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:  

Advancements in prenatal diagnostics have significantly improved early detection of 

fetal chromosomal abnormalities, particularly through noninvasive prenatal testing 

(NIPT). This systematic review compares two prominent NIPT technologies—

microarray-based cell-free DNA (cfDNA) and next-generation sequencing (NGS)-

based cfDNA—for detecting trisomy 21 (Down syndrome). By analyzing cell-free fetal 

DNA in maternal blood, these methods offer crucial insights into fetal health, reducing 

the need for invasive procedures like amniocentesis. 

The review encompasses a comprehensive search of PubMed, MEDLINE, EMBASE, 

and the Cochrane Library, identifying studies up to July 2023. Eight studies met the 

inclusion criteria, comparing the diagnostic accuracy, failure rates, and clinical 

implications of both cfDNA technologies. 

Microarray-based cfDNA exhibited high sensitivity and specificity (99.2% and 99.8%, 

respectively), with lower failure rates (2.8%). NGS-based cfDNA also showed high 

sensitivity and specificity (99.6% and 99.9%) but had higher failure rates (up to 12.4%). 

While NGS-based testing offers broader genomic coverage and can detect additional 

chromosomal abnormalities, it also poses a higher risk of incidental findings, which may 

lead to overdiagnosis and parental anxiety. 

This review highlights that microarray-based cfDNA is generally more cost-effective 

and suitable for routine prenatal screening due to its lower failure rates and high 

accuracy. NGS-based cfDNA, despite being more complex and costly, is advantageous 

for detailed chromosomal analysis in high-risk pregnancies. The choice between these 

technologies should consider clinical context, cost-effectiveness, and patient preferences 

to optimize prenatal care. Future research should aim for standardized reporting and 

direct comparative studies to further refine NIPT methodologies, potentially integrating 

hybrid approaches that combine the strengths of both technologies. 
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 DNA  یا سهیمقا لیو تحل هیتجز

و  یکرواریبر م یبدون سلول مبتن

 صیتشخ یبرا NGSبر  یمبتن

از تولد:  شیپ صیدر تشخ 21 یزومیتر

 سیستماتیک مرور
 الهام کریمی، (1)مهدی عاشوری، (1) حسين پاکزاد، *(1)بهاره عباسی

  (2)منصورآباد
و  کيژنت یمهندس یموسسه مل ،یپزشک کيدپارتمان ژنت دانشکده. 1

  .رانی، تهران، ا(NIGEB) یوتکنولوژيب
شناسی، دانشگاه الزهرا )س(، . کارشناسی ارشد علم اطلاعات و دانش2

 .رانیتهران، ا

 چکیده

قبل از تولد، به  صيمرتبط با تشخ یهایدر تکنولوژ رياخ یهاشرفتيپ

 یهایزودهنگام ناهنجار صيموجب بهبود در دقت تشخ یطور قابل توجه

 قیاز طر 21و  18، 13 یهایزومیتر ژهیبه و نيجن یکروموزوم

 Non-invasive prenatalقبل از تولد ) یرتهاجميغ یهاشیآزما

testing, NIPT  )یدو فناور ییکارا کيستماتيس یبررس نی. ادانشده 

NIPT  هیزآرایبر ر یمبتن (Microarray )نسل  یابییبر توال یو مبتن

 صيتشخ یرا برا( Next Generation Sequencing, NGS) یبعد

کند. یم سهیمقا یاختلالات کروموزوم ری)سندرم داون( و سا 21 یزومیتر

 PubMed ،MEDLINE ،EMBASE یها گاهیمرور نظام مند پا نیا

 یدو فناور ییکارا سهیو مقا یابیازر یرا برا Cochraneو کتابخانه 

NIPT  یمطالعات بر اساس استراتژ هيمورد جست و جو قرار داد. کل 

 شدند.  ییشناسا 2023 هيجست و جو تا ژوئ

 زانيم ،یصيورود را داشتند و دقت تشخ یارهايهشت مطالعه که مع

 زينالکرده بودند وارد آ سهیرا مقا یهر دو فناور ینيبال یامدهايشکست، و پ

بر  یمبتن یانجام شده نشان داد، فناور یليتحل یابیشدند. ارز یليتحل

 بيبالا )به ترت یژگیو و تيحساس 21 یزومیتر صيتشخ یبرا هیزآرایر

بر  یمبتن فناوری. دارد( ٪2.8) اندک شکست نرخ با( ٪99.8 و 99.2٪

NGS دارد  ییبالا یژگیو و تيسندرم داون حساس صيتشخ یبرا زين

( ٪12.4بالاتر )تا  یتکنولوژ نای در شکست نرخ هرچند(. ٪99.9 و 99.6٪)

