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什什么么是是产产前前基基因因筛筛查查？？

它是一项血液检查，适用于不列颠哥伦比亚省所有怀孕

的妇女。这项筛查可以告诉您，您的孩子罹患唐氏综合

症 Eaçïå=ëóåÇêçãÉF、NU 三体综合症 Eíêáëçãó=NUF

以及开放性神经管缺陷 EçéÉå=åÉìê~ä=íìÄÉ=ÇÉÑÉÅíF

的几率。

什什么么是是唐唐氏氏综综合合症症、、NNUU 三三体体综综合合症症以以及及

开开放放性性神神经经管管缺缺陷陷？？

如果孩子的身体里多出一条染色体，就会出现唐唐氏氏综综合合

症症  EEaaççïïåå==ëëóóååÇÇêêççããÉÉFF。。染色体决定着我们的身体如何

生长、发育。多出的这条染色体中包含着许多信息。它

改变了身体生长发育的方式。罹患唐氏综合症的人会有

轻微到中度的智力发育迟缓，也很有可能有健康问题，

但无法知道这些问题的严重程度。罹患唐氏综合症的人

通常可活到 RM 多岁。

如果孩子的身体里多出一条染色体，也会出现 NNUU 三三体体

综综合合症症  EEííêêááëëççããóó==NNUUFF。大多有 NU 三体综合症的胎儿会

流产。即使孩子出生，也仅能存活几天或几星期。这些

孩子都有严重的心脏或脑部缺陷。

如果大脑或脊髓没有正常形成，就会出现开开放放性性神神经经管管

缺缺陷陷  EEççééÉÉåå==ååÉÉììêê~~ää==ííììÄÄÉÉ==ÇÇÉÉÑÑÉÉÅÅííFF。如果开放性神经管

缺陷涉及的是脊髓，就被称为脊柱裂 Eëéáå~=ÄáÑáÇ~F。

它可导致身体和智力残障。患者的寿命长短由病情的严

重程度所决定。涉及大脑的开放性神经管缺陷被称为无

脑症 E~åÉåÅÉéÜ~äóF。无脑症患儿多是死胎或出生后不

久就死亡。

虽虽然然多多数数孩孩子子都都

能能健健康康出出生生，，但但

所所有有妇妇女女都都有有怀怀

上上患患有有唐唐氏氏综综合合

症症、、NNUU==三三体体综综

合合症症或或开开放放性性神神

经经管管缺缺陷陷患患儿儿的的

可可能能，，即即使使他他们们

的的家家人人都都很很健健康康

也也不不例例外外。。
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OR N=L=NIORM N=L=NOIRMM
PM N=L=UQM N=L=UIQMM
PR N=L=PRS N=L=PIRSM
QM N=L=VQ N=L=VQM
QR N=L=OQ N=L=OQM

