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● NIPT 是一项检测胎儿是否患有染色体疾病的检查。
●主要检测的染色体疾病：21- 三体综合征、18- 三体综合征，13- 三体综合征。
●在妊娠9～10周时，从孕妇身上抽取10～ 20ml的血液，对血液中漂浮的cfDNA（高度片段化的DNA）进行分析从而得出结果。
●结果报告分为 “阳性”、“阴性” 和 “待定”。“阳性” 意味着有很大可能性患有该疾病。
●孕妇血液中漂浮的 cfDNA 中大约有 10% 来自胎儿，更准确地说是来自胎盘。因此，虽然 NIPT 是一项准确度较高的检查，
但它只能提示胎儿患有染色体疾病的可能性。

●若测试结果为 “阳性”，则需要使用羊水细胞或绒毛膜细胞进行更明确的诊断。除此之外，若结果为 “待定”，则需要您针
对后续相关应对措施进行再次咨询。

●大多数人的体细胞内拥有 46 条染色体，由 22 对常染色体（1～ 22 号染色体）和 1对性染色体（X、Y染色体）组成。
●染色体上含有很多基因（是人体及功能的蓝图）。
●染色体数量和形状的变化会影响生长和发育，并有可能导致先天性疾病和先天残疾。
●“三体”是指原本的两条（一对）染色体变成了 3条，比如，21- 三体综合征就是 21 号染色体有 3条染色体而导致病症的情况。

● NIPT 是检查患有 21- 三体综合征、18- 三体综
合征、13- 三体综合征可能性的检查，并不能
检测出患有的其他疾病。

▶大约每 100 个新生儿中就有 3 ～ 5 个宝宝患有
先天性疾病。

▶其中，染色体原因约占 25%，当中作为 NIPT 检
查对象的这 3 种染色体疾病就占了约 70%。也
就是说，每 100 名新生儿中约有 0.7 人患有这
三种染色体疾病之一。

●众所周知，随着母亲年龄的增加，三体儿的出
生概率也会增加。

●在其他染色体疾病中，母体年龄对其的影响并
不明确。

●包括由染色体引起的先天性改变，任何人都有可能生出患有先天性疾病的婴儿。这可能会使您的宝宝和大多数人有所不同，
但这也是谁都拥有的基因多样性和个性的一部分。

●我们不能否认，由于先天性的一些变化而具有与大多数人不同的特征可能会致使生活困难。另一方面，一个人的幸福与不
幸福不仅仅取决于这些特征。

●我们也提供了相关的公益服务，旨在实现不管境遇如何，每个人都能
作为社会中的一员，与我们共同生活在互相认可、互相帮助的社会。

●但也有一些人因为各种原因而选择放弃继续妊娠，我们也尊重这种选
择。不论选择继续妊娠或是终止妊娠，都会有一些组织为您提供帮助。

NIPT无创产前基因检测技术无创产前基因检测技术

编制单位：2021 年（令和 3年）厚生劳动省科学研究补助金（克服儿童疾病的下一代培育基础研究事业）“建立产前诊断等制度的研究”

表：按分娩时母体年龄划分的染色体疾病出生率
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图：先天性疾病的发病率与染色体疾病
（Thompson & Thompson Genetics in Medicine 8th Edition Saunders 
2016; Wellesley D, et al. Eur J Hum Genet 2012: 20:521）

支持亲子未来的协会
https://fetalhotline.fab-support.org/

分娩时年龄 21-三体综合征 18-三体综合征 13-三体综合征
20 1/1441 1/10000 1/14300
25 1/1383 1/8300 1/12500
30 1/959 1/7200 1/11100
35 1/338 1/3600 1/5300
40 1/84 1/740 1/1400
45 1/30

　羊膜穿刺术和绒毛检查是在出生前检测胎儿是否患有染色体疾病的可靠方法，由于需要将针
穿刺入子宫内，这些测试可能有导致流产的风险。现在已研究出检测胎儿患有染色体疾病可能
性的一些无风险方式，其中之一就是 NIPT（无创产前基因检测） 。
　本文详细介绍了在决定是否接受 NIPT 前需要了解的事项及注意事项。

机构名称：
医生姓名：
机构地址：
咨询电话：

医生姓名：
机构名称：
联系电话：

更详细的内容
请前往官网

关于 NIPT 的合作机构：我们正在与以下的机构（核心机构）合作 您也可以在检查前或检查后直接咨询儿科专家（产前咨询儿科医生）。
与本医院合作的产前咨询儿科医生如下

※本文内二维码的链接地址可能不支持中文，请您谅解。



●一般来说，约 600 ～ 800 人中就有 1人患病。
●出生后身体和语言的发育一般较为迟缓，但通过提供适当的环境（疗愈护理等）可以促

进宝宝的生长发育。
●有合并心脏病、消化系统疾病等疾病的可能。
●学龄期儿童可就读当地普通学校或特殊支援学校。
●长大后，可能需要日常看护，也有很多人在社区中生活并获得了长达终生的各种政府支