 یپوشش ژنوم NGSبر  یمبتن شیدر نظر داشت که آزما دبای. است

 یاضاف یکروموزوم یهایناهنجار تواندیو م دهدیرا ارائه م یترگسترده

 تيبا اهم یهاافتهیپوشش اضافه، خطر گزارش  نیدهد، ا صيتشخ زيرا ن

دهد که ممکن است منجر به  یم شینامشخص را افزا ینيبال

overdiagnosis  که  دهدینشان م یبررس نیا شود. نیو اضطراب والد

NIPT نرخ  ليقبل از تولد به دل نيروت یغربالگر یبرا هیزآرایبر ر یمبتن

 NIPTتر است. تر و مناسبصرفهبهو دقت بالاتر مقرون ترنیيشکست پا

و  هیتجز یبودن، برا ترنهیو پرهز تردهيچيوجود پ، با NGSبر  یمبتن

در انتخاب  است. ديپرخطر مف یهایدر باردار قيدق یکروموزوم ليتحل

 حاتيمقرون به صرفه بودن و ترج ،ینيبال نهيزم دیها با یفناور نیا نيب

را در نظر  ییکردهایرو ندهیآ قاتياست تحق ديدر نظر گرفته شود. ام ماريب

 تر نشان دهد.  قيرا دق یکه نقاط قوت و ضعف هر دو فناور رنديبگ

  

 شيپ یتهاجمريغ شاتیآزما د،ینسل جد یابیی، توالNIPT ها:کليدواژه

 از تولد 

 02/10/1402: تاریخ دریافت

 30/10/1402 تاریخ پذیرش:

 یموسسه مل ،یپزشک کيبهاره عباسی؛ پزشک، گروه ژنت: مسئول هنویسند*

 .؛رانی، تهران، ا(NIGEB) یوتکنولوژيو ب کيژنت یمهندس

  b.abbasi@nigeb.ac.ir :ليمیا 
 

 

 

