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无创产前筛查在双胎妊娠染色体非整倍体
筛查中的应用及胎儿游离ＤＮＡ浓度分析
刘建珍１　陈鸿桢２　孟祥荣１　李熹罛１　覃燕龄１　林铿１　许碧秋３
（１．广州市花都区妇幼保健院检验科；２．广州市花都区妇幼保健院生殖医学科；３．广州市
花都区妇幼保健院医学遗传学与产前诊断科，广东广州，５１０８００）

【摘要】　目的　评估无创产前筛查（ｎｏｎｉｎｖａｓｉｖｅｐｒｅｎａｔａｌｔｅｓｔｉｎｇ，ＮＩＰＴ）在双胎妊娠染色体非整倍体的
应用价值，并对胎儿游离ＤＮＡ浓度进行分析。方法　收集２０１８年１月至２０２３年５月在广州市花都区
妇幼保健院接受ＮＩＰＴ检测的双胎样本６１７例（辅助生殖双胎２８４例，自然妊娠双胎３３３例）为研究对
象，同期１２６８８例单胎妊娠样本作为对照，采用高通量测序方法进行检测，对染色体非整倍体高风险样
本行核型分析，根据Ｙ染色体唯一比对条数对男胎进行胎儿游离ＤＮＡ浓度计算，使用基于浅深度的母
亲血浆ＤＮＡ测序方法（ＳｅｑＦＦ）对女胎进行胎儿游离ＤＮＡ浓度计算。结果　双胎妊娠检出２例Ｔ２１和
１例Ｔ１８，未检出Ｔ１３，Ｔ２１、Ｔ１８的阳性预测值分别为１００％、０，阴性预测值均为１００％；单胎妊娠Ｔ２１、
Ｔ１８、Ｔ１３的阳性预测值分别为８８．８９％、４５．４５％、２５％，阴性预测值均为１００％。双胎妊娠胎儿游离
ＤＮＡ浓度为１０．４８％，较单胎妊娠（１１．３５％）稍低；双胎妊娠首次建库成功率为９９．０３％，较单胎妊娠
（９９．９９％）低，差异有统计学意义（χ２＝１０４．１０５，犘＝０．００）。结论　ＮＩＰＴ在双胎妊娠染色体非整倍体
筛查有一定应用价值，Ｔ２１筛查效率高，胎儿游离ＤＮＡ浓度影响ＮＩＰＴ检测的成败和结果准确性。
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ｆｅｍａｌｅｆｅｔｕｓｅｓｕｓｉｎｇａｓｈａｌｌｏｗｄｅｐｔｈｍａｔｅｒｎａｌｐｌａｓｍａＤＮＡｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｄａｔａ（ＳｅｑＦＦ）．犚犲狊狌犾狋狊　Ｉｎｔｗｉｎ
ｐｒｅｇｎａｎｃｙ，Ｔ２１ｗａｓｄｅｔｅｃｔｅｄｉｎ２ｃａｓｅｓａｎｄＴ１８ｉｎ１ｃａｓｅ，ｂｕｔｎｏＴ１３ｗａｓｄｅｔｅｃｔｅｄ．Ｔｈｅｐｏｓｉｔｉｖｅ
ｐｒｅｄｉｃｔｉｖｅｖａｌｕｅｓｏｆＴ２１ａｎｄＴ１８ｗｅｒｅ１００％ａｎｄ０，ｒｅｓｐｅｃｔｉｖｅｌｙ，ａｎｄｔｈｅｎｅｇａｔｉｖｅｐｒｅｄｉｃｔｉｖｅｖａｌｕｅｓｗｅｒｅ

