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http://www.antenatalscreening.org  
 

本宣传页为您提供的名为羊膜穿刺术的程序的有关信息。 

 

 

向您提供羊膜穿刺术的原因可能如下：  

 唐氏综合症筛选测试的结果表明您的婴儿患唐氏综合病症的几率较高；  

 您的超声扫描显示您的婴儿患染色体异常的几率可能增加；  

 您已经有一个患有染色体异常的孩子，或者您上次怀孕（未到足月）时发现染色体

异常或先天性异常（出生时存在问题）； 

 您携带遗传问题（例如镰状红细胞异常）；或  

 您感染了弓浆虫病等疾病，可能导致婴儿发育出现问题。 

 

如果您决定接受羊膜穿刺术，可在本说明书的第 5 页了解该程序的有关信息。 

这些信息可帮助您决定是否想要接受这个程序。 

您的助产士和产科医师可以给您更多信息。  

 

 

简介 

羊膜穿刺术程序将从您的子宫内婴儿周围取出少量（大约 15 至 20 毫升）羊水。漂浮

在这个液体内的婴儿细胞将送往实验室里进行染色体检查。羊膜穿刺术可在怀孕 14 周

后进行（但是通常在 15 周之后）。  

如果您接受羊膜穿刺术，会有 1% 的流产概率（这意味着每个 100 位妇女中会有一位

失去婴儿）。流产最可能在羊膜穿刺术后三周内发生。流产发生原因或者会发生在谁的

身上尚不清楚。无论婴儿是否存在染色体问题都可能发生。  

由于羊膜穿刺术仅向部分妇女提供，您经常所去的产科可能不会为您提供。相反，您可

以在产科医师受过该程序培训的其他产科进行预约。  
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如果您感染了 HIV、乙型肝炎或丙型肝炎等疾病，您可能需要从专门从事感染疾病治疗

的医生那里了解更多信息，然后再决定是否接受羊膜穿刺术。  

您的助产士和产科医师可以向您解释这项实验。  

您需要决定是否要接受这个程序。  

如果您决定继续进行羊膜穿刺术程序，我们在执行该程序之前可能会请您签署一份表示同意改程序

的表格（同意表）。 

 

 

染色体检测  

在身体的每个细胞里，我们通常有 46 个染色体（23 对）。其编号从 1 到 22，而第 

23 对是性别染色体：通常 XX 为女孩，XY 为男孩。每个染色体携带有数千个基因，

这些基因是告诉身体如何生成、发育和运转的指令。  

在威尔士，在羊水中可完成两项不同的染色体检测。这些检测如下。  

 

 

聚合酶链反应（PCR）检测  

PCR 检测通常仅寻找婴儿体内的以下三种染色体问题。 

 唐氏综合症——导致某种程度的学习障碍，但通常不会威胁到婴儿的生命。在偶然

情况下，与唐氏综合症相关的身体问题会危及生命（如心脏问题）。 

 爱德华氏综合症——一种严重的染色体异常，可能危及婴儿的生命。 

 巴陶氏综合症——一种罕见但严重的染色体异常，可能危及婴儿的 

生命。 

有时 PCR 检测可能用于寻找其他特定情况。您的产科医师或遗传顾问与您将讨论这些

方面。  

PCR 检测寻找最常见染色体问题。染色体组型检查科发现其他染色体问题或变化，但

这些较为少见（参阅下一章节）。即使您的 PCR 结果是正常的也可能会出现这种情

况。  
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染色体组型检测  

这项检测需要的时间比 PCR 长，但可能查出大多数染色体问题。   

要进行这项检测，将在实验室里培育（培养）婴儿体内漂浮在羊水中的细胞（大约需要 

12 天）。然后，实验室人员将在显微镜下检查细胞，寻找婴儿染色体个数及外观的变

化。  

染色体组型测试无法检测到所有染色体改变。部分改变非常小，即使在显微镜下也无法

观察得到，而只能使用其他的专业测试进行检测。这些检测不在染色体组型上完成。  

染色体组型不会检测：  

 单基因改变，例如囊状纤维化（每个染色体包含数千基因）；  

 微缺失（染色体的小片损失）；或  

 染色体的其他细微变化。 

 

单基因异常  

单基因异常是由单个基因中的改变导致的。如果您有单基因改变所导致的遗传疾病家族

史（如囊状纤维化），则可能向您提供仅为这个目的的具体检测，叫做单基因检测。您

可能已在遗传学服务处与人进行过讨论，或者如果您说明了您有遗传病学史后，您的助

产士或产科医师可能会将您转诊至遗传学服务处。如果在羊水取样中做了单基因检测，

您通常也会被转诊进行染色体组型检测。 

如果结果显示染色体的个数及排列正常，这并不能保证婴儿不会出现问题。  

PCR 和染色体组型检测结果不显示婴儿的成长和发展情况。只有在 18 到 20 周之间婴

儿几乎完全成形时，用超声波扫描可显示这一点。 

 

如果存在问题  

有一些妊娠会发现问题。如果发现问题，我们将为您提供信息和支持，帮助您做出有关

妊娠方面的决定。会有专家为您提供信息帮助您做出决定，包括胎儿医学顾问、遗传学

家和儿科医生。   
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有些妇女在知道婴儿存在问题后，会自己准备生产。有些妇女可能决定终止其妊娠，而