 مقدمه. 1

 یقابل توجه یهاشرفتيشاهد پ یکياز تولد اختلالات ژنت شيپ صيتشخ

تا  دهدیفرصت را م نیباردار ا نیبوده است و به والد رياخ یهادر سال

به دست آورند.  یباردار لیدر مورد سلامت کودک خود در اوا یمهم نشيب

قبل  یرتهاجميغ شیآزما نه،يزم نیقابل توجه در ا یهاشرفتيپ انيدر م

 صيتشخ یبرا کنندهلیتبد یبه عنوان ابزار( NIPTتولد ) زا

 ،یزومیتر نیترعیبر شا هيبا تمرکز اول ن،يجن یکروموزوم یهایناهنجار

 کردیرو نیظهور کرده است. ا شود،ی، که باعث سندرم داون م21 یزومیتر

و  وسنتزيمانند آمن یتهاجم یهابه روش ازين یطور قابل توجهبه دیجد

را کاهش داده است و خطرات و اضطراب  یونیکور یاز پرزها یداربرنمونه

 . [1-4] دهدیمرتبط را کاهش م یها

 DNAاند: در مرکز قرار گرفته زیمتما ی، دو فناورNIPTانداز در چشم

 یابییبر توال یمبتن cfDNAو ( cfDNA) هیزآرایبر ر یبدون سلول مبتن

 DNA ليو تحل هیتجز یبرا یابزار هایفناور نیا(. NGS) ینسل بعد

و اطلاعات  کنندیبدون سلول در گردش خون مادر فراهم م نيجن

 هایديوپلوئيآن ریو سا 21 یزومیزودهنگام تر صيتشخ یبرارا  یارزشمند

دارد،  یقابل توجه ینيبال تياهم هایفناور نیا نيانتخاب ب. دهندیارائه م

 ماريب یمقرون به صرفه بودن آن و تجربه کل ش،یبر دقت آزما تواندیم رایز

 .[5]بگذارد  ريتأث

بر  یمبتن cfDNA یاسهیمقا یابیبه ارزسيستماتيک  یبررس نیا

Microarray بر  یو مبتنNGS در  21 یزومیتر صيتشخ نهيدر زم

 هاتیاصول مرتبط، نقاط قوت، محدود ی. با بررسپردازدیم یدوران باردار

موضوع است که کدام  نیآنها، هدف ما روشن کردن ا ینيبال یامدهايو پ

داشته  یبرتر یدوران باردار یهامراقبت شیدر افزا ستممکن ا یفناور

 یقبل از تولد به نوآور یهاصيدقت در تشخ یريگيپ کهییباشد. از آنجا
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362  

پزشکان و  یدو روش برجسته برا نیا ینسب یایدرک مزا دهد،یادامه م

 ليتحل کیبه دنبال ارائه  یبررس نی. ا[5-8]است  یضرور ندهیآ نیوالد

قبل  صيها بر حوزه تشخآن ريو تأث هایفناور نیا یعلف تيجامع از وضع

 تیریآگاهانه در مد یريگميتصم ندیبه فرآ تیاز تولد است که در نها

 .کندیکمک م 21 یزومیدر معرض خطر تر یهایباردار

 

 هاروش -2

 جستجو  یاستراتژ -2-1

 یهاروش سهیمطالعات مقا ییشناسا یجامع برا یجستجو یاستراتژ کی

DNA یبر نسل بعد یمبتن یابییو توال هیزآرایبر ر یبدون سلول مبتن 

(NGS )قبل از تولد استفاده شد. صيدر تشخ 21 یزومیتر صيتشخ یبرا 

 MEDLINE ،PubMedداده شامل  یهاگاهیجستجو در پا

EMBASE جستجو به شرح  یانجام شد. استراتژ نیو کتابخانه کاکر

 بود:  ریز

(cfDNA هیزآرایبر ر یمبتن )ای (cfDNA ینسل بعد یابی یتوال )ای 

(cfDNA بر  یمبتنNGS  )و  )سندرم داون(( ای( 21 یزومیو )تر

 (.NIPT ایقبل از تولد  یرتهاجميغ شی)آزما

 هياز ابتدا تا ژوئ مدارکو  یسيجستجو به مقالات منتشر شده به زبان انگل

 محدود شد. 2023
 

 خروج و شمول  یارهایمع 2-2

 ریز یارهايگنجانده شدند که مع یابیدر ارز یشده در صورت یسوابق بررس

 را داشته باشند: 

 یو مبتن هیزآرایبر ر یمبتن cfDNA یهاکه روش یاصل یمقالات پژوهش

 . کنندیم سهیمقا 21 یزومیتر صيتشخ یرا برا NGSبر 

. 21 یزومیتر یبرا NIPTزنان باردار تحت  یمطالعات انجام شده بر رو

ارزش  ت،يحساس ،یژگیاز جمله و ،یصيمطالعات در مورد دقت تشخ

شکست  زانيو م( PPVمثبت ) ی، ارزش اخبار(NPV) یمنف یاخبار

  گزارش شده است.

بر  یو مبتن هیزآرایبر ر یمبتن cfDNA یهاروش ماًيکه مستق یمطالعات

NGS یهاگزارش راستاران،یها به وها، نامهنکردند. سرمقاله سهیرا مقا 

 یارهايدر مورد مع یو مطالعات فاقد اطلاعات کاف هایبررس ،یمورد

  حذف شدند. یصيعملکرد تشخ

 

 مطالعهانتخاب  -2-3

قرار گرفت.  یمستقل مورد بررس نيتوسط دو بازب هياول یجستجو جینتا

شدند.  یابیمطالعات بالقوه مرتبط ارز ییشناسا یها برادهيو چک نیعناو

ورود و خروج از نظر  یارهايمتن کامل مقالات ارائه شده بر اساس مع

 حل شد.صحبت داوران با  نياختلاف نظر بو  یابیو ارز یابیباز ت،يصلاح

 

 

 

 

 هااستخراج داده -2-4

فرم استاندارد  کیطور مستقل با استفاده از ها را بهاستخراج داده نيدو بازب

 یآورجمع مشمولاز هر مطالعه  ریاستخراج داده انجام دادند. اطلاعات ز

  شد.