２２



《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０２３年第１５卷第４期 ·论著·　　

１００％．Ｉｎｓｉｎｇｌｅｐｒｅｇｎａｎｃｙ，ｔｈｅｐｏｓｉｔｉｖｅｐｒｅｄｉｃｔｉｖｅｖａｌｕｅｓｏｆＴ２１，Ｔ１８ａｎｄＴ１３ｗｅｒｅ８８．８９％，４５．４５％
ａｎｄ２５％，ｒｅｓｐｅｃｔｉｖｅｌｙ，ａｎｄｔｈｅｎｅｇａｔｉｖｅｐｒｅｄｉｃｔｉｖｅｖａｌｕｅｓｗｅｒｅ１００％．ＴｈｅｃｏｎｃｅｎｔｒａｔｉｏｎｏｆｆｒｅｅＤＮＡｉｎ
ｔｗｉｎｐｒｅｇｎａｎｃｙｗａｓ１０．４８％，ｗｈｉｃｈｗａｓｌｏｗｅｒｔｈａｎｔｈａｔｉｎｓｉｎｇｌｅｐｒｅｇｎａｎｃｙ（１１．３５％）．Ｔｈｅｓｕｃｃｅｓｓｒａｔｅ
ｏｆｔｗｉｎｐｒｅｇｎａｎｃｙｗａｓ９９．０３％，ｗｈｉｃｈｗａｓｌｏｗｅｒｔｈａｎｔｈａｔｏｆｓｉｎｇｌｅｐｒｅｇｎａｎｃｙ（９９．９９％）．（χ２＝
１０４．１０５，犘＝０．００）．犆狅狀犮犾狌狊犻狅狀　ＮＩＰＴｈａｓａｃｅｒｔａｉｎａｐｐｌｉｃａｔｉｏｎｖａｌｕｅｉｎｔｈｅｓｃｒｅｅｎｉｎｇｏｆｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ
ａｎｅｕｐｌｏｉｄｙｉｎｔｗｉｎｐｒｅｇｎａｎｃｙ，Ｔ２１ｓｃｒｅｅｎｉｎｇｉｓｈｉｇｈｌｙｅｆｆｉｃｉｅｎｔ，ａｎｄｔｈｅｃｏｎｃｅｎｔｒａｔｉｏｎｏｆｆｅｔａｌｆｒｅｅＤＮＡ
ａｆｆｅｃｔｓｔｈｅｓｕｃｃｅｓｓｏｒｆａｉｌｕｒｅｏｆＮＩＰＴｄｅｔｅｃｔｉｏｎａｎｄｔｈｅａｃｃｕｒａｃｙｏｆｔｈｅｒｅｓｕｌｔｓ．
【犓犲狔狑狅狉犱狊】　Ｎｏｎｉｎｖａｓｉｖｅｐｒｅｎａｔａｌｔｅｓｔｉｎｇ；Ｔｗｉｎｐｒｅｇｎａｎｃｙ；Ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅａｎｅｕｐｌｏｉｄ；ＦｅｔａｌｆｒｅｅＤＮＡ
ｆｒａｃｔｉｏｎ

　　自然双胎妊娠发生率的约为１．６％，但随着女
性婚育年龄的推迟、促排卵药的运用及辅助生殖技
术（ａｓｓｉｓｔｅｄｒｅｐｒｏｄｕｃｔｉｖｅｔｅｃｈｎｏｌｏｇｙ，ＡＲＴ）的成熟
应用，双胎妊娠的发生率已高达３．０％［１］，远高于自
然妊娠双胎发生率。双胎妊娠较单胎妊娠复杂，胎
儿染色体非整倍体发生率及介入性检查流产率均比
单胎妊娠高［２３］，现阶段检测双胎妊娠染色体非整倍
体暂无最佳方案。无创产前筛查（ｎｏｎｉｎｗａｓｉｖｅ
ｐｒｅｎａｔａｌｔｅｓｔｉｎｇ，ＮＩＰＴ）作为近年来新兴的的产前
筛查技术，已成熟应用于单胎妊娠［４５］，但在双胎妊
娠的应用报道缺乏大样本的研究，检测效能尚不明
确。在《关于规范有序开展孕妇外周血胎儿游离
ＤＮＡ产前筛查与诊断工作的通知》中，双胎妊娠属
于“慎用人群”［６］，其应用价值还有待研究。本研究
探讨ＮＩＰＴ在双胎妊娠胎儿染色体非整倍体的应用
价值及其胎儿游离ＤＮＡ浓度，旨在为双胎妊娠孕
妇提供一种产前筛查参考方案。

１　资料和方法

１．１　一般资料　收集２０１８年１月至２０２３年５月
于广州市花都区妇幼保健院产检，自愿接受ＮＩＰＴ
筛查的双胎妊娠孕妇６１７例，其中２８４例通过辅助
生殖受孕，３３３例为自然受孕，并以同期１２６８８例单
胎妊娠样本（辅助生殖单胎６８２例，自然单胎１１８２７
例）作为对照。纳入标准：孕１２周以上，因临床或个
人要求行ＮＩＰＴ检测。排除标准：①孕周＜１２周；
②夫妇一方有明显的染色体异常；③１年内接受过
异体输血、移植手术、异体细胞治疗等；④胎儿超声
检查提示有结构异常须进行产前诊断；⑤有基因遗
传病家族史或提示胎儿罹患遗传基因高风险；⑥孕

