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產前基因體晶片(CMA)檢測資料 

產前基因體晶片(CMA)檢測有何目標和效益？ 

 傳統染色體核型分析檢測利用顯微鏡檢測胎兒染色體有否異常。產前基因體晶片(CMA)檢測為

特別測試技術，檢測人類基因體的數量變化，診斷基因體的增加或減少。 

 CMA 檢測比傳統染色體核型分析敏銳，即使傳統分析顯示染色體結果正常，CMA 檢測仍有可

能發現傳統分析未能檢測到較細微的基因體增加或減少。 

 這些較細微的不平衡，可能是遺傳物質的增加或減少，不能通過顯微鏡檢測出來。這些較細微

的不平衡可能導致胎兒先天性缺陷、發育遲緩或遺傳症狀等。 

 包含單核苷酸多態性(SNP)的基因體晶片，可以檢測到雜合性缺失(AOH)。AOH 通常由一種異

常遺傳模式(即單親源二體(Uniparental Disomy，簡稱 UPD))所導致。UPD 是指某一對染色體只

來源於一方(父方或母方)。在某些情況下，UPD 可能導致遺傳疾病及提高了因 AOH 導致隱性

基因致病的機會。 

 CMA 檢測是快速檢測，報告可於七個工作天內完成；傳統染色體核型分析檢測報告則需時三

星期。 

 及早在產前診斷檢測出胎兒有染色體的增加或減少，可提供更多資料，讓醫生更有效照顧孕

婦，以及讓你與醫生預早做好胎兒出生後的準備。 

 

為何要向你提供產前 CMA 這個選項？ 

 產前 CMA 是提供予被診斷屬高風險懷有先天性異常胎兒孕婦的選項，主要原因包括胎兒超聲

波檢查異常、曾懷有異常胎兒、家族遺傳疾病病史或唐氏綜合症產前篩查測試結果呈陽性等。

孕婦若在懷孕中期流產或胎兒不幸死亡，檢測亦有助評估胎兒的死因。 

 

檢測需要甚麼樣本？ 

 羊膜穿刺時採集的羊水樣本、絨毛膜活檢時抽取的胎盤或臍帶穿刺中抽取的胎兒血液。 

胎盤組織或皮膚活檢，則適用於死胎。 

 可能的話，會同時抽取胎兒父母雙方各 3 毫升血液樣本*。 
*CMA 檢測非常敏銳，驗出的某些基因體變化可能遺傳自父或母，卻不影響嬰兒健康。因此，抽

取父母雙方的血液樣本用作分析和解釋十分重要。如果胎兒的 CMA 檢測結果正常，則不會進一

步檢測父母樣本，亦不會有父母的檢測報告。 

 

如何檢測？ 

 使用上述的樣本提取胎兒的 DNA，然後進行快速染色體檢測 13、18 和 21 三體綜合症、X 染色

體單體和染色體三倍體。如果未有任何發現，則會繼續進行 CMA 檢測。 

 

多久才有檢測結果? 

 如樣本足夠和結果正常，可於七個工作天內得知胎兒檢測結果。 

 如懷疑染色體異常，會進一步檢測確認。視乎複雜程度，可能需要二至三星期或更長時間才能

得知結果。 
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我如何獲知檢測結果？ 

 檢測報告將交給主診醫生向你解釋。 

 若發現有致病性或臨床意義不明的結果，你和家人可能獲轉介臨床遺傳學家進一步輔導。 

 

可能檢測出的結果？ 

 檢測結果的解釋是根據發出報告時已知的資訊。 

 檢測結果有三種可能： 

1. 正常 : 沒有檢測到胎兒基因組有顯著增加或減少。 

2. 致病性 : 檢測到胎兒基因組增加或減少。對胎兒的影響取決於那些基因組異常。 

3. 臨床意義不明 : 檢測到胎兒基因組增加或減少，但不能確定對胎兒的影響。 

 

檢測有何局限？ 

 不能檢測染色體結構的平衡重排（染色體平衡易位）。 

 不能檢測個別基因改變及沒有探針的區域。 

 不能識別單親源異二體或小片段雜合性缺失。 

 不能檢測低水平鑲嵌體（即胎兒與胎盤同時有兩種不同形式染色體的細胞系）。 

 正常的檢測報告並不能排除所有異常狀況。 

 

選擇檢測要考慮的重要事項？ 

 可能會出現與送檢病因無關的診斷。極小機會找出某些影響你或家人健康的遺傳學發現，包括

與智力障礙、自閉症、癌症、遲發性的疾病或與其他病症相關的基因體變化。檢測結果有機會

不明確。以上所述情況可能導致心理負擔。 

 你需要簽署同意書，並在同意書中指出你不希望知道的信息。 

 

我同意醫護人員已根據上述資料給予我適當的輔導、發問的機會及滿意的解答。我完全明白有關資

料。 

 

簽名 

 

                           簽名: _________________________ 

 

                         日期: _________________________ 
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