PP

我我怀怀上上这这样样孩孩子子的的几几率率有有多多大大？？

怀上患有唐氏综合症孩子的几率为 NLTMM，怀上患有 NU

三体综合症孩子的几率为 NLTIMMM。这些数字为所有年

龄孕妇的平均值。事实上，年轻女性怀上患有唐氏综合

症孩子的几率要低些，而高龄女性的几率则要高些。

产产前前基基因因筛筛查查会会告告

诉诉您您本本次次妊妊娠娠怀怀上上

患患有有唐唐氏氏综综合合症症、、

NNUU 三三体体综综合合症症或或开开

放放性性神神经经管管缺缺陷陷孩孩

子子的的几几率率。。

是是否否要要做做产产前前基基因因

筛筛查查是是您您的的选选择择。。

越越早早向向医医护护人人员员咨咨

询询，，可可选选择择方方案案就就

越越多多。。

如果您或您的配偶已经生过一个患有唐氏综合症或其他

染色体缺陷的孩子，那么再次怀上同样缺陷的孩子的几

率就会上升。 

无论年龄多大，怀上患有开放性神经管缺陷孩子的几率

是相同的，大约为 NLNIMMM。

产产前前基基因因筛筛查查怎怎么么做做？？在在哪哪里里做做？？什什么么时时间间做做？？

以下两项血液检查可在当地化验室完成：  

■ 血血液液检检查查  ##11：：在怀孕期的第 NM=周至 NQ 周之内

■ 血血液液检检查查  ##22：：在怀孕期的第 NR 周至 ON 周之内

如果您错过了第一次血液检查的时间，您仍可以做第二

次血液检查。如果可能最好是两项血液检查都做。两项

检查都做可以提高筛查结果的精确度。

医护人员会在第二次血液检查之后的 NM 天之内向您提

供筛查结果。

母母亲亲 唐唐氏氏 NNUU 三三体体

年年龄龄 综综合合症症 综综合合症症

（（岁岁）） 几几率率 几几率率
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有有关关筛筛查查方方案案，，请请向向医医

护护人人员员咨咨询询。。

无无论论您您如如何何选选择择，，对对您您

的的护护理理服服务务都都不不会会产产生生

影影响响。。如如果果筛筛查查对对您您不不

合合适适，，请请向向医医护护人人员员说说

明明。。

如如果果由由于于年年龄龄或或孕孕史史的的原原因因，，使使您您怀怀上上患患有有唐唐氏氏综综合合症症

或或  NNUU 三三体体综综合合症症孩孩子子的的几几率率偏偏高高，，则会建议您去做一

项特殊的超声波检查。超声波检查是除了血液检查后的

附加检查。这项检查将测量胎儿颈后的液体空间。被称

为颈颈膜膜厚厚度度 EEkkììÅÅÜÜ~~ää==qqêê~~ååëëääììÅÅÉÉååÅÅóóII==kkqqFF 超声检查。kq

检查应在怀孕期的第 NN 周至 NQ 周之内完成。虽然附

加的 kq 检查可以为筛查结果提供更多信息，但第三页

中描述的血液检查本身也是非常有效的筛查方法。

如如果果我我是是  QQMM 岁岁或或超超过过  QQMM 岁岁才才生生孩孩子子怎怎么么办办？？

您将可以选择做检查，来诊断您的胎儿是否有唐氏综合

症或 NU 三体综合症。这项检查叫做诊断性检查。有两

种诊断性检查：绒毛膜取样 E`ÜçêáçåáÅ=sáääìë=p~ãéäáåÖF

或羊膜穿刺术 E^ãåáçÅÉåíÉëáëF。您可以选择做这种检

查，而不事先做产前基因筛查。也可以选择先做产前基

因筛查，然后再根据筛查结果确定是否要做诊断性检

查。您也可以决定既不做产前基因筛查也不做诊断性

检查。

如如果果我我怀怀了了双双胞胞胎胎怎怎么么办办？？

如果孕龄在 NQ 周以下，将为您提供 kq 超声波检查

及产前基因筛查（见第三页中的描述）。如果无法提供

kq 超声波检查，或您的孕龄超过 NQ 周，则仍会为您

提供第三页中所描述的血液检查。如果孩子出生时您年

龄会在 PR 岁或以上，您则可以选择是否要做上述的诊

断性检查。
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我我做做了了血血液液检检查查之之后后会会怎怎样样？？

