
适合NIPT的孕妇人群探讨以及NIPT结果异常的诊断问题
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检测前要主动提供给孕妇的3个NIPT核心特征

• 安全性：NIPT相比较羊穿而言，只是抽取孕妇静脉血，不会造成流产的风险

• 不确定性：NIPT是一种筛查而不是诊断

• 胎儿染色体异常最终必须由羊水穿刺才能诊断

• NIPT高风险必须经由羊穿来确诊才能明确胎儿的诊断

• 局限性：NIPT只是检查胎儿最常见的三种染色体病

• 21三体，18三体，13三体

• NIPT结果“正常”只是特定三种染色体病的风险不大

• 这三种病约占新生儿染色体病的85%左右



NIPT的临床适用指证：适合以下常见孕妇人群的筛查吗
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Srebniak et al. Molecular Cytogenetics (2016) 9:69




������ ��� ������������� �������	

��

�%6�B���

�8XVZ\E�!#N�UZW#+;/�4 MRFCNRJLNRD
\ML QNCLRFD

\LS MSCRIRFD

\LN TCMIPFD

�%6�B���

A7#��5�%6���0&/XVZ\ ) LKIMFCLOJLNRD

OPE]Y MKCPIPFD

]]] MCKIPFD

]]^ LCKINFD

]J]^�
� MCKIPFD

��� NCKISFD A71
#[XZ	$/XVZ\ ) SFCLLJLNRD

.-�/%6�,(�� QCLIQFD A7��5��%6�'*/XVZ\ ) PFCRJLNRD

%6��2�J?� NCKISFD @��2�J�?�/XVZ\0&

�9 LNRCNSFD


������
�
���	���

Srebniak et al. Molecular Cytogenetics (2016) 9:69

X\��=>NIPbb/.��<�:�
;�Gba`dc_dd_e'*E

3�"XVZ\'*



����Y��
)Q%"
LCF:�

• ]^_\�7I^X���(`%"

• �JF:]�C%"

• ��<?��_����`C%"

• 3'U�V3;-)C%"

• U�4Em�H8-)C%"

• 0B69O�.K!.Z -)C%"

• 3�@=
Lb�ZUZa�ma

W�A>#$a�m�	�M

[P�D�5STCNPPa2I�5
ST[P%"G&

+T,R�5ST



NIPT适合胎儿超声结构异常的病例吗？

• 顾X，31岁，G1P0

• 孕12周NT正常，早中孕联合筛查低风险

• 22周胎儿系统超声提示“主动脉弓离断”

• 建议羊水穿刺诊断，但孕妇拒绝

• 自行外院NIPT检测“T21/18/13低风险”

• 再次咨询建议产前诊断

• FISH及CMA诊断为DiGeorge 综合征（22q11.2微缺失）
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疾病名称 缺失区域 发病率

Wolf-Hirschhorn syndrome 4p16.3 ��	�����

Cri du Chat syndrome 5p15.3-p15.2 ���	������ ��	�����

Williams-Beuren syndrome 7q11.2 ����	���� ��������

Langer-Giedion syndrome 8q23-q24 ���������

Prader-Willi / Angelman syndrome 15q11.2-q13 ���������� ���	����

Miller-Dieker syndrome 17p13.3 ����������� ��������

Smith-Magenis syndrome 17p11.2 ���	������ �����	����

DiGeorge syndrome 22q11.2 �������

DiGeorge II 10p14 ��
����
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• 由于特定某一综合征的发病率非常低，导致了筛查阳性率很低

• 也由于疾病的发生率低，所以nipt筛查的阳性预测值也较低（20%左右）

• 由于用于染色体微缺失的NIPT筛查方法成本较高，卫生经济学效率偏低

• 染色体微缺失综合征的产前诊断较为复杂，成本也偏高

• 染色体微缺失综合征往往存在表型谱变异较大的问题，产前咨询非常困难
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• 高风险／检测失败／有意外发现结果的病例建议转到产前诊断机构进行后续

咨询及产前诊断

• 结果为低风险的病例

• 告知21，18，13三体的风险很低（漏检率千分之一以下）

• 提醒不能涵盖所有的其他染色体异常

• 建议常规产检，特别是中孕期系统超声的重要性

NIPT检测后需要和孕妇咨询什么



+�
�@><PX%-3

+�
�@><

���2��2��@>< �21@>< �3(6�@><

	�-
 I��F

	�-
A�B

I�A�B

	�-
A�B

I�A�B

	�-
A�B

I�A�B

2X VN+.

2X�8���N, � 2X;"

	�-
 I��F VN�F I��F VN�F

�8�C ?8"
�N,

�+/

T8X%

Y�+H

=C��

#�N,

�N,

�+/
S&0!

