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羊水穿刺和无创 DNA 分别是什

么？哪些妈妈需要做？

这一节课我要给大家讲的是，我到底要做羊水穿刺还是无创

DNA？首先我们来介绍一下无创 DNA 和羊水穿刺到底都是怎么

回事。

首先说什么是无创 DNA 呢？马姐姐要给你讲故事了，无创

DNA 是香港的一位科学家为全世界做出的贡献，他最先发现在

怀孕的妈妈的身体里，如果妈妈怀的男孩， 在妈妈的血里能看

到 Y 染色体的片段，妈妈一旦把这个男孩生出来，在血里就找

不到这个染色体了。最初大家认为他是痴人说梦，怎么可能妈

妈和孩子的血都溶到一起了？

后来这位科学家不断地努力，不断地精进，最后就发现在妈妈

的血清里是有宝宝的染色体存在的。通过这样的技术，回过头

来我们就可以通过妈妈血液里的检查发现胎儿的 DNA 是不是有

类似的问题，这就是无创 DNA 的来源。它是通过妈妈血里的

DNA 的检查来间接地判断宝宝的 DNA 是不是有问题，宝宝的

染色体是不是有问题。

无创 DNA 也不是包括所有染色体的，目前也还是针对常见的、

致死的、致畸的染色体异常，主要是 21 三体、18 三体和 13 三

体进行的筛查。知道原理了，那我们就知道无创 DNA，它也不

是百分之百的。
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国内和国际的很多数据表明，无创 DNA 对于不同染色体疾病，

比如 21 三体的检出率能高达 95%，18 三体大概是 70% 左右，

13 三体也是差不多的一个情况。它是通过几万例甚至几十万的

孕妇人群来做无创 DNA 检查，通过最后妊娠结局的随访，反过

来验证这样的检查敏感性与特异性到底是多少，这就是无创

DNA 筛查检出疾病的检出率和筛查的意义。

说完这些，我们就可以跟大家说，我们做了这么多年的无创

DNA，其实我们发现越来越多的假阳性或者假阴性，它不是绝

对的诊断。假阳性的意思是无创 DNA 有问题，但其实宝宝没问

题。还有一种叫做假阴性就是无创 DNA 显示的是低风险，但宝

宝也可能会出现染色体异常的情况。

说到假阳性，我们可以给大家举一个例子，比如说孕妈妈自己

的染色体有问题，我们说染色体有问题能怀孕吗？有可能啊。

有可能你是嵌合体啊、有可能你是微缺失、微重复，那么这样

可能通过无创 DNA 就能间接地发现了。

那么还有什么假阳性呢？就是宝宝和宝宝的胎盘可能有两套不

同的染色体，那么这样都可能会导致妈妈血里的染色体会有问

题，也是我们见到的导致无创 DNA 假阳性的一些结果。假阴性

有各种各样的可能性，我们医学也在逐步地去探索，逐步地去

发现，积累这些经验。

那么无创 DNA 有哪些人群需要慎用呢？比如你本人就是有染色

体异常的，或者曾经接受骨髓移植、输血等等，体内可能会有

其他人的染色体或者基因的情况。还有你原来生过一个染色体

异常的孩子，实际上这一胎就要做产前诊断，而不是要做这种

筛查。还有其他的，比如你是高龄、辅助生育技术试管婴儿怀
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孕的、你是双胎或者超声可能有这样那样情况的，我们都不太

建议做无创基因筛查。

或者你做了这个无创基因筛查，你也要了解，在我身上是有局

限性的。比如马大夫门诊就有一个孕妈，她是 39 岁、试管婴

儿、怀双胞胎的胖子，所以对于肥胖、试管、高龄、双胎，所

有指标都会降低无创 DNA 的检出率和敏感性。

所以对这个孕妈我就反复强调这个对于大多数的、单胎的、适

龄的、没有肥胖的人群可能检出率会比较高，对于你它的检出

率要打折，可能就没有那么准确。那我们就要仔细的考虑到底

是哪一种方式来对宝宝的唐氏综合征这一最常见的异常进行筛

查或者诊断。

高龄妈妈还需要做产前诊断，这个理论基础就是我们国家有一

个《母婴保健法》，母婴保健法就规定所有医务人员要为 35 岁

以上的高龄女性提供产前诊断，提供产前诊断的知识、信息和

途径，所以医务人员都会对高龄的，35 岁的妈妈都会常规推荐

要不要做产前诊断。

产前诊断最常用的是羊膜腔穿刺，也就是大家所说的羊水穿

刺。羊水穿刺的好处是通过细针抽取孕妈妈的羊水，在羊水中

是有宝宝脱落细胞，比如说皮肤的脱落细胞，宝宝尿里的肾脏

上皮细胞。羊水穿刺就是抽取羊水，然后把这些细胞拿到化验

室培养，成为一个一个克隆，那我们就可以对克隆的染色体检

查，真正地看到染色体的结果是怎么样的。所以羊水穿刺是一

种产前诊断的方法，是真正的通过白纸黑字看到宝宝的染色体

是什么样的结局。
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那么说到羊水穿刺，可能很多妈妈说「我知道那个很好，那个