产前基因筛查的结果通常会显示您的胎儿罹患有关病症

的几率较低。这称为“阴阴性性筛筛查查”结果。这个结果在

VVKVB=的情况下都是正确的，但并不意味着胎儿罹患此

症的可能性为零。 

如果结果显示胎儿罹患其中某项病症的几率较高，则会

为您提供诊断性检查。这称为“阳阳性性筛筛查查”结果。这样

的产前基因筛查结果并不意味着您的孩子一定罹患了某

项病症。事实上，多数筛查结果为阳性的孕妇，并未产

下患有病症的孩子。诊断性检查会为您提供一个确切的

答案。

如如果果开开放放性性神神经经管管缺缺陷陷这这一一项项的的筛筛查查结结果果为为阳阳性性，，

能能为为我我提提供供何何种种诊诊断断性性检检查查呢呢？？

会为您提供详细的超声波检查。还会在不列颠哥伦比亚

省的一个遗传医学诊所（温哥华或维多利亚）为您预约

一位母胎医学科医生 Eã~íÉêå~ä=ÑÉí~ä=ãÉÇáÅáåÉ=ÇçÅíçêF

或遗传学顾问。如果您的孩子有开放性神经管缺陷，通

常在超声波扫描检查中可以发现。

多多数数孕孕妇妇的的产产前前基基

因因筛筛查查结结果果会会显显示示

罹罹患患这这些些病病症症的的几几

率率较较低低。。

虽虽然然会会有有  NNLLOOMM

的的妇妇女女会会得得到到阳阳性性

筛筛查查结结果果，，但但他他们们

中中大大多多数数并并不不会会产产

下下罹罹患患唐唐氏氏综综合合

症症、、NNUU==体体综综合合症症或或

开开放放性性神神经经管管缺缺陷陷

的的孩孩子子。。

孕孕妇妇年年龄龄越越大大，，筛筛

查查结结果果为为阳阳性性的的可可

能能性性就就越越高高。。
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如如果果唐唐氏氏综综合合症症（（或或  NNUU 三三体体综综合合症症））这这一一项项的的