 

 تیفیک یابیارز -2-5

 CONSORT یهامطالعات وارد شده با استفاده از دستورالعمل تيفيک

 یهاییکارآزما ی( براهاییکارآزما یدهگزارش یقيتلف یاستانداردها)

 STROBE یهاو دستورالعمل( RCTsشده )و کنترل یسازیتصادف

مطالعات  ی( برایولوژيدميدر اپ یامطالعات مشاهده یدهگزارش تیتقو)

 شد. یابیارز یامشاهده

کور کردن، حجم نمونه،  ،یسازیبر تصادف CONSORT یابیارز

 یدهبه پروتکل، گزارش یبندیکنندگان، پاشرکت انیجر ینمودارها

 متمرکز بود. یآمار یهاو روش جهينت

 

  هاداده لیو تحل هیسنتز و تجز -2-6

در  یناهمگون لياستخراج شده انجام شد. به دل یهاداده یفيسنتز ک

در عوض،  انجام نشد. زيمتاآنال ج،یو گزارش نتا هاتيمطالعه، جمع یهاطرح

 ینيبال یامدهايو پ یصيعملکرد تشخ یارهاياز مع یاسهیمقا ليتحل کی

 ارائه شد. NGSبر  یو مبتن هیزآرایبر ر یمبتن cfDNA یهاروش

 اتيمطالعه، جزئ یطراح یامطالعات مشاهده یبرا STROBE یابیارز 

 تیریاندازه مطالعه، مد ،یريمنابع داده، سوگ ر،يمتغ فیکننده، تعارشرکت

را  جیکنندگان و ارائه نتامشارکت انیجر ،یآمار یهاروش ر،يمتغ یکم

 کرد. یبررس

 

 جینتا -3

 انتخاب مطالعه -3-1

شد. پس از  ییشناسا هيداده اول گاهیپا قیمقاله از طر 547 ،یبه طور کل

 نیعناو قيدق یماند. پس از غربالگر یمطالعه باق 315 ،یحذف موارد تکرار

کنند، یورود را برآورده م یارهايمع نکهیا یمطالعه برا 22ها، دهيو چک

 موردبودن  طیرکورد از نظر واجد شرا 12وارد شدند. سپس متن کامل 

 کيستماتيس یمطالعه در بررس 8قرار گرفت که منجر به گنجاندن  یابیارز

  (.1شد )شکل  یینها

 

 مطالعه اتیخصوص -3-2

و روش مورد استفاده  تيجمع ميزان ،یشده از نظر طراحمطالعات وارد 

متفاوت بودند. اکثر آنها مطالعات کوهورت  21 یزومیتر صيتشخ یبرا

نگر و ندهیشامل مطالعات کوهورت آ هيکه بق ینگر بودند، در حالگذشته

  کنترل شده بودند. یتصادف یهاییکارآزما
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 تیفیک یابیارز -3-3

