
Copyright© 2021, ASP Ins. This open-access article is published under the terms of the Creative Commons Attribution-Noncommercial 4.0 

International License which permits Share (copy and distribute the material in any medium or format) and Adapt (remix, transform, and build 

upon the material) under the Attribution-Noncommercial terms. 

 

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 
 
 

 
 
 
 

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

 
 

Sarem Journal of  Medical Research. Volume 5, Issue 3, Summer 2020: 113-119 

The Non-Invasive Prenatal Testing (NIPT), Turning Point in 

Detection of Down Syndrome and Other Frequent Trisomies 

 

ARTICLE INFO ABSTRACT 

Article Type 

Review 

 

Authors 

1 Sarem Fertility & Infertility 
Research Center (SAFIR) & 

Sarem Cell Research Center 

(SCRC), Sarem Women’s 
Hospital, Iran University of 

Medical Sciences (IUMS), 

Tehran, Iran. 

    

 
 

 

Background and Aims: Noninvasive prenatal genetic testing (NIPT), which 

analyzes cell-free fetal DNA circulating in maternal blood, is a new option in the 

prenatal screening and testing paradigm for trisomy 21 and a few other fetal 

chromosomal aneuploidies. NIPT technologies have been validated in singleton 

pregnancies at high risk for trisomy 21 due to advanced maternal age, an abnormal 

serum screen, personal or family history of aneuploidy, and abnormal ultrasound. 

The testing is non-invasive, so the pregnancy is not put at risk for miscarriage or 

other adverse outcomes associated with invasive testing procedures. At least 99% 

of all pregnancies with trisomy 21 can be detected using this test. However, up        

to 1 in 100 pregnancies with trisomy 21 will have a normal result and be missed on 

screening.  

Conclusion: The International Society of Prenatal Diagnosis (ISPD) and the 

Iranian Ministry of Health endorse the NIPT method as a suitable screening test for 

women at high risk for trisomy 21. Positive results should be confirmed by invasive 

tests. Future advances in NIPT technology promise to expand the range of 

conditions that can be detected, including single-gene disorders.  
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 تست غیر تهاجمی قبل از تولد

(NIPT) نقطه عطف در تشخیص ،

های شایع و تریزومی سندرم داون

 دیگر
 جاه گلنوش گل ،1عالمه محمدپور ، 1تموچين محرمي، *1زاده  سارا تقي

 1 ليلا جوانپرست شيخاني،  1راد
 

صارم، مرکز تحقيقات سلولي و مولكولي  یو نابارور یبارور قاتيمرکز تحق  1

تهران،  ران،يا يصارم، بيمارستان فوق تخصصي صارم، دانشگاه علوم پزشك

 .رانيا

 

 

 چكيده

( که به تجزيه و NIPTقبل از تولد ) آزمايش ژنتيكي غير تهاجمي :اهداف

پردازد، گزينه جديدی آزاد جنيني در گردش خون مادر مي  DNA تحليل

و چند  21در پارادايم غربالگری و آزمايش دوران بارداری برای تريزومي 

وری در اکاربرد اين فن .مورد ديگر از آنومالي های کروموزومي جنين است

به دليل سن بالای مادر،  21های تک قلوی با خطر بالای تريزومي حاملگي

و   Aneuploidyخانوادگي غربالگری سرمي غير طبيعي، سابقه شخصي يا

يک آزمايش غير تهاجمي NIPT  .سونوگرافي غير طبيعي تأييد شده است

است، بنابراين بارداری در معرض خطر سقط جنين يا ساير عوارض جانبي 

درصد از  99گيرد. حداقل های آزمايش تهاجمي قرار نميمرتبط با روش

با استفاده از اين آزمايش قابل  21های مبتلا به تريزومي تمام بارداری

در اين  21مورد تريزومي  100تشخيص است. با اين وجود، يک مورد از هر 

 روش دارای جواب نرمال بوده و در غربالگری از دست مي روند. 