期合并恶性肿瘤；⑦医师认为有明显影响结果准确
性的其他情形。本研究通过本院伦理委员会审核并
批准通过，批件号２０２３０２５。
１．２　方法
１．２．１　ＮＩＰＴ检测　用ＥＤＴＡ抗凝管采集孕妇外
周血８～１０ｍｌ，２ｈ内分离血浆。分离后的血浆使
用达瑞生物的核酸提取试剂盒（磁珠法）行洗涤纯
化、ＤＮＡ洗脱和ＤＮＡ浓度测定，浓度要求＞
０．０５ｎｇ／μｌ；使用文库构建试剂盒（磁珠法）对提取
的合格的ＤＮＡ行末端修复、ＤＮＡ片段末端连接接
头和ＰＣＲ扩增ＤＮＡ片段，测定构建ＤＮＡ文库浓
度，文库浓度要求＞２ｎｇ／μｌ；使用达瑞生物技术有
限公司胎儿染色体非整倍体（Ｔ２１／Ｔ１８／Ｔ１３）检测
试剂盒（半导体测序法），采用ＤＡ８６００测序仪进行
测序，测序数据经去低质量、去重复、ＧＣ校正等处
理，分别计算１３、１８和２１号染色体的Ｚ值。Ｚ值在
－３～３评估为低风险，Ｚ值≥３或Ｚ值≤－３时评
估为高风险。参照ＮＩＰＴ技术的专家共识，实验室
应根据检测平台说明书制定本实验室的质控指
标［７］，根据Ｐｒｏｔｏｎ测序平台要求，质控要求有效数
据量＞３Ｍ，ｃｆｆＤＮＡ浓度＞５％，判定结果合格，否
则重测。
１．２．２　胎儿游离ＤＮＡ浓度测定　根据Ｙ染色体
唯一比对条数对男胎进行胎儿游离ＤＮＡ浓度计
算，使用基于浅深度的母亲血浆ＤＮＡ测序方法
（ＳｅｑＦＦ）对女胎进行胎儿游离ＤＮＡ浓度计算［８］。
１．２．３　羊水染色体核型分析　对ＮＩＰＴ高风险孕
妇行羊膜腔穿刺做染色体核型分析，对羊水细胞行
双人双线培养，培养７～１０天后观察细胞生长情况，
待有大量分裂期细胞贴壁生长时，加秋水仙素
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１００μｌ，继续培养２ｈ，按标准操作规程行细胞收获
制片Ｇ显带。使用北昂ＢＥＩＯＮＶ４．２０染色体分析
系统行核型分析，计数来自两线培养基的２０个细
胞，如遇到嵌合体，加至计数５０个细胞以上［９］，并分
析５个核型，核型描述严格按《人类细胞遗传学的国
际命名体制（ＩＳＣＮ２０２０）》进行描述。
１．３　妊娠结局随访　电话追踪妊娠结局，对高风险
孕妇追踪其妊娠结局，对低风险孕妇，进行产前和产
后随访，以分娩后无出生缺陷为阴性。
１．４　统计学分析　采用ＰＲＩＳＭＶ５．０软件处理数
据。计数资料以例（％）表达，行χ２卡方检验。以犘
＜０．０５为差异有统计学意义。

２　结果

２．１　样本基本情况分析　１３３０５例行ＮＩＰＴ检测
的样本中，双胎妊娠６１７例，单胎１２６８８例，通过辅
助生殖受孕样本分别占双胎妊娠、单胎妊娠的４６．０３％
（２８４／６１７）、５．３８％（６８２／１２６８８）；≥３５岁的高龄孕
妇分别占双胎妊娠、单胎妊娠的２３．５％（１４５／６１７）、
２８．９８％（３６７７／１２６８８）；双胎妊娠和单胎妊娠孕妇
ＮＩＰＴ检测孕周均以１４～２７周为主，达８４．８４％
（１１２８８／１３３０５），双胎妊娠和单胎妊娠孕妇一般情况
对比见表１。

