
        懷孕期間該如何選擇唐氏症篩檢？ 

「唐氏症」是指人體的第 21 對染色體多了一條，是染色體異常疾病中發生率最高的，病人會 

有智能障礙、先天性心臟病…等問題。 

根據醫學統計，平均每 800 個出生的新生兒，就可能有一個是唐氏兒；如果在產前檢查沒有被 

診斷出來，這些胎兒會存活且被生下來。 

高齡產婦（年齡 34 歲以上）與唐氏症有密切關係，年齡愈高，懷到唐氏症胎兒的機率愈大。衛 

生署目前的政策是建議滿 34 歲以上的孕婦直接做羊膜穿刺，抽取羊水進行胎兒染色體分析。 

然而，未滿 34 歲的育齡婦女，畢竟占大多數；根據統計結果顯示，有 80% 的唐氏兒是由 34 歲 

以下的非高齡孕婦所產下。有鑑於此，醫學建議 34 歲以下的孕婦做「唐氏症篩檢」。 

 

⚫ 非侵入性的唐氏症篩檢並非確定性的診斷，檢查為篩檢性質而非診斷性質，如果第一孕期、 

第二孕期唐氏症篩檢結果，風險值大於 1/270 者為高風險者，並不代表胎兒一定有唐氏症 

或其他染色體異常，建議孕婦進行產前胎兒染色體分析以確定診斷。 

⚫ 第一孕期唐氏症篩檢風險值介於 1/271 到 1/1000 者，建議孕婦於懷孕 15~20 週時，再進 

行第二孕期四指標母血唐氏症篩檢，若其風險值大於 1/270，則進行羊膜穿刺檢查。 

⚫ 唐氏症篩檢若為低風險者，胎兒仍有極少的機率為唐氏症或其他染色體異常，所以此法並不 

能杜絕所有的唐氏兒出生。目前要確定染色體異常的診斷方法，只有接受侵入性的檢查，例 

如絨毛膜採樣術、臍帶血採樣術或羊膜穿刺術等。 



 

 

一、 比較每一項選擇的優點、偵測率、風險、副作用(併發率)、費用、替代方案 

 

二、 選擇唐氏症篩檢方式會在意的因素是什麼?以及在意的程度 

考量因素 毫不在意 不在意 尚可 在意 非常在意 

檢查準確性 1 2 3 4 5 

經濟考量 1 2 3 4 5 

檢查方便性 1 2 3 4 5 

併發症風險 1 2 3 4 5 

檢查不適感 1 2 3 4 5 

 

三、 您對檢測方式的認知有多少？ 

1. 執行任何一項唐氏症篩檢，檢查顯示無異常，一定不會生下唐氏症寶寶。 □ 對 □ 不對 □ 不知道 

2. 執行任何一項唐氏症篩檢，檢查顯示異常，代表胎兒一定有問題。       □ 對 □ 不對 □ 不知道 

3. 羊膜穿刺執行毫無風險，適合所有人檢查。                           □ 對 □ 不對 □ 不知道 

 

四、 你現在確認好檢測方式了嗎？ 

 □ 第一孕期唐氏症篩檢 □ 第二孕期唐氏症篩檢 □ 非侵入性母血胎兒染色體檢查 □ 羊膜穿刺 

  □ 我還無法做出決定，我想要與主治醫師或其他人（包含配偶、家人、朋友或第二意見提供者……等）討論 

 

五、 執行過程了解程度       □ 非常了解 □ 部分了解 □ 完全不了解 

考量/選項 第一孕期唐氏症篩檢 第二孕期唐氏症篩檢 非侵入性母血胎兒染色體檢查

(NIPS/NIPT) 

羊膜穿刺 

檢測方法及內

容 

. 頸部透明帶超音波 

. 抽母血(PAPP-A/Free βHCG) 

抽母血 4 指標唐氏血清(Free 

βHCG / AFP / uE3 / Inhibin A) 

抽母血檢測胎兒染色體(胎兒游離

DNA 配合次世代定序/晶片) 

抽羊水培養胎兒細胞進行胎兒細

胞染色體分析 

檢測時間 11 - 13 週 15 – 20 週 10 週以上 16 週以上 

唐氏症檢測率 90 - 91% 81 % 99 % > 99 % 

額外檢查項目 . 愛德華氏症 

. 巴陶氏症 

. 愛德華氏症 

. 神經管缺損 

. 全部 23 對染色體數目 

. 染色體微片段缺失 

. 全部 23 對染色體數目 

. 染色體微片段缺失(須配合晶片) 

優點 . 診斷週數早 

. 超音波包含初期胎兒構造 

. 費用較低 

. 不需另外安排胎兒超音波檢

查時間 

. 偵測率高，唐氏症/愛德華氏症

(T18)/巴陶氏症(T13)準確率高 

. 診斷週數早 

. 安全性高 

. 偵測率高，加上羊水晶片可更   

 完整檢查胎兒染色體及基因 

. 雙胞胎可個別偵測 

缺點 . 超音波檢查有技術門檻 

. 檢出率有限 

. 檢查時間較晚 

. 檢出率較低 

. 檢查費用高 

. 檢測項目有限 

. 侵入性檢查 1-3/1000 流產機率 

. 感染風險 

. 診斷週數晚 

費用 2700 元 2480 元 15000 – 38000 元 

(因檢測項目而異) 

11000 元(補助 5000 元) 

晶片(18000-35000 元) 

請透過以下四個步驟來幫助您做決定 
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