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• 主題：高齡孕婦一定要抽羊水嗎?是否有其他檢查方式? 

• 關鍵字：高齡、羊膜穿刺術、絨毛膜取樣、非侵入性染色體檢查、
基因晶片檢查



高齡，需不需要做羊膜穿刺檢查？

• 根據統計資料，染色體發生異常的胎兒佔所有新生兒的比例約0.65~0.84％，高
齡孕婦（34足歲以上）懷有染色體異常胎兒的機會比年紀輕的孕婦較高。所以
產前接受染色體的篩檢很重要的。



唐氏症和生育年齡發生率
生育年齡 唐氏症發生率

20 1/1667

22 1/1429

24 1/1250

26 1/1176

28 1/1053

30 1/952

32 1/769

34 1/500

35 1/385

36 1/294

37 1/227

38 1/175

39 1/137

40 1/106

41 1/82

42 1/64

43 1/50

44 1/38



建議羊膜穿刺的孕婦有哪些？

• 34足歲以上的高齡產婦。

• 曾生過染色體異常胎兒者。

• 超音波或孕婦血清唐氏症篩檢發現異常者。

• 夫婦之一染色體異常者。

• 有三次以上的習慣性流產者。

• 夫妻雙方是單一基因疾病之患者或帶因者。

• 曾生過無腦兒、脊柱裂等開放性神經管缺損兒等。

＊有以上情形孕婦需建議接受羊膜腔穿刺術檢查，符合這些適
應症者，政府會補助檢查費用5000元。



羊膜穿刺檢查是否有危險性？

• 羊膜穿刺被用在產前遺傳診斷，至今已超過三十年，無論診斷的準
確性及安全性都已被醫學界所公認。

• 就醫學角度，是否抽羊水，依考量侵入檢查危險機率與不抽羊水時
胎兒染色體異常機率二者之大小後來建議。

• 有部分染色體異常者無法由超音波或其他檢查準確評估，若醫師評
估有抽羊水之必要時，此時未抽羊水有診斷不足之風險，孕婦需自
已衡量是否可以接受此風險，再與醫師討論後決定。

• 依文獻統計，約有0.5%的流產或其他併發症的機率。



羊膜穿刺檢查
• 施做羊膜穿刺的針頭跟一般針頭一樣，配合超音波引導下避開寶寶
的位置，刺入肚皮底下，針頭還有支軟針，就算寶寶調皮，不小心
用手去撥到，也不會傷到寶寶！出於對胎兒安全的考慮，一般會等
到孕期16周以後進行。



絨毛膜取樣和羊膜穿刺一樣嗎?

• 胎盤組織在放大之後呈絨毛樣，所以絨毛是組成胎盤的最小單位。
絨毛採樣是在超音波導引之下，經由子宮頸或腹部，將一根導管或
細長針，穿入胎盤組織內，吸取少量的絨毛，作染色體、基因或酵
素的分析，以診斷胎兒染色體或基因異常的一種方法，稱為絨毛採
樣。

• 絨毛膜取樣較羊膜穿刺更早，通常在懷孕早期三個月內就做，能提
早知道結果。

• 絨毛採樣可以檢查的疾病項目跟羊膜穿刺的差不多。然而某些基因
疾病的診斷需要比較多量的DNA，例如甲型海洋性貧血等，在這種
情況時，採取絨毛作診斷會優於羊膜穿刺。