( و وزارت ISPDنجمن بين المللي تشخيص پيش از تولد )ا گيری:نتيجه

را به عنوان يک آزمايش غربالگری  NIPTروش  ،ايران و درمان بهداشت

هستند، تاييد مي  21مناسب برای زناني که در معرض خطر بالای تريزومي 

های مثبت بايد از طريق آزمايشات تهاجمي تأييد گردند. کند. جواب

، نويد استفاده روزافزون اين روش در NIPTفناوری های آينده درپيشرفت

توان دهد که از جمله آن ها ميای از اختلالات جنيني را ميطيف گسترده

 اشاره کرد.  يبه اختلالات تک ژن

 

                                                 
1 Non Invasive Prenatal Test 

 

؛ آزمايش ژنتيكي؛ 21تريزومي  غيرتهاجمي قبل از تولد؛ تست ها:واژه کليد

 کروموزومي. آنئوپلوئيدی

 10/09/99: تاريخ دريافت

 30/09/99تاريخ پذيرش: 
 سارا تقي زاده نويسنده مسئول:*

 

 مقدمه
هايي که امروزه برای غربالگری سندرم داون و ديگر اختلالات يكي از روش

باشد. مي 1NIPTگيرد، روشي موسوم به شناخته شده مورد استفاده قرار مي

که در خون مادر وجود دارد  2آزاد جنيني DNAاين روش که با استفاده از 

شود، روشي غير تهاجمي است و برای شناسايي سندرم داون استفاده مي

سي از خون مادر امكان (. بدين صورت که فقط با گرفتن چند سي1)شكل 

های تهاجمي مانند آمنيوسنتز يا گرفتن پرزهای پذير بوده و احتياج به روش

(. به 2باشد )شكل جنين نمي کوريوني با خطر سقط يا صدمه رساندن به

های آن در دليل اهميت اين روش و افزايش استفاده آن و همچنين مزيت

 .[2و  1 ] ادامه بيشتر توضيح داده شد 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 آزاد در خون/ پلاسمای مادر DNAمنابع مختلف . 1شكل

 
  

DNA درصد  13تا  3 ينيبا منشاء جن یآزاد موجود در گردش خون مادر

دهد. در سه ماهه سوم  يم ليآزاد موجود در خون مادر را تشك DNAکل 

در هفته    cffDNA. ابدييم شيدرصد افزا 20 يال 10نسبت  نيا یباردار

در خون مادر ظاهر شده و بلافاصله بعد از تولد از گردش  یهفتم باردار ی

در خون مادر  گريد مانيساعت پس از زا 2که  یطور شود،يپاک م ونخ

 DNAکوچكتر از  يليمولكول خ نيا ز،ي. از نظر ساباشدينم صيقابل تشخ

 نيجفت باز  دارد و ا 300تا  200در حدود  یابوده و اندازه یآزاد مادر

   است  یافتراق آن از ژنوم مادر یهاکياز تكن یارياساس بس تيخاص

 (.2)شكل 

2Free Fetal DNA (ffDNA)  

 سارا تقي زاده و همكاران  114
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 .به صورت خلاصه NIPTفرآيند انجام روش . 2شكل

 
 

 :[3] باشدهای ذيل ميدر زمينه cffDNAبه طور کلي کاربرد 

 Rh3تشخيص عدم سازگاری فاکتور  -1

که سردسته اين  X4های مرتبط با کروموزوم تشخيص بيماری -2

هاست و عبارتند از: سندرم ايكس شكننده، ديستروفي عضلاني بيماری

به دليل مهار توليد که دوشن، هموفيلي و بيماری هايپرپلازی آدرنال )

های آندروژن افزايش يافته و اگر جنين دختر کورتيكواستروئيدها، هورمون

نتيجه بايد از هفته باشد باعث مردانه شدن اندام تناسلي خارجي شده و در 

های دختر شروع کرد و مانع بارداری درمان با دگزامتازون را برای جنين ۷

 ها شد(از ترشح آندروژن

 های تک ژنيبررسي بيماری -3

 هاشناسايي آنيوپلوئيدی -4

 

