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人類有二十三對染色體，唐氏症是第二十一對染色體多出一條的三染色體異

常，亦為最常見的染色體異常症。 

 

因為卵子形成過程中染色體不分離現象會隨著產婦年齡增加，生育唐氏症者

的機率也會提高，但由於年輕產婦的數量遠多於高齡產婦，據統計八成的唐氏症

者由年齡小於三十四歲的婦女所生，因此每位孕婦均可能生出唐氏兒。 

 

唐氏症患者外觀上常有頭部長度較短，五官扁平，脖子短而粗壯，四肢短小，

手掌粗短等特徵。出生時平均體型較矮小，骨骼發育也較遲緩，長大後會發現身

高逐年落後在正常小孩之後，這種身材的短小尤其以下肢特別明顯。 

 

唐氏症的畸形是全面性的，包括身心的機能障礙。患者可能會有輕度到中度

的智能障礙、肌肉張力不足、先天性心臟病、消化器官畸形、視力和聽力問題、

甲狀腺功能失常等問題。唐氏症的發生率高，而且患者智力不足，無法照顧自己，

還會有許多健康問題，對家庭和社會容易造成龐大的負擔，因此提早篩檢就顯的

相當重要。 

 

唐氏症篩檢是一種綜合母親年齡、血液生化值或胎兒頸部透明帶等數值來評

估孕婦懷有唐氏兒風險高低的方法，可提供孕婦是否要接受羊膜穿刺術進行胎兒

染色體確診檢查的參考。當篩檢結果屬高風險族群時，應接受醫師的專業諮詢與

建議，並可接受進一步的檢查如羊膜腔、絨毛膜或臍帶血穿刺之染色體檢查，如

檢查結果正常，幾乎可以排除胎兒為唐氏症的可能。 

 

如果生下唐氏兒後，家屬情緒可能陷入一段低潮，適時的遺傳諮詢，心理輔

導，以及醫療、復健和社會性團體持續性的幫助是很需要的。另外，患者家長間

彼此分享養育經驗，更能使小孩得到好的照顧，因此可以積極參加互助團體。若

唐氏兒有其他正常的兄弟姐妹，也應注意其他小孩的感受，不要太明顯的表現出

對唐氏兒的過分偏愛或不公平待遇，使正常小孩失去他們應從父母得到的關愛。 

 

此外，唐氏症患者肌肉張力低、關節鬆散、力氣小，導致患者會努力透過補

償性動作來克服運動方面的問題，長久下來易導致身體部位變形，因此可以趁骨

骼、肌肉還沒發展成熟前進行物理治療，可加強肌肉、平衡感及敏捷度，使患者

動作正常化。最後，對唐氏症患者的早期療育如能越早開始，對患者的適應能力

和智力越有幫助，讓他們未來可以做簡單的工作並照顧自己。 
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