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唐氏综合征产前检查中的伦理学问题

严晓玲１，２　段涛
２

（１．复旦大学，上海　２０００３２；２．同济大学附属第一妇婴保健院，上海　２０００４０）

【摘要】　由于国家对预防出生缺陷工作的日益重视及医疗技术的快速发展，临床上对常见的染色体疾

病如唐氏综合征开展了大范围的产前筛查和产前诊断，在减少唐氏患儿的出生上有显著进步。随着医

疗辐射面的增大、唐氏综合征产前检查的深入，在临床遗传咨询、筛查及诊断前的知情同意、异常胎儿终

止妊娠方面涉及的伦理问题和争论逐渐显现出来。本文针对上述问题展开讨论，希望从伦理学角度为

临床工作提供指导，使我国的产前诊断向着有序、合理、快速的方向发展。
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　　唐氏综合征，俗称先天愚型儿，是由于２１号常

染色体异常所致。患者有智力低下、呆滞面容，眼裂

小、两眼距离宽、鼻根低平、耳位低、指纹异常等外表

异常，同时合并有心血管系统或代谢系统疾病。根

据欧美国家的出生登记制度统计，每年出生新生儿

约２０００万，约有２６６００个唐氏儿娩出，其新生儿发

病率约１／７５０。而我国每年约有６０万唐氏儿娩出。

目前无有效的治疗方法，给家庭及社会带来沉重的

负担。由于唐氏综合征的临床高发病率和分娩后巨

大的心理经济负担，产前进行唐氏综合征检查成为

各个国家预防出生缺陷策略的主要组成部分。

唐氏综合征的产前检查在临床开展已经几十年

了，各种新的方法和技术不断的推出使唐氏儿的检

出率显著提高。唐氏检查主要由２个层面组成：产

前筛查和产前诊断。产前筛查通过孕母外周血清学

标记物或超声检查胎儿染色体标记物计算患病的可

能性。以前曾使用孕妇年龄作为单纯的筛查指标，

如年龄大于３５岁，即进行产前诊断，但检出率只有

３０％～５０％，却导致更多的孕妇因手术而流产。２０

世纪８０年代开始使用血清生化指标筛查，Ｗａｌｄ

等［１］使用 ＡＦＰ、βＨＣＧ、ＵＥ３联合筛查可以将诊断

提高６０％。９０年代初期 Ｎｉｃｏｌａｉｄｓ
［２］发现在妊娠早

期通过超声检测胎儿颈项厚度，检出率可增加至

８０％，假阳性率５％。最近，ＰＡＰＰＡ也被应用到筛

查中。结合血清学和超声的联合检查方式使唐氏综

合征筛查有了快速的发展。各个地区和国家因为政

治、经济、宗教信仰、法律法规等的不同，建立了不同

的筛查规范和指导要求。在筛查阳性的人群中建议
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进一步进行产前诊断。产前诊断通过有创性的检查