به عنوان روش مولكولی  NIPTمعرفی تكنیك و مروری بر روش 

 ۲۱و  ۱۸، ۱۳های غیرتهاجمی برای تشخیص تریزومی

های غربالگری دوران بارداری بر روی تشخيص طور کلي تمرکز برنامهبه 

و دو آنوپلوئيدی اتوزومال  5سندرم داون، نقايص مربوط به لوله عصبي باز

باشد. سندرم است، مي 13و  1۸ديگر که کمتر شايع هستند يعني تريزومي 

در  1يوع تقريباً ترين آنوپلوئيدی در انسان با ششايع 21داون يا تريزومي 

شود، است. ريسک ابتلای جنين به سندرم داون با افزايش سن زياد مي ۸00

است. امروزه پيشرفت  35به  1ساله دارای ريسک  45به طوری که يک خانم 

 های علم پزشكي، درمان اکثر مشكلات مبتلايان به اين سندرم را امكان

م داون تا سنين بالا )حدود پذير ساخته است به گونه ای که افراد با سندر

نيز مانند سندرم  13و  1۸توانند زندگي کنند. تريزومي های سالگي( مي 55

                                                 
3Compatible-Non  Rh Factors 
4 isordersDLinked Genetic -X  
5NTDs  

داون در سه ماهه اول و دوم شايع تر از موقع زايمان بوده و به ميزان زيادی 

و  1۸سقط خود به خودی در آن ها اتفاق مي افتد. مبتلايان به تريزومي 

درصد آن ها تا يک سالگي  10تا  5ده و فقط دارای عمر کوتاه مدتي بو 13

 مانند.زنده مي

گيری مارکرهای  های مختلفي شامل اندازهدر طي دو دهه اخير، روش

شيميايي و پارامترهای سونوگرافي و همچنين ترکيب اين دو با هم برای 

ها، غربالگری سندرم داون ابداع شد، اما به علت اشكالات موجود دراين روش

بهتر بودند. بزرگترين ايراد در  هایروشدانشمندان هميشه به دنبال يافتن

مثبت و منفي کاذب و در های سنتي غربالگری، درصد بالای نتايج روش

يدی نيز احتمال سقط جنين به علت تهاجمي بودن روش يهای تاتست

های غربالگری رايج گيری وجود دارد. از ديگر نكات منفي روشنمونه

ای بودن پروسه آزمايش، نتايج غير اختصاصي و توان به چند مرحله مي

زايش ريسک گيری و در نتيجه افگاهي گيج کننده و غير قابل تصميم

 .[4]های تهاجمي اشاره کرد استفاده از روش

جنين در خون مادر پي بردند.  DNA دانشمندان به وجود 199۷در سال 

جنيني در سرم مادر   Yهايي از کروموزماين کشف مهم که با رديابي قسمت

های غير تهاجمي صورت گرفت، برای ظهور روش Dennis Lo توسط

اصول اين روش  .[5]ها در دوران بارداری اساسي شد تشخيص آنوپلوئيدی

های مرده جفت آزاد در پلاسماست که از سلول  DNAگيریبر پايه اندازه

اين کشف را يک انقلاب در علوم تشخيصي  ،شوند. صاحب نظرانآزاد مي

های کنند که در آينده ی نزديک جايگزين تستدانند و پيش بيني ميمي

رايج غربالگری و تشخيص دوران بارداری گردد. بالاخره موفقيت واقعي در 

حاصل شد، زماني که دو گروه مستقل از محققين با مطالعه بر  200۸سال 

های مبتلا به آنوپلوئيدی، قدرت از جنين تايي 14و  1۸روی دو جمعيت 

های جنين را با استفاده از تكنيک توالي يابي همزمان و تشخيص تريزومي

 .[6]درصد به اثبات رساندند  100با درستي  6گسترده

 DNA جفت از قطعات 50تكنيک آزمايش به اين صورت است که ابتدا 

تفاده از محاسبات و جنين در خون مادر تعيين توالي شده و سپس با اس

های جنين محاسبه های بيوانفورماتيک تعداد کروموزمنقشه برداری

باشد و ساعت مي 2بسيار کوتاه و کمتر از  DNA شود. نيمه عمر اينمي

های گردد. بنابراين، بارداریاز خون مادر محو مي نوزاد بلافاصله بعد از تولد

، DNAقبلي اختلالي در نتيجه تست ندارد. برای جلوگيری از کاهش ميزان 

 شود که مقدارهای حاوی ماده مخصوصي گرفته ميخون مادر در لوله

