
·综述· 《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０２３年第１５卷第３期

［１６］　ＦＩＯＲＥＮＴＩＮＯＦ，ＢＯＮＯＳ，ＰＩＺＺＵＴＩＦ，ｅｔａｌ．Ｔｈｅ
ｉｍｐｏｒｔａｎｃｅｏｆｄｅｔｅｒｍｉｎｉｎｇｔｈｅｌｉｍｉｔｏｆｄｅｔｅｃｔｉｏｎｏｆｎｏｎ
ｉｎｖａｓｉｖｅｐｒｅｎａｔａｌｔｅｓｔｉｎｇｍｅｔｈｏｄｓ［Ｊ］．Ｐｒｅｎａｔａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓ，
２０１６，３６（４）：３０４３１１．

［１７］　ＡＳＨＯＯＲＧ，ＳＹＮＧＥＬＡＫＩＡ，ＰＯＯＮＬＣ，ｅｔａｌ．Ｆｅｔａｌ
ｆｒａｃｔｉｏｎｉｎｍａｔｅｒｎａｌｐｌａｓｍａｃｅｌｌｆｒｅｅＤＮＡａｔ１１１３ｗｅｅｋｓ＇
ｇｅｓｔａｔｉｏｎ：ｒｅｌａｔｉｏｎｔｏｍａｔｅｒｎａｌａｎｄｆｅｔａｌｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｓ［Ｊ］．
Ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄｉｎｏｂｓｔｅｔｒｉｃｓ＆ｇｙｎｅｃｏｌｏｇｙ，２０１３，４１（１）：２６３２．

［１８］　ＮＯＲＴＯＮＭＥ，ＪＡＣＯＢＳＳＯＮＢ，ＳＷＡＭＹＧＫ，ｅｔａｌ．Ｃｅｌｌ
ｆｒｅｅＤＮＡａｎａｌｙｓｉｓｆｏｒｎｏｎｉｎｖａｓｉｖｅｅｘａｍｉｎａｔｉｏｎｏｆｔｒｉｓｏｍｙ
［Ｊ］．ＴｈｅＮｅｗＥｎｇｌａｎｄｊｏｕｒｎａｌｏｆｍｅｄｉｃｉｎｅ，２０１５，３７２（１７）：
１５８９１５９７．

［１９］　ＣＨＡＮＮ，ＳＭＥＴＭＥ，ＳＡＮＤＯＷＲ，ｅｔａｌ．Ｉｍｐｌｉｃａｔｉｏｎｓｏｆ
ｆａｉｌｕｒｅｔｏａｃｈｉｅｖｅａｒｅｓｕｌｔｆｒｏｍｐｒｅｎａｔａｌｍａｔｅｒｎａｌｓｅｒｕｍｃｅｌｌ
ｆｒｅｅＤＮＡｔｅｓｔｉｎｇ：ａｈｉｓｔｏｒｉｃａｌｃｏｈｏｒｔｓｔｕｄｙ［Ｊ］．ＢＪＯＧ：ａｎ
ｉｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌｊｏｕｒｎａｌｏｆｏｂｓｔｅｔｒｉｃｓａｎｄｇｙｎａｅｃｏｌｏｇｙ，２０１８，
１２５（７）：８４８８５５．

［２０］　ＰＥＲＧＡＭＥＮＴＥ，ＣＵＣＫＬＥＨ，ＺＩＭＭＥＲＭＡＮＮＢ，ｅｔａｌ．
ＳｉｎｇｌｅＮｕｃｌｅｏｔｉｄｅＰｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍＢａｓｅｄＮｏｎｉｎｖａｓｉｖｅＰｒｅｎａｔａｌ
ＳｃｒｅｅｎｉｎｇｉｎａＨｉｇｈＲｉｓｋａｎｄＬｏｗＲｉｓｋＣｏｈｏｒｔ［Ｊ］．
Ｏｂｓｔｅｔｒｉｃｓ＆Ｇｙｎｅｃｏｌｏｇｙ，２０１４，１２４（２）：２１０２１８．