表１　单胎妊娠与双胎妊娠孕妇一般情况［例（％）］
项目 双胎妊娠（狀＝６１７）单胎妊娠（狀＝１２６８８）

妊娠方式
　辅助生殖 ２８４（４６．０３） ６８２（５．３８）
　自然妊娠 ３３３（５３．９７） １２００６（９４．６２）
孕妇年龄
　≥３５岁 １４５（２３．５０） ３６７７（２８．９８）
　＜３５岁 ４７２（７６．５０） ９０１１（７１．０２）
ＮＩＰＴ检测孕周
　９～１３周 ７（１．１３） １８５２（１４．６０）
　１４～２７周 ６０８（９８．５４） １０６８０（８４．１７）
　≥２８周 １（０．３３） １５６（１．２３）

２．２　双胎妊娠孕妇ＮＩＰＴ结果及产前诊断结果　
６１７例行ＮＩＰＴ检测的双胎妊娠中，共检出染色体
非整倍体高风险３例，包括２例Ｔ２１和１例Ｔ１８，３
例高风险孕妇均选择行羊水穿刺做染色体核型分
析，其中２例Ｔ２１结果均确诊为双胎之一为Ｔ２１，
另一胎正常。２例确诊的Ｔ２１胎儿中，１例行减胎
术引产，另１例孕妇因宗教信仰，拒绝减胎引产，胎
儿足月顺产，新生儿出生后行外周血染色体核型分
析，确诊为Ｔ２１。１例ＮＩＰＴ提示Ｔ１８，染色体核型
结果为４６，ＸＮ，孕妇选择继续妊娠，新生儿出生后
未见异常，３例双胎ＮＩＰＴ高风险胎儿情况详见
表２。

表２　３例双胎妊娠ＮＩＰＴ高风险的临床信息与产前诊断结果
序号 妊娠方式 年龄（岁） 孕周（周） 双胎性质 胎儿浓度（％） ＮＩＰＴ结果 核型结果 妊娠结局
１ 自然妊娠 ３８ １７ ＤＣＤＡ ２６．４５ Ｔ１８ 正常／正常 继续妊娠
２ 辅助生殖 ２９ １６ ＤＣＤＡ １３．０１ Ｔ２１ Ｔ２１／正常 继续妊娠
３ 辅助生殖 ２６ １６ ＤＣＤＡ １２．９８ Ｔ２１ Ｔ２１／正常 终止妊娠

　　注：ＤＣＤＡ为双绒毛膜双羊膜囊双胎。

２．３　ＮＩＰＴ在双胎妊娠、单胎妊娠胎儿染色体非整
倍体检测效能比较　６１７例双胎妊娠中检出染色体
非整倍体高风险３例，阳性率为０．４８％（３／６１７），包
括２例Ｔ２１和１例Ｔ１８，未检出Ｔ１３，Ｔ２１、Ｔ１８的
阳性预测值分别为１００％、０，阴性预测值均为
１００％；１２６８８例单胎妊娠检出４１例高风险病例，阳
性率为０．３２％（４１／１２６８８），Ｔ２１、Ｔ１８、Ｔ１３的阳性
预测值分别为８８．８９％、４５．４５％、２５％，阴性预测值
均为１００％。双胎妊娠、单胎妊娠胎儿染色体非整
倍体检测效能详见表３。
２．４　双胎妊娠和单胎妊娠胎儿游离ＤＮＡ浓度分
析　双胎妊娠平均的胎儿游离ＤＮＡ浓度为１０．４８％，
单胎妊娠平均的胎儿游离ＤＮＡ浓度为１１．３５％。

其中辅助生殖单胎妊娠样本平均的胎儿游离ＤＮＡ
浓度最高，为１１．８３％；辅助生殖双胎妊娠样本平均
的胎儿游离ＤＮＡ浓度最低，为１０．４６％，详见表４。

表３　双胎妊娠与单胎妊娠ＮＩＰＴ检测效能比较
检测指标 双胎（狀＝６１７）

Ｔ２１ Ｔ１８Ｔ１３
单胎（狀＝１２６８８）

Ｔ２１ Ｔ１８ Ｔ１３
ＮＩＰＴ高风险（例）２ １ ０ １８ １１ １２
产前诊断（例） ２ １ － １８ １１ １２
真阳性（例） ２ ０ － １６ ５ ３
阳性预测值（％） １００ ０ － ８８．８９４５．４５２５．００
假阴性（例） ０ ０ － ０ ０ ０
阴性预测值（％） １００ １００ １００ １００ １００ １００
灵敏度（％） １００ ０ － １００ １００ １００
特异度（％） １００９９．８４１００９９．９８９９．９４９９．９４