T8X%



.!X)68+�'83245IP�)� 7#

�)7))��7���+�)-�().�,0.�,0�(1+�+.)�8��++�-( ��+"T0& ..��)(�6
+23��)$,4 � 23 ,.863 � ,/�63���)

9 �-!N�)� (% 



:�L��	
N;�� 3c�20I'3

• F��K��,K��	�

• G��!�
X)���..

• �GP"7=4��

• G��!a�>?G&N;��CI%+���..K�A

#&%-

• ��	
N;�� 3c�20I'3

• ��!.iE@8<�KH6T$�2�.�
0��00�1

������������	
+����



• 8*EMKCMMCPtciaRAdyomAmNLAL���	(]

\bV.	-�-6Dc\3gWuoa/B4E]k�qh

2/B	�2/B(B(X9858ed�YhU0A�-,ZsY

0A	��o=��h92/B��2/B	�2/B(�2/B)3AmNLb

r/B4E]\3gWTJH>�sX�Sf3nd@Ru

• om		ZmNL		L����L���	�]\bV��,
8D3	?

i^� qh"6���131����131�	��

/��
!�3��851/7��3"	�� �/-B ��X9858edvq

_1CO�)P)�0P,FMKI)��13� �cMprl3Ij]ku

131���131�	�Z/��!�3��B9858edT13��cM

prl3eted�

• ���	����
��������������
���

`n�I*EMKCMMCPRA 155�32�-0�.4���	
�	
�)	��

-�	��()
�(-) 6��
		4����4���	���
�,,,�,--��,�
(-��-� 6(



���
�EE]DDBDAEE]DDBE�$)LKM�860��NQUP):5

NQUP+�;FH@VR@?\W^B[_Z<[Y[X=EE>=]DDBE>=TSDDAJGIPEC??>

+�27;
��EE]DDBDAEE]DDBE�$�)LKM�8TSDDAJGIPEC<)NQUP@+�OA� .	�
��URS/'"%+���*3,
)9�!4 .	��-EE� .	��
��#�8�&'$)[Y[X=EE>=]DDBE>1( .	�



��������

������������

������������

���	������ 
��	������
�



�������

• a�k;V@y����������|��}|�����}�~��

• a��>�?v#NJ�?���Af�;iD�	

�������(8\/4N�>�����RdxP�Uxn�

qdN.+�P�UTdAf�x�GOX�L3[

• W%$9���GOX�0N3[�>�?v#N����

���m! �DECN��{�Af�n�qdN

����|��}|�����}BjAf�\)e��! ECN���2

• ��,F0<gcZ7
>^rsp�Mz�
�,.+

hHt3[Nv#N���Af�qdTdBjAf�5

��o"ECN%*\>��S-N.+�{�6=��_

��xa�Iq�_lY�{�&N�:Qi�{O�{]�{wTu

n�{'n.+�1b�`b�_K/T.+



����	�������
�������
��

• .3�#7,;+

• ����	:<�


• ,-&/�:8;<��<-,*,3� �#<,3 >(E?BD@
(.)--

• ,2&-���������695�����

��!/1#=="

• ����
�������695��4$
6AD,3C$.)09�,3C,,)-F,3C,-),%��

• 	��������

��

-+,3*0*-0



����	�������
�������
��

• �!<EI�<LDOB
• ���NP&�C@IUU
• ����9/�%NMOP PCJ R?XSVWT F@BE
• CK��92*.	1 &�:FH@QQ;
• '��#)���5NMOP PCJ R?XSVWT H@HH
• ���
��576��
0"4�,(+�

DBCJAGADG

F@BE

H@HH

�)1���	���)1�������
�(�8�
�-02�)
��
�������))�����.31 �

3�2*$���

NMOP�-CJ=



�
������������
�	������

• 胎儿游离DNA含量过低

• 孕周过早

• 体重过重

• IVF-ET妊娠

• 双胎妊娠

• 胎儿／胎盘染色体不一致

• 局限性胎盘嵌合

• 胎盘正常，胎儿异常的情况

• 母体自身染色体CNV改变

• 母体自身染色体异常

• 母体自身染色体CNV异常改变

• 母体染色体嵌合体异常

• 外源性或特殊游离DNA干扰

• 双胎之一停育

• 外源性输血

• 淋巴细胞免疫治疗

• 母体肿瘤

• 母体自身疾病影响（免疫系统疾病等）
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观点总结

• NIPT是一种效率非常高的产前筛查方法，特别对于T21、18，13而言

• 对于一般低危孕妇，应该推荐作为一种重要的筛查方案选择

• 对于符合筛查指证的高危孕妇，也应该鼓励开展

• 关键问题是：什么才是NIPT真正适宜的指证？

• 临床应着重关注

1. 重视NIPT的检测前、检测后咨询

2. 不要让NIPT无限制泛化到那些本该进行介入性诊断的病例

3. 重视NIPT检测后出现的假阳性/假阴性/意外的发现
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