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近几年，基于胎儿游离 DNA（cfDNA）进行

的 21- 三体及其他非整倍体筛查技术的广泛应用，

极大地扩展了产前筛查的应用范围。cfDNA 检测

正迅速纳入产前检查范畴，从而改变了传统的产前

筛查及诊断途径。然而，尽管 cfDNA技术高速有效，

仍然需要考虑到其作用及性能，必须与其他筛查方

法一起联合应用。由于 cfDNA 的广泛应用，产前

超声的作用应被重申。

该共识声明是基于 2013 年发布的“ISUOG 关

于非侵入性产前检测（non-invasive prenatal testing， 
NIPT）对产前超声实践影响的共识声明”重新修

订的补充新版本。

1. 根据 ISUOG 指南所有孕妇均应接受一次孕

早期超声检查，无论其是否打算进行 cfDNA检测。

2. 如果孕妇 cfDNA 检测结果阴性，也应该测

量颈项透明层（nuchal translucency，NT）厚度并

记录原始值及百分位数。但在已知 cfDNA 正常的

孕妇中，没有必要进行基于 NT 值的孕早期 21-、
18-、13- 三体的风险值评估。因此，由于其较高的

假阳性率和较低的阳性预测值，在 cfDNA 正常的

孕妇中不再进行 21- 三体软标记的评估。

3. 如果孕妇未进行 cfDNA检测，检测前咨询是

非常必要的。根据 ISUOG 指南，在孕早期常规筛

查后，对于希望进一步进行风险评估的孕妇有 3 种 
方案：（1）孕早期（头臀径在 45～84 mm）时，基

于孕妇年龄、NT 值和（或）血清标志物和（或）

超声标记的个体危险因素的筛查策略。专家共识建

议 cfDNA 检测不能替代常规有创检查，基于人群

研究结果，仅有 70% 的染色体异常为 21-、18-、
13- 三体，通过另外的染色体微阵列分析能检测出

大量的其他异常。（2）cfDNA 是一线筛查方法。

目前大多数指南根据现有数据将 cfDNA 仅仅作为

高或中等风险人群的检测方法。低风险人群的筛查

经验正在积累。当超声检查异常或 NT 值显著增加

时不应使用 cfDNA 筛查。只有当更多的研究数据

出现并且 cfDNA 筛查成本降低时，才会在低危患

者中应用 cfDNA。（3）基于孕妇的选择及背景风

险（孕妇年龄、既往史、胎儿超声异常）进行有创

检查时无需再进行个体风险的计算。

4. 胎儿结构异常时，胎儿核型和（或）微阵列

检查的适应证不应根据之前因 cfDNA 检测结果正

常而更改；cfDNA 检测失败时，应告知患者异常

风险的增加及可替代的筛查及检查策略。

5. cfDNA 并不是诊断性检查，并且在检查结

果异常的情况下需要进行有创性检查的验证。当

cfDNA 检查结果异常而与超声正常检查结果不一

致时，应进行羊水穿刺而不是绒毛膜活检。

6. 应进一步研究双胎妊娠 cfDNA 检查的准 
确性。

7. 应进一步研究不同供应商 cfDNA 检测的不

一致性。

目前对于三体及其他遗传综合征的无创检测在

技术上是可行的。医疗工作者和孕妇都应清楚地意

识到正在进行的检查及其性能，因为多次测试会提

高整体假阳性率和失败率。微缺失的检出率尚未确

定，目前大多数国家指南不支持对 cfDNA 进行微

缺失检测。微缺失的筛查也引发了关于检查前和检

查后咨询的复杂问题。未来，应提供针对各种筛查

策略成本效益的评估。
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ISUOG Clinical Standards Committee 为了 ISUOG临 
床标准委员会的利益。
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