DNA  اند تری اخيراً گزارش شدهدارد. مطالعات پرجمعيترا ثابت نگه مي

درصد  99.9به ميزان  21اين روش را برای تريزومي  ۷که ميزان تشخيص

دهد. در ها نشان ميدرصد حتي در مورد دوقلو 99.9تا  99.۷و با ويژگي 

های جنسي های کروموزماين تست، جنسيت جنين و همچنين آنوپلوئيدی

در اين روش بدون  .مانند سندرم ترنر نيز از هفته دهم قابل تشخيص است

 از  ، صرفاًگيری از مايع آمنيوتيکنمونه و يا افت جفتيهای بنياز به سلول

6Massively Parallel Sequencing  
7 Detection Rate  

 115 گريد عيشا یهايزوميسندرم داون و تر صي، نقطه عطف در تشخ(NIPTقبل از تولد ) يتهاجم ريتست غ
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شود. در اين روش علاوه بر اين ليتر خون وريدی مادر استفاده ميچند ميلي

با حساسيت بيشتر از  21و  1۸، 13های که در يک تست همزمان تريزومي

زان شوند، درصد موارد مثبت و منفي کاذب نيز به ميدرصد بررسي مي 99.9

 يابد. درصد کاهش مي 0.1ر از کمت

ارد اگر فرض شود که کل مو ،به منظور آشنايي بيشتر با ارقام مورد بحث

ت انجام بارداری در ايران سالانه يک ميليون و سيصد هزار نفر باشد، درصور

 ، منافع ذيل قابل دستيابي است: NIPTغربالگری با روش جديد 

  نتيجه مثبت کاذب جهتدر روش رايج تعداد بيماراني که با 

شوند تقريباً انجام آزمايش تأئيدی آمينوسنتز معرفي مي

نفر خواهند  442تنها  NIPT بيمار است اما با روش 65000

 مورد انجام روش 64500بود. بدين معني که سالانه بيش از 

 شود. آمنيوسنتز کمتر درخواست مي

 گيری تعداد موارد سقط جنين به دليل ارجاع جهت نمونه

 مورد و در روش جديد فقط 650تهاجمي در روش اول تقريباً 

 باشد. مورد مي 6

  ًمورد 325موارد منفي کاذب در روش غربالگری سنتي تقريبا 

بيمار کمتر  323مورد يعني 2يا  1است، اما در روش جديد 

 در يک سال خواهد بود. 

تئين را ه داشت که انجام اين تست، نياز به آزمايش آلفا فيتو پروبايد توج

حتماً  در سه ماهه دوم از بين نبرده و خانم باردار بايد  NTDsبرای بررسي

ند. هنوز در بارداری مجدداً به آزمايشگاه مراجعه ک 20تا  15های در هفته

آن ها مثبت )پرخطر(  cell free DNA مورد کساني که نتيجه تست

منيوسنتز انجام شود، ولي با يا آ CVS شود بايد تست تأييدی مانندمي

ين کار توجه به درصد مثبت کاذب بسيار پايين، تعداد مواردی که نياز به ا

 .[۷]باشد بسيار اندک خواهد بودمي

 

 نسبت به روش های دیگر NIPTمزایای تست 

ش انجام آزمايغيرتهاجمي بودن از مهمترين مزايای اين تست است، برای 

ليتر از خون مادر احتياج است. همچنين حساسيت و فقط به چند ميلي

های بزرگ ويژگي و که با استفاده از مطالعات بر روی جمعيت، صحت بالا

درصد را نشان داده است. تشخيص زود هنگام از مزايای  99.9حساسيت 

ابل قبدين صورت که آزمايش از هفته دهم بارداری  ،باشدديگر اين روش مي

 کند.گيری بهتر کمک ميانجام بوده و اين زمان به تصميم

درصد(، فشار  2تا  0.4در روش تهاجمي علاوه بر احتمال سقط جنين )

گيری و ريسک روحي قابل توجه به مادر، دردناک بودن روش نمونه

ت شند. اصولاً انتخاب بين تسباهای داخل رحمي نيز قابل ذکر ميعفونت

 CVS های سنتي غربالگری که در آن احتمال خطا بالاست و آمنيوسنتز يا

واری که احتمال سقط جنين را به همراه دارند، برای زنان باردار کار دش

 های غربالگری که در سه ماهه است. همچنين از نظر زماني نيز انجام روش
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های زماني را نيز برای محدوديت ،باشددوم بارداری امكان پذير مي

