无创产前DNA检测
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技术原理
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胎儿与母体之间的物质交换经由胎盘进行：由滋养细胞形成的绒毛与母体血液直接接触，而胎儿也借此从母体的血液中汲取营养物质、再排出自身产生的代谢废物。
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[bookmark: _GoBack]由于滋养细胞与胎儿是由同一个干细胞分化而来，所以除开突变等异常情况带来的影响，滋养细胞带有的DNA应该是与胎儿完全相同的。此外，由于绒毛与母体血液直接接触，在细胞新旧交替的过程中，滋养细胞的遗传物质自然会进入母体血液。基于这一生理过程，一种从母体外周血液采样而不对胎儿造成直接损伤的产前检查技术被开发出来，此即无创产前DNA检测。
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无创产前DNA检测采集孕妇的外周血作为样本，通过对其中游离的胎儿DNA进行测序，判断1３号、18号及２１号染色体是否存在三体，从而对相应的疾病进行筛查。DNA测序的方法各异，但其基本原理都是在将待测DNA片段化之后，先进行PCR对DNA片段进行扩增，再利用碱基所具有的互补等特性，确定DNA的序列。
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技术应用
无创产前DNA检测是重要的产前检查之一，主要用于筛查染色体数量异常导致的疾病，例如13、18及２１三体综合征的筛查。该技术的应用有效地提高了一些严重影响新生儿健康及生活质量的疾病的检出率，是目前最常见、应用最为广泛的产前检查之一。通过无创产前DNA检测等产前检查的应用，大量带有缺陷的胎儿在产前就被筛选出来，减少了先天疾病带给家庭的不幸。
技术优缺点
优点：
无创产前DNA检测相比影像学检查手段，能够更早筛查出带有缺陷的胎儿，便于在更早期做出判断，即使需要终止妊娠也可以对孕妇伤害更小的情况下进行。第二，无创产前DNA检测通过对遗传物质的检测进行，不依赖于检验者个人的经验与判断，从而减少了由于检验者的判断而造成的不确定性，提高了检查的稳禁忌症定与可靠性。第三，无创产前DNA检测采集的是孕妇的外周血而不接触胎儿乃至于羊膜腔，相比羊水穿刺等检查手段，不易对胎儿造成损伤，是一种更加安全的检查手段。因此即使存在诸如羊水过少、胎盘前置等有创检查的禁忌症仍然可以通过该手段对胎儿进行检查。与之相比影像学检查需要切实地观察到胎儿方可做出诊断，因此在胎儿发育的早期，难以就发育程度较低的胎儿的生理结构做出诊断；此外如果存在胎儿体位特殊而遮挡某些关键部位，或者检测者个人经验不足的情况，检查效果同样会大打折扣。
缺点：
然而无创产前DNA检测同样有其缺点：第一，由于所采集的样本是孕妇的外周血，所以检查的准确性与胎儿遗传物质的比例有一定的相关性，这一特点导致检查结果容易受到外界因素的影响，如果因为胎儿DNA含量过低或者母体肥胖等因素导致孕妇外周血中胎儿的遗传物质含量过低，检查结果将难以反映胎儿的真实状态。第二，在多胎妊娠等情况下，由于难以将DNA片段与胎儿个体对应起来，所以可能会出现即使发现异常也无法确定是异常片段来源的情况。因此在此类特殊妊娠状态下，该技术是难以发挥应有作用的。第三，无创产前DNA检测属于针对染色体数目异常的筛查，覆盖的疾病数量相对较少，检查未发现异常的情况下也需要进行其他检查才能进一步排除胎儿的先天缺陷，同时该检查的费用也相对较高，在经济实惠方面仍然有所不足。
因此，除了无创产前DNA检测，常规的产前检查还需要结合超声、胎心监护等检查手段，一方面避免因为检验效力不足造成的对病理状况的遗漏，另一方面也从其他角度对无创产前DNA检测的检查结果进行印证，避免假阳性的出现。
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