有些则决定继续妊娠并将婴儿送人收养。这些都是困难的决定，我们会给您时间和信

息，帮助您做出适合于您的决定。  

发现自己未出世的孩子存在问题是令人沮丧的，要做出决定非常困难。大多数妇女都希

望得到一些支持。可能来自您的伴侣、家庭或朋友，或者是为您提供护理的健康专家。

如果您需要，您的伴侣或朋友可来到医院与您一起预约时间。  

染色体组型可以检测很多种染色体异常。这可能意味着虽然您的婴儿没有唐氏综合症、

爱德华氏综合症或巴陶氏综合症，测试结果可能会显示其他问题。   

如果这样，您可以与专门从事产前筛查的医生或助产士讨论结果。您也可以与专门从事

基因研究的人员进行讨论。要弄清婴儿是否存在问题，我们可能需要您和婴儿的父亲提

供血样。  

 

更多信息  

您可以从以下来源获取更多信息。  

产前检查的结果和选择 (ARC) 

  

73 Charlotte Street 

London 

W1T 4PN  

热线服务电话：0207 631 0285 

网站：www.arc-uk.org 

电子邮件：info@arc-uk.org 
 
 

如果您决定接受羊膜穿刺术  

羊膜穿刺术准备  

 预约前您可以吃早餐或清淡的午餐。  

 在羊膜穿刺术之前所做的扫描需要膀胱充盈，但会在羊膜穿刺术之前会要求您排  

 穿着宽松的衣物会让您更加舒适。  

 在这个程序之间或之后，您可以带着您的伴侣或朋友来陪伴您以提供支持，但请勿

带着孩子过来. 

 如果可能，请安排别人驾车带您回家。  
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羊膜穿刺术程序是如何完成的  

这个程序需要大约 10 分钟时间，您是作为门诊（通常是产前门诊）病人接受这个程序

的。做这个程序时您保持清醒、卧姿状态。  

在羊膜穿刺术之前您将接受一次超声波扫描。这是为了检查你的婴儿的位置，寻找从您

的子宫内进行抽取液样的最佳位置。你的腹部用抗菌溶液消毒，以降低感染风险。医生

将针头插入皮肤及子宫壁，然后取出婴儿周围的少量液体。医生将观察超声波扫描以引

导针头的方向，避免靠近婴儿。测试可能会感到不舒服，但不会感觉到痛。  

偶尔会因婴儿的位置而无法完成此程序。如果这样，医生可能建议择日再做这个程序。  

存在很小的概率医生无法从婴儿周围获取任何羊水。这意味着测试不能完成。医生可能

建议择日再做这个程序。 

 

 

程序之后会怎样  

在这个程序之后，可能会要求您在门诊处停留 30 分钟时间休息。有些妇女会出现肚子

向后抽筋，非常像阵痛。  

如果你的血型是猕因子阴性 (RH 阴性)，那么这个程序之后会为您注射 你在程序之后将

被提供抗 D 抗体。这是为了降低抗体在血液内发展的几率，如果您的婴儿血型为猕因

子阳性 (RH 阳性) 就可能出现这种情况。  

有些医生可建议你在这个程序之后数日内保持放松，避免性生活、提重物或者锻炼。你

不需要完全卧床休息。 

如果出现任何疼痛或不适，可服用正常剂量的扑热息痛。 

大多数妇女在两日后可返回正常生活。 

  

需要注意的事项  

 剧烈疼痛，服用适量止痛药（如扑热息痛）无法止痛。  

 阴道内出现流血或异常排出物。  

 阴道内有任何液体渗漏。  

 如果你突然感到不适、发烧或有流感类症状。  

这 些 症 状 并 不 一 定 表 示 出 现 问 题 ， 但 您 需 要 更 加 小 心 和 注 意 。 

如需建议，请联系：  

 您接受羊膜穿刺术的门诊部；或  

 你的助产士。  
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获得测试结果  

助产士、医生或遗传学家将与您讨论如何获得结果。你可能更愿意亲自获取相关信息，

这样就可以与可以回答您的问题的人进行交流。单基因障碍测试结果需要的时间各不相

同。遗传学小组将与您讨论如何获取单基因测试结果。 

 

PCR 结果  

你的 PCR 结果通常是三天内提供。  

每 25 分羊膜穿刺术采样中大约有 1 份不适用于 PCR 测试。如果这样，需要等待染色

体组型结果。但是这不意味着有在婴儿存在问题。在大约 4% 或 5% 的 PCR 测试（百

分之四或五）中，我们可能需要您或婴儿父亲的血样以帮助我们获得更清楚的结果。同

样，这通常也并不意味着有在婴儿存在问题。 

  

染色体组型结果  

染色体组型结果通常在大约两周内可以提供。  

有时在实验室里培养细胞会需要更长一些时间，您需要多等几天才能取到结果。如果细

胞生长较慢，并不是因为婴儿方面问题。   

偶尔在大约 0.3% 的测试中（即每 300 个测试中的一次），细胞在实验室里不会生

长，您无法从染色体组型中得到结果。如果这样，可能会要您再做羊膜穿刺术。   
 

有 1% 的测试中（即每 100 个测试中有一个）不会给出清晰的结果。有时细胞的生长

方式使实验室难以确定是否存在问题，可能会要您进行更多测试。  

染色体组型测试将显示婴儿的性别。如果你不想知道婴儿的性别，请告诉你的助产士或

医生。  

你可以从您的助产士或者做羊膜穿刺术的门诊部获取更多有关羊膜穿刺术结果的信息。  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 