絨毛膜取樣

• 絨毛膜取樣所造成的流產機率，是羊膜穿刺術的2~4倍，孕婦有下
列情況，醫師才會建議採取：

1. 第一孕期母血唐氏症篩檢，結果為高危險族群者。

2. 頸部透明帶太厚，或者以超音波發現胎兒有明顯異常者。

3. 高齡產婦焦慮胎兒異常時。

4. 前次懷孕出現過染色體(基因)異常的胎兒。

5. 夫妻雙方其中之一有染色體(基因)異常者。



羊膜穿刺進行方式
• 抽羊水前需先測量血壓，上廁所排空膀胱尿液。

• 平躺於超音波檢查床，露出腹部，醫生會先以超音波掃描，定位胎盤及羊水聚集的位置。

• 以優碘消毒腹部皮膚，隔離出無菌範圍。

• 醫生會再次以超音波掃描羊水聚集的位置並由護士固定。

• 確定位置後，醫生以特製的細長針(脊椎穿刺針)由腹壁穿入子宮腔，在超音波指引下會避

開胎兒、胎盤、臍帶、膀胱與子宮動脈。

• 當針尖到達確定位置後，將針接上針筒，抽取約20c.c的羊水，供染色體檢驗用。

• 抽出針頭後，在插入針頭部位梢做壓迫止血，並再次以超音波掃描胎兒情況，就大告成了，

整個流程大約10分鐘。

• 最後留院觀察15~20分鐘，若無不適即可回家休息。

• 羊水抽取後，送交至實驗室進行染色體培養、分析、報告約2~3週即可知道。若是檢查結

果有問題，我們會主動通知您，請您回診與醫師討論是否需要接受進一步的檢查及遺傳諮

詢。



羊膜穿刺後注意事項

• 有些人會有輕微的子宮收縮，腹部針扎處輕微刺痛感，這些症狀大
多會在一天內消失因此當天應儘量多休息，醫生也會給予消炎、止
痛、安胎的藥物，預防感染及子宮收縮。

• 三天內避免激烈運動，包括性生活，提重物，抱小孩等。

• 若出現持續且規則之子宮收縮、陰道出血、破水或不明原因發燒，
請立即返診。



羊水可檢查哪些疾病?
罕見疾病也都可以檢查出來嗎?

• 羊水中含有胎兒剝落的表皮細胞，纖維母細胞等，經過培養2~3週
後，可以拿來檢查染色體分析。傳統羊水染色體檢測主要偵測胎兒
染色體數目和結構異常，尤其以唐氏症的診斷最為重要。

• 若有家族病史特殊情況，則可再加作某些基因定序檢查，像地中海
型貧血、脊髓性肌肉萎縮症、血友病等遺傳性疾病。

• 有時無法從傳統羊水染色體檢測出為微小片段的染色體缺失，這類
微缺失同樣會造成寶寶可能出現智能障礙、臉部特徵異常、發育遲
緩等臨床表現。這些異常可以透過進行傳統羊膜穿刺的同時，另多
抽10C.C羊水加做基因晶片來預防。



什麼是晶片?

• 羊水晶片經由國際標準細胞基因晶片委員會（lnternational Standard 

Cytogenomic Array Consortium,ISCA）所推薦，特別針對微小基因片段所缺

失而設計的檢測技術，目前技術已達6萬多個探針、取胎兒的DNA，快速掃

瞄人體46條染色體，100多種基因微小缺失或疾病，如小胖威利症、自閉症、

天使症候群等。

• 《新英格蘭醫學雜誌》研究指出，當胎兒高層次超音波檢查有異常，晶片

篩檢比傳統染色體檢查可以多找到6%的異常。

• 近兩年，國外也有專家學者建議直接用基因晶片來檢查產後的一些先天性

異常的新生兒。許多臨床單位已經將基因晶片搭配傳統染色體分析，針對

這一類“微小片段缺失症候群“在產前提供診斷的機會。



染色體和基因晶片分析



如果不想抽羊水，有沒有其他的選擇方式?

• 傳統對於產前診斷或篩檢方式，都會讓孕婦在做選擇時感到很猶豫
和掙扎，因為他們得去決定是要選準確度高但可能有流產風險的羊
膜穿刺檢查或是去接受有10~20%偽陰性傳統唐氏症篩檢方式？

• 非侵入性的唐氏症篩檢準確率還沒有到幾近理想的境界，所以孕婦
年紀到了34足歲，建議做羊膜穿刺降低生育唐氏症胎兒的風險，這
是目前周產醫學共識。(介紹 NIPT和其他唐氏症篩檢)



唐氏症檢測方式之比較



NIPT檢查，安全、準確度高，是產前唐氏症篩檢的另一種選擇。



非侵入性染色體檢測的方式可以
取代羊膜穿刺術嗎？

• 非侵入性染色體NIPT技術透過次世代基因序列分析的技術，將母血的血漿

內分離出小片段游離核苷酸，來進行染色體非整倍體分析，如三染色體21、

三染色體18、三染色體13等。檢查敏感度可以達到超過99% 以上。

• 但是NIPT目前仍然無法完全取代侵入性檢查，它無法偵測出羊水檢查所能

檢查出的其他染色體結構異常(e.g. mosaicism, markers, translocations, 

inversions)和微小缺失症候群。所以只能當成產前檢測的選擇。若後續超音

波發現異常，羊水染色體或晶片檢測仍建議施行。



選擇方案 方案的優點 方案的缺點

方案1 
非侵入性檢查
傳統母血唐氏症篩檢(初唐、
中唐)

安全無風險

檢查費用低
初唐2700元
中唐2400元

檢出率不高(85%)

方案2
非侵入性檢查
NIPT

安全
無流產和感染風險

檢測項目較少
只針對第21、18、13號染色體三
體症異常

準確度高 費用高
需全額自費(2萬元)

懷孕早期就可抽血檢測_10週起

方案3
侵入性檢查_羊膜穿刺檢查

政府補助5000元 有流產和感染的風險(千分之三以
下)

準確度高99%以上 懷孕中期(16週後)才可以檢查

可以選擇加做晶片 需另外再負擔加做檢查費用

方案4
侵入性檢查_絨毛膜取樣檢查

政府無補助
需全額自費8000元

流產的風險比羊膜穿刺高
(0.5~1%)

懷孕早期(11-12週)就可取樣檢查 有母體細胞汙染的可能
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