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ییهـا قسـمت یابی ـردبـا کـه مهـم کشفنیا. بردندیپباردارزنانخوندرنیجنDNAوجودبهدانشمندان1997سالدر
صیتشـخ یرتهاجمیغهايروشظهــوريبراشدیاساسگرفت،صورتDennis LoتوسطمادرسرمدرنیجنYازکروموزم

است) cell free DNA(مادريپلاسمادرآزادDNAيریگدازهــــانهیبرپاروشنیااصـول. يبارداردوراندرهايدیآنوپلوئ
درکهکنندیمینیبشیپودانستهيلوژپرناتوعلومدریانقلابراکشفنیانظران،صاحب. وندشیمآزادجفتيهاسلولازکه

.گردديغربالگرجیراهايروشنیگزیجا،آنبریمبتنيهاتستکینزدندهیآ

هاآناپلوئیديصیتشخیرتهاجمیغیمولکولروش

گـر یداتوزوماليدیآنوپلوئدووNTDs)1(داون،سندرمصیتشخيروبريبارداردورانيغربالگريهابرنامهتمرکزیطورکلبه
21یزوم ـیترای ـداونسندرم. است) Patauسندرم(13یزومیوتر) ادواردسندرم(18یزومیتریعنیهستندعیشاکمترکه

ادی ـزسـن شیافـزا بـا داونسـندرم بـه نیجنيابتلاسکیر. است800در1باًیتقروعیشبادر انسانيدیآنوپلوئترینشایع
مشـکلات اکثـر درمـان یپزشـک علمهايپیشرفتامروزه. است35به1سکیريداراساله45خانمکیکهطوريبه،شودمی

توانندیم) یسالگ55حدود(بالاسنینتاداونسندرمباافرادکهايگونهبهاست،ساختهپذیرامکانراسندرمنیابهانیمبتلا
.کنندیزندگ

سـقط يادی ـززانی ـمبـه وبـوده مـان یزاموقعازترشایعدومولاوماههسهدرداونسندرممانندزین13و18يهایزومیتر



تـا هـا آندرصد10تا5فقطوبودهیمدتعمرکوتاهيدارا13و18یزومیتربهانیمبتلا. افتدمیاتفاقهاآندريخودخودبه
.مانندمیزندهسالگییک

Deletion Syndromesحذفیهايسندرم

که به دلیل حذف بخشی از کروموزوم شوندمیبالینی محسوب تشخیصقابلگروهی از اختلالات عنوانبهحذفی هايسندرم
تواندمیتظاهرات بالینی . کنندمیرا تعیین هاآنتظاهرات بالینی و شدت هايویژگیاندازه و محل حذف، . شوندمیایجاد 

ی پایین، عضلانتون، ايتغذیههايسختیتاري، رشدي، مشکلات رفهايتفاوتذهنی، هايناتوانیخیرات رشدي، شامل تأ
.دیسمورفی باشدتشنج و



هاي کروموزوم جنسیيآنوپلوئید
اگرچه.حذف یا اضافه شدن هستندصورتبهYوXیدهاي کروموزوم جنسی شامل اختلالات عددي در کروموزوم آنوپلوئ
دچار مشکلات فنوتیپی مثل اختلالات هابعضیاما ،ذهنی استهايناییناتواخفیف بوده و بدون عموماًبالینی مبتلایان علائم

.در یادگیري و ناباروري هستندتأخیرفیزیکی، 
تشـخیص قابـل دهمهفتهاززینترنرسندرممانندیجنسيهاموموزورکيهايدیآنوپلوئ،نیجنتیجنسعلاوه بر تستنیادر

.است

نی ـابیترکنیهمچنویسونوگرافيپارامترهاوییایمیشيمارکرهاگیرياندازهشاملیمختلفهايروشریاخدههدویدرط
دنبـال بهشهیهمدانشمندانها،روشدر اینموجوداشکالاتعلتبهامااست،شدهابداعداونسندرميغربالگريبراباهم،دو
.بودندبهترییهاروشافتنی

احتمـال تأییـدي يهـا تسـت دروکـاذب یمنف ـومثبـت نتـایج يبـالا درصد،يغربالگریسنتهايروشدرایرادترینبزرگ
یـا ) CVS()3(جفـت بافـت يهـا سـلول بهنیازبدونNIPTروش در.استيگیرنمونهروشبودنیتهاجمعلتبهجنینسقط
یمنف ـومثبـت مـوارد صـد درشـده و استفادهمادريوریدخونلیترمیلیاز چند،)آمنیوسنتز(آمنیوتیکمایعازيگیرنمونه
.یابدیمکاهشدرصد1ازکمترمیزانبهنیزکاذب



.استکاذبیمنفومثبتنتایجيبالادرصد،يغربالگریسنتهايروشایرادترینبزرگ

ازکرومـوزم ییهاقسمتیابیردباکهمهمکشفنیا. بردندیپمادردر خوننیجنDNAوجودبهدانشمندان1997در سال
Yمـادر توسـط  در سـرم ین ـیجنDennis Lo صیتشـخ یرتهـاجم یغهـاي روشظهـور يبـرا شـد یاساس ـگرفـت، صـورت

جفـت مـرده هـاي از سـلول کهاستپلاسمادرآزادDNAگیرياندازههیپابرروشنیااصول. يبارداردوراندرهايدیآنوپلوئ
کی ـنزدنـده یآدرکـه کننـد یمبینیپیشودانندیمیصیشختعلومدرانقلابکیراکشفنیانظرانصاحب. شـوندیمآزاد
.گردديبارداردورانصیتشخويغربالگرجیرايهاتستنیگزیجا

و18تی ـجمعدويروبـر مطالعـه بااز محققینمستقلگروهدوکهیزمان؛شدحاصل2008در سالیواقعتیموفقبالاخره
Massivelyکی ـتکنازاسـتفاده بـا راین ـیجنيهـا یزوم ـیترصیتشـخ قـدرت ،يدی ـآنوپلوئبهمبتلايهانیجنازییتا14

Parallel Sequencingرساندنداثباتبهدرصد99بیشتر از یدرستبا.