［２１］　ＢＥＬＬＡＩＤＵＳＳＡＵＬＴＫ，ＭＥＮＧＬ，ＨＯＷＬＥＹＨ，ｅｔａｌ．

ＣｙｔｏｇｅｎｅｔｉｃｏｕｔｃｏｍｅｓｆｏｌｌｏｗｉｎｇａｆａｉｌｅｄｃｅｌｌｆｒｅｅＤＮＡｓｃｒｅｅｎ：
ａｐｏｐｕｌａｔｉｏｎｂａｓｅｄｒｅｔｒｏｓｐｅｃｔｉｖｅｃｏｈｏｒｔｓｔｕｄｙｏｆ３５，１４６
ｓｉｎｇｌｅｔｏｎｐｒｅｇｎａｎｃｉｅｓ［Ｊ］．Ａｍｅｒｉｃａｎｊｏｕｒｎａｌｏｆｏｂｓｔｅｔｒｉｃｓａｎｄ
ｇｙｎｅｃｏｌｏｇｙ，２０２３．２２９（２）：１６８．ｅ１１６８．ｅ８．

［２２］　ＢＥＣＫＩＮＧＥＣ，ＷＩＲＪＯＳＯＥＫＡＲＴＯＳＡＭ，ＳＣＨＥＦＦＥＲＰ
Ｇ，ｅｔａｌ．ＬｏｗｆｅｔａｌｆｒａｃｔｉｏｎｉｎｃｅｌｌｆｒｅｅＤＮＡｔｅｓｔｉｎｇｉｓ
ａｓｓｏｃｉａｔｅｄｗｉｔｈａｄｖｅｒｓｅｐｒｅｇｎａｎｃｙｏｕｔｃｏｍｅ：Ａｎａｌｙｓｉｓｏｆａ
ｓｕｂｃｏｈｏｒｔｏｆｔｈｅＴＲＩＤＥＮＴ２ｓｔｕｄｙ［Ｊ］．Ｐｒｅｎａｔａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓ，
２０２１，４１（１０）：１２９６１３０４．

［２３］　ＣＬＡＰＰＭＡ，ＢＥＲＲＹＭ，ＳＨＯＯＫＬＬ，ｅｔａｌ．ＬｏｗＦｅｔａｌ
ＦｒａｃｔｉｏｎａｎｄＢｉｒｔｈＷｅｉｇｈｔｉｎＷｏｍｅｎｗｉｔｈＮｅｇａｔｉｖｅＦｉｒｓｔ
ＴｒｉｍｅｓｔｅｒＣｅｌｌＦｒｅｅＤＮＡＳｃｒｅｅｎｉｎｇ［Ｊ］．Ａｍｅｒｉｃａｎｊｏｕｒｎａｌｏｆ
ｐｅｒｉｎａｔｏｌｏｇｙ，２０２０，３７（１）：８６９１．

［２４］　ＳＣＨＥＦＦＥＲＰＧ，ＷＩＲＪＯＳＯＥＫＡＲＴＯＳＡＭ，ＢＥＣＫＩＮＧＥ
Ｃ，ｅｔａｌ．Ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎｂｅｔｗｅｅｎｌｏｗｆｅｔａｌｆｒａｃｔｉｏｎｉｎｃｅｌｌｆｒｅｅ
ＤＮＡｔｅｓｔｉｎｇａｎｄａｄｖｅｒｓｅｐｒｅｇｎａｎｃｙｏｕｔｃｏｍｅ：Ａｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ
ｒｅｖｉｅｗ［Ｊ］．Ｐｒｅｎａｔａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓ，２０２１，４１（１０）：１２８７１２９５．

（收稿日期：２０２３０８２５）
编辑：刘邓浩

·视频导读·

无创产前检测临床应用的标准化
李金明

（国家卫生健康委临床检验中心临床分子与免疫室，北京　１００７３０）

犇犗犐：１０．１３４７０／ｊ．ｃｎｋｉ．ｃｊｐｄ．２０２３．０３．０１４

　　来自国家卫生健康委员会临床检验中心副主任兼临
床分子与免疫室主任李金明教授给我们带来了“无创产前
检测临床应用如何标准化”的讲座，他从标准化与质量保
证的关键环节，分子检测科研与临床应用之间的异同，临
床有效性与临床预期用途，分析前标本采集的重要性，性
能验证与性能确认以及结果报告与解释六个方面给我们

进行了详细阐述。从每一个详细的细节让我们了解了实验室质量管理的“灵魂”，以及遗传咨询的流程，作为
分子遗传咨询师应该了解的内容及ＮＩＰＴ遗传咨询的关键点。
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