４２
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表４　单胎妊娠与双胎妊娠胎儿游离ＤＮＡ浓度比较
项目 双胎妊娠（狀＝６１７）

辅助生殖 自然妊娠
单胎妊娠（狀＝１２６８８）
辅助生殖 自然妊娠

妊娠方式
　［例（％）］

２８４（４６．０３）３３３（５３．９７）６８２（５．３８）１１８２７（９３．２１）

平均年龄（岁） ３３．３６ ２８．６９ １０．５０ ３５．２１
平均孕周（周） １６．１１ １７．１５ １６．０８ １５．９１
平均胎儿ＤＮＡ
　浓度（％）

１０．４６ １０．５０ １１．８３ １１．５０

２．５　双胎妊娠和单胎妊娠ＮＩＰＴ建库成功率对比
　６１７例双胎妊娠孕妇中，６例因胎儿游离ＤＮＡ浓
度＜５％首次采血建库检测不合格，首次建库成功率
为９９．０３％（６１１／６１７），１２６８８例单胎妊娠孕妇中，１
例因胎儿游离ＤＮＡ浓度＜５％首次采血建库检测
不合格，首次建库成功率为９９．９９％（１２６８７／
１２６８８），经知情同意后对首次采血建库不合格孕妇
行二次采血建库，均检测成功。双胎妊娠孕妇
ＮＩＰＴ首次采血建库成功率低于单胎，差异有统计
学意义（χ２＝１０４．１０５，犘＝０．００）。
３　讨论

我国是出生缺陷儿出生的高发国家，每年约有
９０万例缺陷儿出生，出生缺陷发生率为５．６％［１０］，
双胎妊娠较单胎妊娠复杂，双胎妊娠出生缺陷发生
率高达６．３％［１１］。染色体非整倍体异常是最常见的
出生缺陷原因之一，目前，双胎妊娠的非整倍体异常
筛查主要依赖传统血清学唐氏筛查，有创性产前诊
断是诊断胎儿染色体非整倍体的金标准，但该技术
为侵入性的方法，有术后流产、细胞培养失败等风
险。ＮＩＰＴ通过采集孕妇外周血，利用新一代高通
量测序技术对孕妇外周血中胎儿游离ＤＮＡ（ｃｅｌｌ
ｆｒｅｅｆｅｔａｌＤＮＡ，ｃｆｆＤＮＡ）进行检测，结合生物信息
分析，评估胎儿患２１三体综合征、１８三体综合征、
１３三体综合征的风险率。该技术在单胎妊娠的检
测效能已经得到了肯定［１２１３］，在双胎妊娠的价值尚
在研究中。

本研究中，通过辅助生殖受孕的双胎妊娠占双
胎妊娠４６．０３％。据报道，通过辅助生殖受孕的胎
儿染色体异常发生比例比自然受孕胎儿高［１４１５］，这
也是ＮＩＰＴ应用于双胎妊娠需要谨慎的原因之一。
对于双胎妊娠中ＮＩＰＴ提示高风险的病例，我们尚
无法明确双胎中一胎或者双胎受累，需要行产前诊
断进行确证。本研究通过高通量技术对双胎妊娠样
本进行了２１、１８、１３号染色体非整倍体检测，提示非
整倍体高风险３例，包括２例２１三体和１例１８三
体，检出率为０．５３％，经产前诊断核型分析，确诊２

例双胎之一２１三体，阳性预测值为６６．６７％，假阳
性率为０．１６％。２１三体在ＮＩＰＴ的阳性预测值、阴
性预测值、灵敏度和特异性均达１００％。１例ＮＩＰＴ
提示１８三体高风险胎儿，经产前诊断确诊为假阳
性。本研究未检测１３三体，故无法对其阳性预测值
做统计。本次研究双胎妊娠中，未出现２１三体、１８
三体或１３三体综合征的假阴性，阴性预测值均达
１００％。单胎妊娠中，ＮＩＰＴ提示染色体非整倍体高
风险４１例，检出率为３．３２％，经产前诊断确诊２４
例真阳性，阳性预测值为５８．８３％，假阳性率为
１．３２％，２１三体、１８三体和１３三体的阳性预测值分
别８８．８９％、４５．４５％和２５％，阴性预测值和灵敏度
均为１００％，与国内对双胎妊娠的研究相近［１６１７］，双
胎的检测效能与单胎相近，在ＮＩＰＴ检测上有一定
的应用价值，尤其对２１三体的筛查效能最高。