گيری در مورد سقط قانوني يا نگهداشتن جنين به همراه دارد. علاوه تصميم

بر آن در بسياری از موارد در صورت مثبت يا مشكوک بودن تست غربالگری 

در سه ماهه اول، بيمار مجبور به انجام تست تأييدی در سه ماهه دوم خواهد 

انجام و دريافت نتيجه آزمايش دچار استرس و  بود و در طول اين مدت تا

اکثر تحقيقات بر روی مفيد بودن  2013اگر چه تا سال   .[6]شود نگراني مي

دو  2014های پرخطر انجام گرفته ولي در سال اين تست در مورد بارداری

و کالج سلطنتي  ۸مرکز بسيار معتبر يعني کالج ژنتيک پزشكي آمريكا

 Kypros Nicolaides و همچنين پروفسور 9های زنان و زايمان بيماری

را به عنوان يک تست غربالگری با حساسيت بالا پيشنهاد  NIPT کاربرد

 .[9]اند کرده

 

یا  NIPTدستورالعمل كشوری وزارت بهداشت در مورد تست 
cffDNA 

زايمان، -پزشک درخواست کننده تست بايستي متخصص زنان

مواردی  .پريناتولوژيست، مشاور ژنتيک و يا متخصص ژنتيک پزشكي باشد

  (:10)انديكاسيون دارد شامل موارد زير است NIPT که درخواست تست 

به  (Soft Marker) مشاهده حداقل يک يافته مثبت سونوگرافيک -1

که در چنين  21و  1۸، 13های شايع مثل تريزومي های نفع آنومالي

مواردی به منظور کاهش نگراني مادر باردار، کاهش سقط غيرقانوني و 

 .قابل انجام است NIPTيا سقط ناشي از آمنيوسنتز غيرضروری، تست 

شامل موارد زير مي باشند که عمدتاً بعد از  هاSoft Marker تبصره: 

 باشند:هفتگي قابل تشخيص مي 1۸
 Short Long Bones (FL, HL<5th Percentile) 

  هفتگي قابل  15بيني هيپوپلاستيک )اين مورد از بعد از

 تشخيص است(

  Nuchal Fold Thickness (NF)   ميلي متر 6بيشتر از 

 Aberrant right subclavian artery  

 1۸ هفته بعد ازEchogenic Bowel  

 ميلي متر 11تا  9 ونتريكولومگالي خفيف بين 

  هيدرونفروزPyelectasia  متر بين هفته ميلي 5بيشتر از

  20تا  1۸

بدون  21و  1۸، 13سابقه تولد نوزاد مبتلا به تريزومي  -2

 ترانسلوکاسيون

های غربالگری سه ماهه ی اول و دوم، نتايج مثبت در آزمايش -3

مشروط بر اين که به دلايل موجه پزشكي انجام آمنيوسنتز پس از 

  :زير مواردشاوره توصيه نشود مانند م

  )مادر با خونريزی )تهديد به سقط 

 حاملگي با استفاده از روش های کمک باروری 

 مثبت بودن عفونت های ويروسيHBS ،HIV   وHCV 

 در مادر

  مادر باRh منفي 
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 انديكاسيون عبارتند از:  NIPT و مواردی که درخواست تست 

 های دی کوريونيدوقلويي 

 2- چندقلويي 

 3-  30چاقي شديد در مادران باBMI>  100و يا با وزن بالای 

 کيلوگرم

 4- هايي غير های کروموزومي برای کروموزومغربالگری آنومالي

 21و  1۸، 13از 

 5-  در صورتي که نتيجه تست به خاطرLow Fetal Fraction 

منفي شده است، نمونه گيری و ارسال آن مجدد توصيه 

 .شودنمي

توجه به موارد زير ضروری  cffDNAبا استفاده از NIPT نجام تست در ا

 :است

  مادر باردار مي تواند تست NIPTهای را به جای تست

 .غربالگری معمول انتخاب کند

  تست NIPT به هيچ عنوان جايگزين تست های تشخيصي برای

 .باشداثبات بيماری نمي

 مشاوره قبل و بعد از تست الزامي است. 

  وجود يک نتيجه منفي تستNIPT  به معني عدم ابتلای قطعي

 .باشدجنين نمي

  نتيجه مثبت تستNIPT بايد با آمنيوسنتز تاييد شود. 

