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非侵入性產前染色體篩檢結果報告 
SCREENING TEST REPORT  

 

I. 檢測結果 

檢測項目 染色體區域 RISK SCORE 檢測結果 
唐氏症 21 號染色體非整倍體 小於 1 : 10,000 (<0.01%) 低風險 

愛德華氏症 18 號染色體非整倍體 小於 1 : 10,000 (<0.01%) 低風險 
巴陶氏症 13 號染色體非整倍體 小於 1 : 10,000 (<0.01%) 低風險 

 

檢測項目 檢測結果 
體染色體非整倍體 低風險 
性染色體非整倍體 低風險 

 

 

II. 樣品資訊 

若胎兒染色體比例未落在 2%~40%間，可能造成檢測正確率下降，建議一至兩週後再重新採血進行檢測，

以確保結果的正確性。 
技術人員 覆核人員 審核醫師 

                                                  
  

病歷號碼  申請號  工作號  

姓名  出生日期  採血日期  

懷孕週數  懷胎數  報告日期  

送檢單位  送檢醫師  

檢驗項目 非侵入性胎兒染色體篩檢+染色體微片段缺失(NIPS+Microdeletion) 

染色體微片段缺失檢測結果 
檢測項目 檢測位置 檢測結果 

1p36 缺失症候群 (1p36 deletion Syndrome) 1p36      低風險 
沃夫-賀許宏氏症候群( Wolf–Hirschhorn syndrome) 4p16.3    低風險 
貓哭症候群( Cri-du-Chat Syndrome) 5p15      低風險 
安裘曼氏症(天使症) (Angelman's syndrome) 15q11-q13 低風險 
普瑞德威利症候群(小胖威利症)( Prader-Willi Syndrome (PWS) 15q11-q13 低風險 
狄喬治症候群( DiGeorge's Disease) 22q11.21  低風險 

樣品資訊 檢測值 參考範圍 檢測結果 

胎兒染色體比例 (Fetal fraction) 7% 5%~40% 通過 
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III. 檢測目的說明 

非侵入性產前染色體篩檢 (Non-Invasive Prenatal Screening，NIPS) 採取懷孕婦女周邊血，利用血漿

中游離的 DNA 進行分析，來偵測是否胎兒染色體數目異常的狀況。染色體數目異常的所造成的疾

病有許多種，其中以 21 號染色體三染色體症 (唐氏症)、18 號染色體三染色體症 (愛德華氏症)、13
號染色體三染色體症 (巴陶氏症) 為最常見的染色體疾病。若偵測到 DNA 分子數目分佈狀況有異常，

則代表胎兒可能患有三染色體症。此方法檢測 21 號染色體三染色體症 (唐氏症)、18 號染色體三染

色體症 (愛德華氏症)、13 號染色體三染色體症 (巴陶氏症)之檢測率高達 99.5%，僞陽性小於

0.5% 。 
本項檢測屬於篩檢而非診斷性質，僅供專業醫事人員作為參考，其臨床意義及治療建議需由醫師

做最終判讀。 
本檢測之任一染色體數目檢測結果異常時，將由本單位免費提供羊晶檢測。 
 

IV. 檢測說明 

關於 NIPS 產前篩檢 
非侵入性產前染色體篩檢 (NIPS) 方案，採用最先進的 DNA 分析技術檢測母體血液中微量的胎兒

游離 DNA。本方案針對胎兒罹患唐氏症及其他遺傳疾病的風險評估，設計了染色體產前篩檢系列，

三染色體症的篩檢精確度皆高於 99％。NIPS 為孕期婦女及家屬提供快速、安全又可靠的篩檢結

果，因此也減少產婦面臨非必要情況施行侵入性診斷的需求及隨之而來的流產風險、心理壓力和

焦慮。  

檢測限制 
本項檢測為非侵入性的篩檢方式，可避免侵入性檢查所產生的風險，此方法檢測 21 號染色體三染

色體症 (唐氏症)、18 號染色體三染色體症 (愛德華氏症)、13 號染色體三染色體症 (巴陶氏症)之
檢測率高達 99.5%，僞陽性小於 0.5%；然而，所有的檢測方式皆有其極限存在，此方法雖為現今

基因生物科技最新的方法，仍然有下述三點限制： 

第一點 : 並非所有的染色體異常相關疾病皆可用此方法檢測出來，如微小片段之基因增加/缺失(≦
5MB)、點突變、染色體重組、染色體倒置、單一親源染色體、染色體不平衡性轉位、染色體平衡

性轉位、鑲嵌型染色體等異常。因此，即使檢測結果為低風險或未檢出，也不能完全排除胎兒患

有其他染色體疾病之可能性。 
第二點 : 若孕婦本人為染色體非整倍體患者或胎兒為異卵雙胞胎、多胞胎、同期妊娠具有萎縮卵、

孕婦懷孕週數小於 10 週，這些情況皆會造成胎兒染色體訊號受到干擾，進而會影響此篩檢方式的

準確性。 
第三點 : 本項檢測無法檢測胎兒罹患開放性神經管缺損之風險。 

檢測方法 
孕婦周邊靜脈血液包含游離的胎兒 DNA 片段（Cell-free fetal DNA, cffDNA），因此，本檢測方法透

過採集懷孕 10 週以上孕婦的周邊靜脈血，並透過以下步驟進行檢測： 
1. 分離孕婦周邊靜脈血液之血漿，並從中萃取游離 DNA 片段。 
2. 將游離 DNA 片段製備為 DNA 文庫，並藉由次世代定序技術定序 DNA 之核酸序列。 
3. 序列結果透過生物資訊方法進行分析，並比對資料庫，最終評估染色體套數異常之篩選結果。 

聲明 
此份試驗報告結果僅針對此次試驗檢體，且未得到實驗室書面同意，試驗報告不應被複製，但全

份複製除外。 
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