，並不限於年逾35歲的「高齡

產婦」。所有孕婦都有機會懷有唐氏綜合症胎兒；	

不過，孕婦年齡越大，機會就越高。

孕婦在預產期之年齡 嬰兒患有唐氏綜合症的機會 

20 1 in 1500

25 1 in 1300

30 1 in 900

35 1 in 350

40 1 in 100

45 1 in 25

進行篩查的過程是怎樣？

篩查過程如下：

1.	孕婦接受超音波掃描檢查，確定胎兒大小，並且

準確量度胎兒後頸皮下透明層的厚度(頸皮厚度)

(見圖一)；

2.	孕婦須作抽血檢查，檢驗PAPP-A及free-beta	

hCG水平；

3.	綜合上述數據，由電腦計算胎兒患有唐氏綜合症

的機會率。

圖一：以超聲波掃描量度胎兒頸皮厚度

如檢驗結果為高危，這代表什麼？

如檢驗結果為高危(陽性)，並不表示胎兒一定患有

唐氏綜合症，但要考慮進一步檢查，經醫生評估後，

可考慮做無創胎兒DNA產前篩檢(詳情可參閱有關

單張)，或入侵性胎兒染色體檢查，以確定胎兒是否

出現問題。確診唐氏綜合症的方法包括絨毛球活檢	

(在孕期十一至十四週進行)或羊膜穿刺術(在孕期	

十六至二十週進行)。