 CONSORTو  STROBEمطالعات وارد شده با استفاده از  تيفيک

کم در  یريسوگو  بالا تيفيمطالعات وارد شده با ک تمامیشد.  یابیارز

  ها بودند.دامنه

 cfDNAو  هیزآرایبر ر یمبتن cfDNA یاسهیبر عملکرد مقا یفيسنتز ک

را در مطالعات متعدد  ییبالا یژگیو و تي، حساسNGS هیزآرایبر ر یمبتن

 نشان داد. 21 یزومیتر صيتشخ یبرا

 و ٪99.2 تيحساس 2019Wergifossea ( [9]( به عنوان مثال، مطالعه

 سه،یدر مقا گزارش کرد. هیزآرایبر ر یمبتن یهاروش برای را ٪99.8 یژگوی

cfDNA بر  یمبتنNGS را نشان داد،  ییبالا یژگیو و تيحساس زين

 یژگوی و ٪99.6 تيحساس 2022Conotte ( [10]( مانند  یمطالعات

  ( گزارش شده است.1جدول )  NGSبر  یمبتن یهاروش برای 99.9٪

بر  یمبتن cfDNA شیآزما نيشکست ب زانيمطالعه تفاوت در م نیچند

 هیزآرایبر ر یمبتن cfDNA یهاروش را برجسته کردند. NGSو  هیزآرایر

به عنوان مثال، . دهندیرا نشان م یعموماً نرخ شکست کمتر

 )2019Wergifossea ( [9]  از  شيتست پ برای را ٪2.8نرخ شکست

 یهاکه روشی( ذکر کرد، در حالهیزآرایبر ر ی)روش مبتن یتولد هارمون

 2022Conotte ( [10]( .داشتند ٪12.4نرخ شکست  NGSبر  یمبتن

 سهیدر مقا هیزآرایبر ر یمبتن یهاشیآزما یرا برا ینرخ شکست کمتر نيز

  گزارش کرد.  NGS (3.2٪)بر  یمبتن یهاشیبا آزما

 ییبالا صينرخ تشخ NGSو  هیزآرایبر ر یمبتن cfDNA شیهر دو آزما

و  یاز تولد هارمون شيپ شیآزما متناوباً  .ندنشان داد 21 یزومیتر یرا برا

 یزومیتر یرا برا ییبالا صي( نرخ تشخهیزآرایبر ر ی)مبتن سیسنجش واناد

 یپوشش ژنوم NGSبر  یمبتن یهاشینشان دادند. در مقابل، آزما 21

را با وضوح بالا  یاضاف یکروموزوم ریز یهایرا ارائه و ناهنجار یترگسترده

 .[11، 12] ندکرد ییشناسا

مربوط  21 یزومیهستند که به تر یکيژنت یهایناهنجار ،یاتفاق یهاافتهی

اند. گزارش شده NGSبر  یمبتن cfDNA شیدر آزما شتريب شوند،ینم

را با  یتصادف یهاافتهی 2019Wergifossea ( [9]( به عنوان مثال،

 ليانسنداشت و پت ینيارتباط بال چيکه ه NGSبر  یمبتن یهاشیآزما

کرد میرا برجسته  نیاز حد و متعاقب آن اضطراب والد شيب صيتشخ

 .دادگزارش 

 

Table 1. Characteristics of included studies.  

Author, Year Objective Key Findings Conclusion 

Wergifossea,2019(9) 

Evaluate 

cfDNA testing 

methods for 

trisomy 21 

Harmony test had a 

lower failure rate 

(2.8%) than HB-

cfDNA (12.4%). 

Both had similar 

trisomy 21 

detection. Rare 

incidental findings 

with HB-cfDNA 

had no clinical 

relevance. 

Harmony® test 

had a lower 

failure rate and 

comparable 

trisomy 21 

detection. 

Incidental 

findings with 

HB-cfDNA 

were not 

clinically 

significant. 

Conotte,2022(10) 

Compare 

Vanadis assay 

and Harmony 

Prenatal Test 

for trisomies 

Harmony had high 

detection for 

trisomy 21 and 18. 

Vanadis assay 

detected all trisomy 

21 cases. Vandis 

had a higher failure 

rate (3.2%). 

Vanadis assay 

showed high 

performance 

with a low 

failure rate in 

trisomy 

screening. 

Willems,2014(13) Evaluate 

Harmony test 

for NIPT in 

Belgium and 

the 

Netherlands 

Harmony test had 

high sensitivity and 

low false-negative 

rate for trisomies 

21, 18, and 13. The 

overall failure rate 

was 0.90%. 

Harmony test 

proved reliable 

for trisomy 

detection in 

maternal blood 

in Belgium and 

the 

Netherlands. 

Gnetetskaya,2018(11) 

Compare 

Harmony and 

Panorama 

NIPTs in risk 

groups. 

Both Harmony and 

Panorama showed a 

high sensitivity for 

trisomies, with 

differences in PPV 

and NPV across 

risk groups. 

NIPT had high 

sensitivity, with 

variations in 

PPV and NPV 

in different risk 

groups. 

Kara,2018(14) Develop 

microarray-

based NIPT 

and compare 

with NGS 

NIPT using 

microarrays 

provided more 

accurate cfDNA 

measurements, 

lower assay 

variability, and 

faster analysis time 

than NGS. 

NIPT using 

microarrays 

was more 

accurate and 

efficient 

compared to 

NGS. 