援性服务。
●被确诊为儿童慢性疾病者，可享受医疗、福祉、社区等各种相关支援服务。
●各地区都有相关家长协会及平台等信息交流的场所，福祉支援体系也很到位。

●约每 4,000 ～ 10,000 人中就有一人患病。
●也有在产检的 B超检查时，通过胎儿的生长异常、心脏疾病、消化系统疾病、四肢形态

异常等而发现 18- 三体综合征的情况。
●婴儿出生时有可能合并多种疾病，出生后可能需要辅助呼吸及哺乳等早期的医疗管理。
●由于心脏疾病、呼吸衰竭等原因，可能会在出生后夭折。相反，也有通过积极的医疗干

预改善生活而活到成年的报道。
●虽然宝宝会表现出运动和智力方面的迟缓，但一边继续医疗管理，一边就读特殊支援学

校，可以随着年龄而缓慢发育。
●被确诊为儿童慢性疾病者，可享受医疗、福祉、社区等各种支援服务。

●一般来讲，每 5,000 ～ 10,000 名新生儿中就会有一人患病。
●也有在产检的 B超检查时，通过胎儿的生长异常、心脏疾病、中枢系统疾病、消化系统

疾病、四肢形态异常等而发现 13- 三体综合征的情况。
●婴儿出生时有可能合并多种疾病，出生后可能需要辅助呼吸及哺乳等早期的医疗管理。
●由于心脏疾病、呼吸衰竭等原因，可能会在出生后夭折。相反，也有通过积极的医疗干

预改善生活而活到成年的报道。
●虽然宝宝很少自己走路或说话，但他们会缓慢地成长发育。
●被确诊为儿童慢性疾病者，可享受医疗、福祉、社区等各种支援服务。

待测疾病的特征

接受检查前，希望您注意

21- 三体综合征

18- 三体综合征（爱德华氏综合征）

13- 三体综合征（Patau 综合症）

公益财团法人日本唐氏综合征协会
https://www.jdss.or.jp

横滨项目
https://yokohamapj.org/

18- 三体综合征协会
http://18trisomy.com/

Team18 
https://team-18.jimdofree.com/

13- 三体综合征儿童
☆ PROJECT13 ☆

http://trisomy13.blog.jp/

支援 13- 三体综合征儿童的家长协会
http://www.13trisomy.com/next.html

● NIPT 仅对孕妇抽血即可，但它是针对胎儿出生前的染色体异常检测。
若出现 “阴性” 以外的结果，您可能需要直面很多困难。

● NIPT 对于正在苦恼是否要接受羊水检查等有流产风险的有创检查的孕
妇来说，可以提供一些判断的依据。

● NIPT 的 “阳性” 结果是指胎儿患有 3种三体染色体疾病其中一种的可
能性较高。

▶该检查并不能确诊。为了确诊，后续需要进行羊膜穿刺或绒毛检查，
由于检查需要从腹部将针穿刺入子宫内，因此有导致流产的风险，概
率约为 1/300。

▶即使结果显示为“阳性”，也有未患该染色体疾病的可能（假阳性）。例如，
一名 35 岁孕妇的检查结果为 “21- 三体综合征阳性”，则她的孩子约有
6.4% 的可能未患病。

▶若检测结果为 “阳性”，则需要接受专业的遗传咨询，为您详细说明结
果并提供后续的应对措施。

● NIPT 的 “阴性” 结果是指胎儿患有 3种三体综合症的可能性较低。
▶虽然未患 3种三体综合症的概率在 99.9% 以上，但这并不意味着可以
100% 排除。尽管非常罕见，即使结果呈 “阴性”，也有患有三体综合征
的可能（假阴性）。

▶除了文中提及的 3种三体综合征外，还有许多先天性疾病，“阴性” 结
果并不意味着胎儿没有任何疾病。

● NIPT 的 “待定” 结果是指结果无法判定为 “阴性” 或 “阳性”。
▶根据日本的数据，约有 0.3 ～ 0.4% 的结果被判定为 “待定”。
▶这种情况需要向我们咨询后续的应对措施（再次进行 NIPT、放弃 NIPT
检查、进行羊水检查等）。

●即使检查结果显示胎儿有染色体异常的可能性，但由于个体差异，无
法明确胎儿的实际症状和随后的发育状态。并且，与后续疾病的治疗
也无直接关联。

●虽然该检查的最初目的是检测胎儿的染色体异常，也可能以此为契机
发现孕妇自身的染色体异常及恶性肿瘤。

●请您在检查前通过遗传咨询充分了解此项检测，和您丈夫仔细考虑检
查是否真的必要，再决定是否进行检测。

●无论您是否接受 NIPT 检测，我们都尊重您夫妇二人深思熟虑后的决定。
●如果您对宝宝或家人的未来有任何的顾虑和担忧，欢迎随时向我们咨
询。若您需要更加详细的说明，我们可以为您转介本院的儿科或相关
院外机构。

●请您不要忘记，即使您的宝宝患有某种先天性疾病，还会有医疗及福
祉服务等，一起为您的宝宝成长助力的支援者一直都在。

2022 年（令和 4年）9月


