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無創性胎兒染色體產前檢測（NIPT）：關於擴大篩查之點滴思考 
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遺傳性出生缺陷並不罕見，高達 3%的懷孕會受到影響，其中約 150 名活產嬰兒中有

1 名被發現染色體異常。 

傳統產前遺傳篩查自 1980 年代後期一直被廣泛使用，主要目標是染色體三體症

（Trisomy)，即某對染色體出現 3 條染色體異常情況。最先篩查為唐氏綜合症（Trisomy 

21），其後有愛德華綜合症（Trisomy 18）和帕陶綜合症（Trisomy 13）。 

透過分析母親血液中已知與嬰兒染色體三體症風險相關的某些生物標誌物，結合孕婦

年齡和種族等因素，可以評估整體風險，對於風險較高女性，會建議她們進行侵入性診

斷，例如羊膜腔穿刺術來確認。這些程序有一定流產風險。   

 2011 年，無創性胎兒染色體產前檢測（NIPT）出現，使篩查測試能夠分析妊娠約在

10 周時母體血液循環中存在的胎兒 DNA 小片段。這些片段源於胎盤，密切反映了嬰兒的

基因組成。雖然只是一種篩查而非確診測試，但它在檢測唐氏綜合症等疾病的準確性超越

傳統篩查，降低了假陽性率，從而減少女性接受侵入性手術的須要。 

 近年，基因檢測技術的突破更躍進，為全面測試鋪平道路。這技術稱為「擴大

NIPT」。它利用全基因組測序技術來掃描基因組，尋找三體性以外可能導致疾病的大小

基因突變。這些疾病包括微缺失綜合症，其基因異常可導致嚴重學習障礙，嬰兒發育遲緩

和身體缺陷，篩查可以針對單基因疾病，如鐮狀細胞病和地中海貧血。隨著技術進步，很

可能在不久將來，我們不但可能篩查未出生嬰兒的心臟病、糖尿病或癌症等疾病的先天傾

向，還可以檢測頭髮或眼睛顏色等非醫學特徵。這是一個誘人的前景：只須進行簡單的血

液檢查，夫婦就可以獲得更多關於他們胎兒的基因資訊。 

  

關於目前狀況 

 一般認為，唾手可得的胎兒遺傳資訊能為女性提供決策指導，她們可以選擇終止早

期受影響的懷孕，或者為患有遺傳疾病之嬰兒可能帶來的情感和實際挑戰做好準備。擴展

胎兒產前篩查的潛力是不容否認。 但是，這些測試的複雜性同樣不宜低估。全基因組測

試可能檢測出大量不同疾病，其中多數屬非常罕見，一般婦女並不熟悉。此外，基因變異



具有不同表達率和外顯率，意味着即使確認了陽性結果，也很難預測嬰兒將受到影響的程

度，徵狀為輕度、中度或重度。不僅如此，更廣泛的測試可能會發現我們尚未了解其臨床

意義之突變，致使對檢測結果的解釋更具爭議性。 

目前，一些歐洲國家（包括比利時、荷蘭和法國）為婦女提供擴大 NIPT 服務。一般

來說，這是通過私營機構提供給患者的自費服務（香港的情況也是這樣），或由公共機構

為透過常規篩查被列為高風險的婦女提供。筆者曾經任職私人執業的助產士，有點質疑接

受擴大 NIPT 之女性對已簽署同意的檢測內容有多大程度真正理解，她們有什麼期望？這

些期望是否從測試結果中能得到滿足？擴大 NIPT 能否以婦女為中心，促進她們的生殖自

主、妥善處理知情同意，讓她們得到安全而平等的治療選擇嗎？我們如何確保婦女所作選

擇符合循證醫學？ 

 年前在一個遺傳學碩士課程，筆者進行了一項調查，評估女性對擴大 NIPT 的認知和

態度，以衡量她們如何獲得知情同意。結果顯示，該樣本群組缺乏基本認知，尤其對相關

測試能力（陽性和陰性預測值），以至陽性結果帶來的影響和問題。使用標準和擴大

NIPT 的用家，其知識水平沒差異。我們知道，擴大的測試範圍更廣，出現無法充分解釋

和應對篩查結果之風險更大，讓人擔憂的是，女性似乎無法對這些風險進行充分諮詢。 

 這突顯了醫療專業人員在資源和時間匱乏環境中面臨的艱難現實。為她們開發培訓

進修的資源很少，而這些培訓機會對於提高諮詢技巧、促進有效的知情同意不可缺少。 

根據我的經驗，婦女很少能夠諮詢遺傳學專業人士，諮詢主要由婦產科醫生和助產士

進行，他們可能難以應對複雜的全基因組篩查帶來之額外服務需求。超過 60%受訪者錯

誤地以為產前篩查是強制的，這反映在臨床實踐中，女性會有壓力，從而馬上接受醫生建

議的任何測試，令她們在有限時間和支援內難以作出明智的自主選擇。 

  

建立道德界限 

 婦女對擴大 NIPT 的認識不足，並不表示她們沒有能力根據個人價值觀和信仰作出自

主決定。在調查研究中，筆者評估了女性對擴大 NIPT 的期望和態度，以及篩查測試應包

括什麼條件。他們的回答表現出相當程度之道德辨別力：對將胎兒篩查範圍擴大至不能明

確診斷的疾病風險預測持有明確保留態度，這包括某些癌症風險傾向，沒已知治療方法的

遲發性疾病，以及非醫學特徵的篩查。即使贊成擴大篩查的婦女也表示不願意終止受這些

結果影響的妊娠。 

 這引申出一個難題，就是應該如何處理從擴大 NIPT 中獲得的資訊。試想一想，一名

婦女接受產前篩查，結果表明她的胎兒在老年時患上阿茲海默病（一種痴呆症）的風險很



高：基於這風險終止妊娠是否合乎道德，甚至是否合法？如果一定要繼續懷孕，不容許選

擇是否合乎道德？醫生應該披露這些資訊嗎？孩子有知情權嗎？從什麼歲數開始？ 

 面對擴大 NIPT，婦女要做好準備，理解和表達自己的選擇，也要認真考慮基因歧視

可能對未來教育和就業機會產生的影響，以及關注對個人遺傳資訊的儲存和使用。 

事實上，調查中受訪者特別表達對這些問題之擔憂，強調須要透明的系統來保護消費

者，讓婦女可以從測試前的諮詢得以安心。 

 2020 年，國際產前診斷學會就擴大 NIPT 的益處和風險進行辯論。觀眾支持率從辯

論前的 65%下降至辯論後的 41%。出席者一致認為，在證實臨床效用之前，我們還沒有

準備將擴大 NIPT 實施到常規醫護服務中。 

荷蘭進行的全基因組篩查推廣研究顯示前景有希望，前提是建立適當護理基礎設施，

優先事項應該是教育，促進知情同意，並確保婦女能夠作出有意義之選擇。公開討論至關

重要，由此可以啓發擴大檢測的方向。  (參考資料從略) 
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