  هفته باشد اما برای سن مادر  16تا  10سن بارداری بايد بين

 .محدوديتي وجود ندارد

 مادر باردار مراجعه کننده بايد قبل از انجام تستNIPT   حداقل

ر سونوگرافي انجام داده باشد که در آن سن بارداری يک با

 وضعيت تک قلويي و يا چند قلويي جنين ذکر شده باشد. 

  در مواردی که بارداری در ابتدا دوقلويي بوده اما يک قل از بين

بايد حداقل  NIPTرفته است، در زمان نمونه گيری جهت تست 

 .هفته از زمان از بين رفتن آن قل گذشته باشد ۸

 های مانند روش ،های موجود ديگرها و انتخابتمامي روش

و غيره به همراه امتيازات و  CVSديگر غربالگری، آمينوسنتز، 

های هر روش بايد به مراجعه کننده توضيح داده شود محدوديت

و مراجعه کننده با آگاهي کافي، تصميم به انجام تست مورد 

 .نظر بگيرد

يا  NIPTدر مورد تست  ،و انجمن طب مادر و جنين ACOGطبق توصيه 

cffDNA:بايد به نكات ذيل توجه نمود ، 

و آمنيوسنتز  CVSتشخيصي نبوده و جايگزين  cffDNAتست   -

 باشد.نمي

درصد است  9۸، ميزان 21قدرت تشخيص اين تست برای تريزومي   -

 درصد(. 0.5)مثبت کاذب کمتر از 
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درصد و برای  9۸تا  9۷، مقدار 1۸قدرت تشخيص آن برای تريزومي   -

درصد مي باشد )مثبت کاذب کمتر از يک  ۸0تا  ۷9، ميزان 13تريزومي 

 درصد(.

های انجام تست بيمار با يک تست مثبت بايد برای مشاوره ژنتيک و  -

  تشخيصي جهت تائيد نتيجه  اين تست ارجاع داده شود.

يک نتيجه منفي به معني اطمينان کامل از سلامت جنين از نظر سندرم   -

 داون نيست.

 های زير توصيه شود:اين تست بايد صرفأ به گروه  -

  سال يا بالاتر 35زنان 

 غربالگری های وجود يک تست غربالگری مثبت از جمله تست

 سه ماهه اول، دوم، اينتگريتد و يا سكوئنشيال

  يافته سونوگرافي که نشان دهنده افزايش ريسک اختلالات

 آنوپلوئيدی باشد

 هاوجود سابقه قبلي برای وجود تريزومي 

 که سبب افزايش  10وجود يک جابجايي متعادل و متقابل والدی

 شود.در جنين مي 21و  13ريسک تريزومي 

 به گروه کم خطر و يا زنان باردار دو قلو به بالا  ايدنب اين تست

پيشنهاد شود چرا که اين تست به اندازه کافي در اين دو گروه 

 مورد ارزيابي قرار نگرفته است.

 های های موزائيسم، آنيوپلوئيدیاين تست قادر به تشخيص فرم

های مادری ، ترانسولوکيشن و يا آنوپلوئيدی11جزئي کروموزومي

 شد.بانمي

  اگر يک آنومالي ساختاری در سونوگرافي جنين مشاهده شود

های تهاجمي تشخيصي برای انجام تست بايد بيمار مستقيماً

 ارجاع داده شود. 

  قبل از انجام تست بايد سابقه خانوادگي گرفته شود تا مشخص

های غربالگری و يا تشخيصي شود آيا نياز به انجام ساير تست

 است يا خير. 

  به طور خلاصه صحت و اختصاصي بودن و هفته ی  3شكل

     انجام گرفتن روش های مختلف غربالگری را با هم مقايسه 

 مي کند.