是做了最终的诊断，但是我害怕呀」羊水穿刺确实有担心的地

方，一般我们是在怀孕 16、17、18 周到 22 周之间做羊水穿

刺，因为这个时候宝宝的羊水量最多，里面的脱落细胞也最

多，穿刺特别容易成功，穿刺之后培养也容易成功。

羊水穿刺有什么风险呢？我们说医务人员做任何的操作都一定

是有风险，这个风险也是概率的问题，可能会导致流产、早

产、感染、破水等等这些操作和穿刺本身带来的风险。还有可

能会羊水培养失败，从而得不到染色体的结果，或穿刺失败。

那各位孕妈妈就担心，那么我到底该不该做羊穿呢？所以如果

你有指征，该做羊穿了就要了解这些风险，同时要了解你是不

是会导致风险更高的人群。比如你是一个高龄孕妈，你每天都

感受到宫缩、或者有一堆子宫肌瘤，本身就是容易流产的、还

有经常伴有出血，本来宝宝就不是很稳定，那是不是这样做羊

水穿刺更容易引发流产。还有就是做羊水穿刺的时候可能妈妈

过度紧张，导致肌肉的紧张，甚至导致我们的穿刺失败。

那我们医务人员是通过什么办法来帮助我们做更安全的羊水穿

刺呢？首先我们之前要确定你是不是该做这个，也就是我们医

务上常说的指征，那有什么样的指征呢？预产期超过 35 岁、唐

氏筛查有高风险的情况、无创基因出现高风险的情况，还有曾

经生育过染色体异常患儿的妈妈，产前 B 超检查怀疑这个孩子

可能有染色体异常的情况，或者夫妻双方有一方是染色体异常

的携带者，还有一些曾经生育过单基因病的患儿或者先天性代

谢疾病这些罕见病出生缺陷的患儿，以及医生认为其它有必要

的情况。
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还有我们要看你有没有不合适做这个的指征，就是叫禁忌证。

包括先兆流产、反复出血、胎盘前置的状态或者目前就有感染

的情况，可能你有发烧、肚子疼、白细胞的增高，我们可能都

认为你不太适合做羊水穿刺。当然还有一些特殊血型的妈妈，

比如你是 RH 阴性的妈妈，RH 阴性的妈妈我们后面可能也会有

专门的课程讲到。

对于 RH 阴性来说我们确实会比较担心因为穿刺可能会导致母

体和胎儿血液的交换，会增加胎宝宝因为妈妈是 RH 阴性，自

己是 RH 阳性导致的新生溶血的问题。一般来说，如果是 RH 阴

性的妈妈我们会建议您在操作之后尽快打抗敌的免疫球蛋白，

以中和妈妈 RH 阴性可能带给宝宝一些抗体。

还有一些妈妈可能有传染性疾病，如乙肝、HIV、梅毒等等，这

些传染性疾病本来就有可能垂直传播，在宫内通过胎盘由妈妈

的血传染给孩子，如果做了穿刺可能这种风险就会更高。根据

您这样的特殊情况，也需要跟医生单独地、面对面地、好好地

沟通，决定你到底怎么解决产前筛查和产前诊断的问题。

无创 DNA 检查的时间，一般来说怀孕 12 周之后就都可以做无

创 DNA 检查了，实际上一直到生之前都可以做无创 DNA 检

查。但是在我国把 28 周的孩子叫「有生机儿」，也就是这是一

个人了。所以我们提倡在 28 周之前明确产前诊断，明确孩子有

没有染色体异常。

那么我们说无创 DNA 大概需要两周左右的时间出结果，所以一

般情况下无创 DN 的最终的终止孕周是 26 周。也有一些特殊情

况，比如在后面出现了这样那样的指征，也有可能您后面再去
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做无创 DNA 检查，那当然这个时候大夫一定会完善地给你做一

个遗传咨询和解释，告诉你该如何进行选择。

那么关于羊膜腔穿刺，就是羊水穿刺的时间呢，一般是 17、18

到 22 周左右来进行。这个根据不同医院有不同的标准，那么提

前或者错后可不可以做呢？可以做，如果你提前，在 12～14 周

之间可以做的检查叫绒毛活检，也是一种穿刺的检查，去提取

这个绒毛细胞做染色体及基因的检查。在 22 周之后或者更大孕

周，我们提倡做的是脐带血的穿刺，抽出脐带血来查宝宝的需

要做的产前诊断的一些指标。那么这样一些特别的检查，医生

都会单独地做咨询、做解释。

那也有的孕妈说我可以不做唐筛，直接做无创 DNA、或者羊水

穿刺吗？或者我什么都不选呢？我觉得都可以，因为经常会有

孕妈问我，马大夫如果是你，你怎么办？那我面对这样的问

题，我会说这孩子是你的，你跟你爱人会养他一辈子、陪他一

辈子的，所以一定是你和你的爱人来做决定。也同时希望您能

反复的听懂我们这一段音频，让家里人都来听一听，然后做出

一个对你家庭和对你个别情况最负责任的决定。
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