筛筛查查结结果果为为阳阳性性，，可可为为我我提提供供何何种种诊诊断断性性检检查查？？

可为您提供羊膜穿刺术 E^ãåáçÅÉåíÉëáëF 检查。这项检

查会告诉您，胎儿是否确实罹患此症。有些孕妇会选择

这项检查，有些不会。这完全由您决定。

什什么么是是羊羊膜膜穿穿刺刺术术？？

用一根很细的针经腹壁抽取胎儿周围的少量液体，大约

两茶匙的量。穿刺针是由超声波引导的，因此不会触及

胎儿。通过检查抽样液体，以发现胎儿是否有唐氏综合

症、NU 三体综合症或其他染色体异常。羊膜穿刺术导

致流产的几率为 NLOMM=EMKRBF。

如如果果诊诊断断性性检检查查确确认认我我的的孩孩子子患患有有某某一一病病症症

怎怎么么办办？？

如果这个检查确认您的孩子患有唐氏综合症、NU 三体

综合症或开放性神经管缺陷，会有人为您提供咨询和帮

助。您可以与医护人员、遗传医学专家或遗传学顾问商

讨您的选择，协助您做出恰当的决定。其中包括：终止

妊娠、继续妊娠或让别人收养孩子。

尽尽管管产产前前基基因因筛筛查查可可

以以显显示示胎胎儿儿罹罹患患唐唐氏氏

综综合合症症、、NNUU==三三体体综综

合合症症或或开开放放性性神神经经管管

缺缺陷陷等等症症的的几几率率，，您您

还还是是需需要要诊诊断断性性检检查查

（（如如羊羊膜膜穿穿刺刺术术））来来

做做最最后后确确认认。。
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做做出出决决定定

我应该做产前基因筛查吗？

是否要做这项检查，许多孕妇都觉得难以决定。思考以下

问题可以帮助您做出决定。

■ 我是否在孩子出生前就想知道他/她是否有唐氏综合  

症、NU 三体综合症或开放性神经管缺陷？ 

■ 明知羊膜穿刺术可能有 NLOMM 的几率导致流产，如果

筛查结果为阳性，我是否还是要做诊断性检查？ 

■ 如果诊断性检查结果显示我的孩子患有某一项病症，

我会怎么做？我会终止妊娠吗？我是否想要知道结果，

以便可以为有特殊需求的孩子做好准备？我是否会考虑

让别人收养我的孩子？

■ 这些信息对我的整个孕程会有多大影响？阳性筛查结

果是否会让我太过忧虑？

要要注注意意的的问问题题

■ 多数孕妇的产前基因筛查结果会显示罹患这些病症的几率较低。

■ 虽然一些妇女的筛查结果为阳性，但她们中大多数并不会产下

罹患唐氏综合症、NU 三体综合症或开放性神经管缺陷的孩子。 

■ 多数唐氏综合症、NU 三体综合症或开放性神经管缺陷的孩子

能够在产前基因筛查时被检出，但筛查并不能发现全部病例。

■ 有时，产前基因筛查可发现孩子的其他医学症状。

■ 要明白没有哪种检查可以检测出所有的生理或智力问题。

■ 如果您需要更多信息以帮助您做出决定，请咨询您的医护人员。
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有有关关产产前前基基因因筛筛查查的的详详细细信信息息，，请请参参阅阅我我们们

的的网网站站  ïïïïïïKKÄÄÅÅééêêÉÉåå~~íí~~ääëëÅÅêêÉÉÉÉååááååÖÖKKÅÅ~~
EE英英文文FF

如如果果您您有有疑疑问问或或要要了了解解更更多多信信息息，，请请向向您您的的

医医护护人人员员咨咨询询。。

您您还还想想了了解解哪哪些些信信息息？？

“不列颠哥伦比亚省产前基因筛查计划”E_`=mêÉå~í~ä=dÉåÉíáÅ=pÅêÉÉåáåÖ=

mêçÖê~ãF=是省卫生局 EmêçîáåÅá~ä=eÉ~äíÜ=pÉêîáÅÉë=^ìíÜçêáíóF“不列颠哥伦

比亚省产前健康计划”E_`=mÉêáå~í~ä=eÉ~äíÜ=mêçÖê~ãF 的一部分。“不列颠

哥伦比亚省产前基因筛查计划”E_`=mêÉå~í~ä=dÉåÉíáÅ=pÅêÉÉåáåÖ=mêçÖê~ãF

已在本省多个医疗机构中推行。最初的血液检查分析在本省儿童及妇女健康

中心 E`ÜáäÇêÉåÛë=~åÇ=tçãÉåÛë=eÉ~äíÜ=`ÉåíêÉ=çÑ===_`F 进行，若需进一步的

诊断性检查，则在本省的其他医疗机构中进行。不论信息从哪里收集而来，

产前基因筛查信息都会与其他所收到的信息一起提供给“不列颠哥伦比亚省

产前基因筛查计划”，以便能够提供更加安全的检查和更准确的检测结果，

并对新的证据/知识进行评估和传播。

我我们们努努力力保保护护您您个个人人信信息息的的隐隐私私权权

遵照《不列颠哥伦比亚省信息自由及隐私权保护法》 E_`=cêÉÉÇçã=çÑ=

fåÑçêã~íáçå=~åÇ=mêçíÉÅíáçå=çÑ=mêáî~Åó=^ÅíF 第 OS 章 EÅF，“不列颠哥伦比

亚省产前基因筛查计划”E_`=mêÉå~í~ä=dÉåÉíáÅ=pÅêÉÉåáåÖ=mêçÖê~ãF=仅在得

到授权的情况下才会收集、使用及披露个人信息，了解这一点对于选择做产

前基因筛查的孕妇非常重要。我们会采取一切合理的措施，确保对个人信息

的保密，且仅用于上述目的，并妥善保存。源自于这些信息的报告一定是以

摘要的形式出现，且不包括姓名或其他可确定身份的信息。如果您对个人信

息的收集、使用或披露有任何疑问，请拨打电话 ESMQF=UTRJPTTO=致电“不

列颠哥伦比亚省产前基因筛查计划”E_`=mêÉå~í~ä=dÉåÉíáÅ=pÅêÉÉåáåÖ=

=mêçÖê~ãF。

OMNM=年 O=月

不不列列颠颠哥哥伦伦比比亚亚省省

产产前前基基因因筛筛查查计计划划

不列颠哥伦比亚省产前

健康计划的一部分