 

 

 

 

 

 
 

 های مختلفمقايسه قدرت تشخيص سندرم داون به وسيله ی روش. 3شكل

 

11Partial Chromosome Aneuploidy  

 11۷ گريد عيشا یهايزوميسندرم داون و تر صي، نقطه عطف در تشخ(NIPTقبل از تولد ) يتهاجم ريتست غ
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 نتیجه گیری
جدی های شايع کروموزومي در مواقعي بسيار علائم سندرم داون و تريزومي

بوده و قابل درمان نيست. بنابراين، بهترين رويكرد در برخورد با اين مسئله 

هايي برای باشد. امروزه، از روشپيشگيری از متولد شدن افراد مبتلا مي

شود. ها استفاده ميشناسايي اختلالات جنيني و جلوگيری از تولد آن

مي زنان حامله تما ،های غربالگری هستند که در آنها روشگروهي از آن

گيرند و در صورت قرار گرفتن اين افراد در گروه مورد آزمايش قرار مي

های های تشخيصي پيش از تولد برای جنينهای پر خطر، تستحاملگي

گيرد. همچنين، در صورت سالم بودن جنين اجازه ادامه ها انجام ميآن

رداری گرفته بارداری داده شده و در صورت مبتلا بودن آن اجازه ختم با

 شود. مي

ارزيابي بيوشيميايي سرم مادری در روش غربالگری اصلي برای تمامي زنان 

موارد  ،شود که با ضريب اطمينان بالاييباردار با سه يا چهار مارکر انجام مي

مانند  ،پرخطر برای ناهنجاری های لوله عصبي و تريزومي های اتوزومي

ی تشخيصي اصلي نيز که در صورت هاسندرم داون را نشان مي دهد. روش

های استفاده از سلول ،شودهای غربالگری انجام ميپر خطر بودن تست

های آمنيوسيت نمونه آمنيوسنتز گرفته شده از کيسه جنيني و سلول

که بعد از  ،کوريون يا جفت حاصل از نمونه برداری پرزهای کوريوني است

تايپ سلولي تهيه شده و کاريو ،هاها و کشت آنبه دست آوردن سلول

 گيرد. تشخيص صورت مي

در صورت مبتلا بودن جنين بعد از اين آزمايشات تهاجمي و در صورت 

باشند و چون در مثبت بودن تشخيص، والدين ناگزير به سقط جنين مي

اين موقع رشد جنين قابل توجه بوده است، مادر ناگزير دردی مشابه درد 

ها آن جايي که چنين وضعيتي برای برخي زوجکند. از زايمان را تحمل مي

های زودتر، از وضعيت جنين قابل قبول نبوده و والدين تمايل دارند در هفته

يا استفاده از  NIPTخود مطلع شوند، روش غربالگری جديدی موسوم به 

DNA ی آزاد جنيني موجود در خون مادر (cffDNA،)  .ابداع گرديده است

سي در اين روش که غير تهاجمي و بسيار ساده بوده و فقط از مادر چند سي

مادری و جنيني برای تمايز و شناسايي  DNAشود، از تفاوت خون تهيه مي

شود. اين روش علاوه بر سهولت و انجام در ايراد ژنوم جنيني استفاده مي

و ويژگي بالايي بوده و حتي  دارای اختصاصيت ،های پايين بارداریهفته

های غربالگری و تشخيصي شايد در آينده نزديک بتواند جايگزين تمام روش

پيش از تولد سندرم داون گردد. امروزه نتايج مثبت اين تست نيز مانند 

نيازمند تائيد با يكي از روش های  ،های سرم مادرینتايج پرخطر غربالگری

ای آمنيوسنتز يا پرزهای کوريوني هتشخيصي تهاجمي مانند کشت سلول

های باشند. در صورت مشاهده نتايج مشكوک به موزائيک در آزمايشمي

توان از نمونه خون جنين که از رگ های آمنيوسنتز يا پرزهای کوريوني مي

   بند ناف جمع آوری مي گردد نيز برای تهيه کاريوتايپ کروموزومي 

 استفاده کرد.  

 

 

 

 

 
 

 تشكر و قدردانی

وسيله از پرسنل محترم بيمارستان تخصصي صارم و انستيتو تحقيقات بدين

جناب آقای دکتر ناطقي، جناب آقای دکتر اميني تقدير و  صارم، به ويژه

 .آيدتشكر به عمل مي

 

 

 قیلاتاییدیه اخ
محرمانه بوده و رضايتنامه آگاهانه از نامبرده  کليه اطلاعات شخصي بيمار،

همچنين اين مطالعه مورد تاييد کميته اخلاق انستيتو تحقيقات . اخذ گرديد

 .قرار گرفت( IRB)صارم 
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