方法，如羊水穿刺和绒毛膜活检术（ＣＶＳ）获得胎儿

细胞或组织，通过细胞培养对胎儿染色体进行分析

诊断，确定胎儿是否为唐氏综合征，ＣＶＳ在孕１１～

１４周对妊娠绒毛进行检测。羊水穿刺在孕１５周后

对羊水中胎儿细胞进行染色体核型分析，上述诊断

方法都有导致流产的可能，约１％～２％。本文对唐

氏检查中涉及的伦理学问题展开讨论，希望能获得

大家的共识。

１　产前唐氏筛查中的伦理问题

１．１　筛查前的知情同意　　知情同意与知情选择，

是医患关系中涉及的一个最基本的伦理观念和原

则。它来源于第二次世界大战后的纽伦堡审判，在

战争中纳粹强迫受害者接受不人道的野蛮的人体试

验。至此后，世界各国渐渐接受了不取得患者或当

事人的自由意识下的知情同意，就不许进行任何医

学实验的原则，使知情同意逐渐成为涉及人类受试

者的生物医学研究中最受人注意的伦理学问题。在

进行唐氏综合征产前筛查前，通过检查前咨询获得

患者知情选择和同意是开展后续检查的必需条件。

因为筛查的方法不外乎抽血和超声检查，但是对于

唐氏综合征是什么疾病，为什么要做这些筛查，筛查

结果的意义、实验假阳性假阴性的解析等事前都要

明确告知患者，让患者在完全了解的情况下，自愿地

选择是否参加筛查，减少筛查后患者焦虑的发生。

信息的全球化，更多的患者通过网路或其他途径获

悉产前筛查的情况，对于筛查方法的选择，筛查方法

等利弊分析也是医生所必需提供的。可是，由于受

文化层面、环境背景、医疗资源的限制等影响，咨询

达到的效果也会有显著的差异，要改变这种状况，还

需要患者、亲属、医生、公众和社会的长期努力。但

是，知情同意原则却是必需坚守的准则。

１．２　高年孕妇的筛查方式　　对年龄大于３５岁以

上孕妇是否进行产前筛查也是目前伦理争论的焦点

问题之一。有研究［３］显示对年龄大于３５岁人群筛

查时约９０％的唐氏综合征胎儿可以被诊断，同时可

以减少一半进行侵入性检查，即对于高年筛查风险

值低的孕妇可以不进行手术。但是，我国目前的《产

前诊断管理办法》中依然强调高年必需直接进行产

前诊断。根据美国推荐的产前诊断伦理指导原则中

强调本质上产前诊断应自愿进行，准父母应自己决

定是否同意参加一个特殊的产前诊断，而不是由医

生或政府决定。如果有产前诊断的医学指征，应该给

予提供，而不考虑夫妇对流产的观点如何，即自主原

则的应用。那么，又回到了上诉筛查前的知情同意原

则，检查前的咨询和告知的重要性就可想而知了。

２　产前诊断中的伦理问题

２．１　产前诊断的指征　　平等的满足对服务的需

要是产前诊断服务的主要伦理问题，但当前医疗资

源特别是产前诊断资源稀缺的时候，应该优先考虑

遗传风险高的、疾病危害性严重的人群［４］。在很多

国家，通过政府或专业团队制定出了一些产前诊断

的医学指征，如我国规定：①羊水过多或过少；②胎

儿发育异常或可疑畸形的；③孕早期时接触过可能

导致胎儿先天性缺陷的物质；④有遗传病家族史或

曾经分娩过先天性严重缺陷的婴儿；⑤孕妇年龄超

过３５岁。随着唐氏产前筛查的推广，产前诊断的压

力也日趋严重，是否有足够的理由说明唐氏是第一

个需要筛查和占用诊断资源的疾病的疑义在伦理学

范畴内也被广泛讨论。在临床上因为孕妇对分娩唐

氏儿的焦虑也有要求进行产前诊断的，但这是否合

适呢？在一些实验室容量大的国家，妊娠焦虑也被

作为一种医学指征。在我国临床资源有限的情况

下，如为妊娠焦虑提供了产前诊断服务，意味着剥夺

了其他需要服务人的权利，也给胎儿带来了不必要

的流产的危险，从伦理学公正的原则出发是不适合

的，除非孕妇的焦虑已经达到病态的程度，经由精神

科医生或心理医生确诊后，从人道主义角度出发提

供相应的产前诊断服务。

２．２　唐氏患儿确诊后的流产　　在任何国家都没

有一个遗传异常或胎儿畸形必须流产的医学标准。

因为不同的文化背景、社会群体对于不同状况的疾

病严重程度会有不同的观点，我国《母婴保健法》和

《产前诊断管理办法》中也没有明确可以流产的疾病

范畴。在唐氏儿的终止妊娠问题中，欧洲曾有一项

调查显示有９０％的夫妻获知妊娠为唐氏患儿时予
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以终止。但仍然有部分夫妻拒绝产前唐氏检查，因

为他们情愿接受唐氏儿也不愿冒流产的风险进行有

创性手术［５］。产前诊断只能确诊唐氏儿，无法对唐

氏儿将来的身体、精神状况、疾病严重程度进行预

测。因此，在不同的孕周，结合孕母的情况进行综合

的考量分析，可为是否终止妊娠提供有力的临床依

据。虽然严重的胎儿畸形在任何孕周都可以选择流

产，但由于孕早期和孕中期的检查，大部分的胎儿异

常在孕中期就被诊断了。孕晚期除非是胎儿异常影

响到孕母的生命安全，一般不予终止，从保护孕母安

全角度，自然分娩胎儿也是其中的一种方式。通常

决定是否终止妊娠，对孕妇来说是个艰难的选择即

便是唐氏患儿也一样如此，因为一般妊娠孕妇对胎

儿的期望值很高，通过几次检查，到孕中期感觉胎

动，孕妇已经把自己当作一个母亲看待，当得知胎儿

受影响后，她必须作出决定也一定会影响孕妇以后

的生活。如果选择流产，可能会像失去一个孩子一

样痛苦，如果把孩子生下来，孕妇和她的家庭不得不

对孩子的养护负责。而很多地区也认为妊娠中期的

胎儿比早期胎儿有更高的道德地位和意义，基于这

些原因，也鞭策着产前筛查和产前诊断技术朝着探

索孕早期确诊的方向发展。

２．３　无创性诊断技术的展望　　虽然唐氏筛查技

术随着新的血清和超声筛查标记物的应用，检出率

明显上升，但是筛查仍然无法达到诊断的水准。在

今后的十年里，无创性的唐氏综合征产前诊断方法

可能会在临床应用。从孕母血中通过检测胎儿

ＤＮＡ进行诊断。它不仅可以避免有创性检查的流

产风险，而且可以降低检查费用并能在更早的孕周

发现胎儿的异常。不论从身体到心理精神状况，都

可以减少对孕妇及其家人的损伤。但随即也会带来

另外的伦理问题，如在高风险人群中无创性检查是

否能被公平、常规的使用？是否会导致伦理要求的

丧失，轻微疾病的早期终止或性别淘汰？

也许，我们该意识到与产前诊断相关的产前保

健质量并不是单纯的技术问题。以尽早发现胎儿畸

形及先天缺陷，减少出生异常，提高社会人口质量作

为产前诊断发展的目标，在此基石上需要通过医学

家、社会学家、伦理学家等的共同努力构建一个完善

的生命伦理学的综合评价体系，使我国的产前诊断

向着有序、合理、快速的方向发展。
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