虽然ＮＩＰＴ在双胎妊娠中有一定的应用价值，
但ＮＩＰＴ应用于双胎仍需慎重。ＮＩＰＴ的结果的准
确性与ｃｆｆＤＮＡ的浓度密切相关的。ｃｆｆＤＮＡ是由
卢煜明教授等人于１９９７年通过ＰＣＲ法扩增母体外
周血浆中Ｙ染色体特异的ＤＮＡ序列的方式，证明
在妊娠男性胎儿的母血浆中存在的［１６］，主要来源于
胎盘滋养层细胞，其浓度受孕妇体质量指数、胎儿胎
龄及胎儿染色体异常等因素影响，直接影响ＮＩＰＴ
结果的准确性。本研究中，双胎妊娠ｃｆｆＤＮＡ的浓
度为１０．４８％，低于单胎妊娠的１１．３５％，与研究报
道不一致［１５］。分析其原因，可能是本研究中通过
ＡＲＴ受孕比例在双胎妊娠和单胎妊娠差别较大导
致的，本研究通过ＡＲＴ技术受孕的样本占双胎妊
娠的４６．３％，远大于单胎妊娠的５．３８％。虽然
ＡＲＴ技术鼓励单个胚胎移植，但在临床实践中，为
了提高妊娠成功率，往往会选择植入两个胚胎，这也
是现在双胎妊娠不断增长的原因之一。据报道，通
过ＡＲＴ受孕人群的ｃｆｆＤＮＡ的浓度较自然妊娠样
本低［１５］。本研究也显示，通过ＡＲＴ受孕的双胎妊
娠的ｃｆｆＤＮＡ的浓度较自然双胎妊娠、自然单胎妊
娠、ＡＲＴ单胎妊娠均低，这可能是由于辅助生殖妊
娠胎儿孕周计算不同，且辅助生殖技术植入的胚胎
在孕妇体内生长发育速度不同于同期大小的自然妊
娠的胎儿。根据本实验室Ｐｒｏｔｏｎ测序平台，设定本
实验室ｃｆｆＤＮＡ浓度不低于５％，若达不到最低质控
标准，可能因为检测不到异常染色体而导致结果假
阴性或者实验室失败［１７］。本研究由于ｃｆＤＮＡ浓度
低于５％导致首次建库失败７例，其中６例为双胎
妊娠，１例为单胎妊娠，双胎妊娠首次建库成功率低

５２



·论著· 《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０２３年第１５卷第４期

于单胎妊娠，差异有统计学意义，与国内外文献报道
相符。与单胎妊娠比较，双胎妊娠的ｃｆＤＮＡ检测
失败率明显升高［１８１９］。

本研究中确诊的２例２１三体胎儿，均为双绒毛
膜双胎。双胎妊娠在胚胎发育中，单卵双胎约２／３
为单绒毛膜双胎，约１／３为双绒毛膜双胎；异卵双胎
均表现双绒毛膜双胎。单卵双胎由一个受精卵分裂
产生，两个胎儿所含的遗传物质相同，可按单胎妊娠
分析。异卵双胎由不同的受精卵发育而成，两个胎
儿有着两套不同的遗传物质，按两个独立个体分析，
两个胎儿有各自发生染色体疾病风险的概率。异卵
双胎两个胎儿对ｃｆｆＤＮＡ的分配可能不同的，有些
甚至高达到２倍的差异［２０］，如果存在一胎正常而另
一胎异常的情况，通常正常胎儿的ｃｆｆＤＮＡ量比异
常胎儿的高［２１］，这样就可能造成即使总体胎儿浓度
分数达到检测要求，也可能由于异常胎儿ｃｆｆＤＮＡ
量不足导致假阴性的发生。

综上所述，ＮＩＰＴ在双胎妊娠染色体非整倍体
筛查有一定应用价值，２１三体筛查效率高，胎儿游
离ＤＮＡ浓度影响ＮＩＰＴ检测的成败和结果准确
性。本研究因为前期孕妇基本信息的记录不完善，
未对所有双胎合子性质进行统计，故无法对单卵双
胎和异卵双胎胎儿的胎儿浓度分析做比较，在以后
的工作中会完善孕妇信息，以便在后续研究提供资
料。此外，本研究样本量较少，可能影响统计评估，
后续会继续加大样本的收集，更好地探讨ＮＩＰＴ在
双胎妊娠中的应用价值，并分析ｃｆＤＮＡ对ＮＩＰＴ结
果的影响。
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