،شـده یتوالنییتعمادرخوندرنیجنDNAيهافراگمنتاز) BP)(2(جفت50ابتداکهاستصورتنیابهشیآزماکیتکن
.شودیممحاسبهنیجنهايکروموزومتعدادکیوانفورماتیبهايبردارينقشهوسباتمحاازاستفادهباسپس

NIFTYقطعاتهامیلیونDNA با استفاده از تکنولوژي . کندمیمادري و جنینی را در هر نمونه تعیین توالیNext

Generation Sequencingشدهعات در طول کل ژنوم آنالیز کل ژنوم و چهار آنالیز متفاوت بیوانفورماتیک اختصاصی، اطلا
.مشخص شودتا اختلالات ژنتیکی شودمیو با مراجع استاندارد مقایسه 



نیبنـابرا گـردد، یم ـمحومادرخونازتولدازبعدبلافاصلهوباشدمیساعت2ازو کمتربودهکوتاهاریبسDNAنیاعمرنیمه
يحـاو يهـا لولـه درنمونه ،مادرخونDNAزانیمکاهشازيریجلوگيبرا. داردنتستجهینتدریاختلالیقبليهايباردار
.داردیمنگهثابتراDNAمقدارکهشودیمگرفتهیمخصوصماده

بـه 21یزوم ـیتريبـرا راروشنیا) Detection rate(صیتشخزانیمکهاستشدهگزارشراًیاخيترتیپرجمعمطالعات
.دهدیمنشاندرصد9/99تا7/99یگژیوباودرصد1/99زانیم

نفـر هـزار صـد یسومیلیونیکسالانهایراندريباردارمواردکلکهکنیمفرضاگرموردبحثارقامبابیشتریآشنایمنظوربه
:استدستیابیقابلذیلمنافع،NIPTجدیدبا روشيغربالگرانجامدرصورتباشد

بـاً یتقرشـوند یم ـیمعرف ـآمینوسـنتز تأییـدي آزمایشانجامجهتکاذبمثبتنتیجهباهکیبیمارانتعدادجیراروشدر-1
روشانجـام مـورد 64500ازبیشسالانهکهیمعنبدین؛بودخواهندنفر442تنهاNIFTYبا روشامااستبیمار65000



.شودیمدرخواستکمترآمنیوسنتز
مـورد 6فقطدیجدروشدرو650باًیتقراولروشدریتهاجميگیرنمونهجهتارجاعدلیلبهجنینسقطمواردتعداد-2
.باشدیم
323ییعنبودخواهدمورد2ای1جدیدروشدرامااست،مورد325باًیتقریسنتيغربالگرروشدرکاذبیمنفموارد-3

.سالیکدرکمتربیمار
 ـازدومماهـه سـه درNTDsیبررسيبرارا(6)(AFP)شیآزمابهازینتستنیاانجامکهداشتتوجهدیبا خـانم ونبـرده نیب

.کندمراجعهشگاهیآزمابهمجدداًيباردار20تا15هايدر هفتهحتماًدیباباردار
يدیی ـتأتسـت دیباشودیم) پرخطر(مثبتهاآنcell free DNAتستجهینتکهیکسانمورددرهنوزباید توجه داشت که 

باشـد یمکارنیابهازینکهيمواردتعدادن،ییپااریبسکاذبمثبتدرصدبهتوجهبایولشود،انجاموسنتزیآمنایCVSمانند
.بودخواهداندكاریبس

:تستيایمزا
.استاجیاحتمادرخونازلیترچند میلیبهفقطشیآزماانجاميبرابودن،یرتهاجمیغ

.استدادهنشانرادرصد99بیشتر از تیحساسویژگیوبزرگيهاتیجمعيروبرمطالعاتبالا،و صحتتیحساس
.کندیمکمکبهتريریگمیتصمبهزماننیاوبودهانجامقابليبارداردهماز هفتهشیآزما،زودهنگامصیتشخ

 ـفتـه گرانجـام پرخطـر يهـا يبـاردار مورددرتستنیابودندیمفيروبرقاتیتحقاکثر2013سالتااگرچه سـال دریول
مـان یزاوزنـان يهـا يمـار یبیسـلطنت کـالج و) ACMG()4(کـا یامریپزشـک کیژنتکالجیعنیمعتبراریبسمرکزدو2014

)5()RCOG (پروفسورنیهمچنوKypros NicolaidesکاربردNIPTبـالا تیحساس ـبـا يغربـالگر تسـت کی ـعنـوان بهرا
.اندکردهشنهادیپ

در دنیا NIPTهايتستانجام شده است که بالاترین تعداد در بین NIFTYمورد تست 800000بیش از حالتابه
است
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