Gil, 2016 (12) 

The transition 

from 

combined test 

to cfDNA 

testing 

The combined test 

had good trisomy 

detection. The 

introduction of 

cfDNA testing 

reduced invasive 

diagnostic 

procedures, 

especially in the 

high-risk group. 

Contingent 

screening with 

cfDNA testing 

reduced 

invasive testing 

rates. 

Sylvie, 2017 (15) 

Evaluate 

cfDNA as a 

first-tier test 

for trisomies 

Standard screening 

had 83% trisomy 21 

detection. cfDNA 

screening achieved 

100% detection 

with 0% false-

positive rate for 

trisomy 21. 

Reduced invasive 

testing. 

cfDNA 

screening had 

high detection 

and reduced the 

need for 

invasive 

testing. 

Renee, 2015 (16) 

Assess 

targeted 

cfDNA 

analysis for 

trisomies 

Targeted cfDNA 

analysis with 

microarray 

quantification 

showed high 

sensitivity and 

extremely low 

false-positive rates 

for common 

trisomies in 

pregnancy. 

Targeted 

cfDNA analysis 

consistently 

demonstrated 

high sensitivity 

and low false-

positive rates 

for common 

trisomies in 

pregnancy. 

 

 یبرا NGSو  هیزآرایبر ر یمبتن cfDNA یهایفناور نيانتخاب ب

 cfDNAدارد.  یتوجهقابل ینيبال یامدهايپ 21 یزومیتر صيتشخ

مقرون به صرفه بودن، نرخ شکست کمتر، و  ليبه دل هیزآرایبر ر یمبتن

 cfDNAشود. یداده م حيترج 21 یزومیتر یبالا برا یژگیو و تيحساس

 یاست، اما اطلاعات ژنوم تردهيچيتر و پ، اگرچه گرانNGSبر  یمبتن

 قيدق ليو تحل هیبه تجز ازيکه ن یموارد یو برا کندیرا ارائه م یجامع

  دارند، مناسب است. یکروموزوم ریز یهایناهنجار
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 بحث -4

را در مورد عملکرد  یارزشمند یهانشيب کيستماتيس یبررس نیا جینتا

بر  یمبتن cfDNA یهایو فناور هیزآرایبر ر یمبتن cfDNA ینسب

NGS هر دو  .دهدیارائه م یدر دوران باردار 21 یزومیتر صيدر تشخ

قابل اعتماد  یرا نشان داده و به عنوان ابزار ییبالا یژگیو و تيروش حساس

 نیبا ا اند.شده یمعرف( NIPTاز تولد ) شيپ یرتهاجميغ یهاشیدر آزما

در عملکرد، مقرون به صرفه بودن و کاربرد  یقابل توجه یهاحال، تفاوت

  .[31-51]آنها وجود دارد که مستلزم بحث مفصل است  ینيبال

مانند  یهمانطور که در مطالعات ه،یزآرایبر ر یمبتن cfDNA شیآزما

)2019Wergifossea ( [9] ییبالا تيگزارش شده است، حساس 

 نیا نشان داد. 21 یزومیتر صيتشخ برای( ٪99.8) یژگوی و( 99.2٪)

مهم است  اريو مثبت کاذب بس یمنف جیدقت بالا در به حداقل رساندن نتا

به  .دهدیرا کاهش م یبعد یتهاجم شیآزما یهابه روش ازين جهيو در نت

 یعال تيحساس زين NGSبر  یمبتن cfDNA شیطور مشابه، آزما

نشان   Conotte (2022) یها افتهی طبق را( ٪99.9) یژگوی و( 99.6٪)

 یزومیتر ییدر شناسا یکه هر دو فناور دهدینشان م جینتا نیا .[10]داد 

اطلاعات  ندهیآ نیکه والد دهندیم نانيمؤثر هستند، و اطم اريبس 21

 .[61-81] کنندیم افتیدر مورد سلامت نوزاد خود در یو قابل اعتماد قيدق

 شیشکست است. آزما زانيم یدو فناور نیا نيب یديکل یزهایاز تما یکی

cfDNA سهیرا در مقا ینرخ شکست کمتر یبه طور کل هیزآرایبر ر یمبتن 

  نشان داد. NGSبر  یمبتن یهابا روش

 ه،یزآرایبر ر یروش مبتن کی ،یاز تولد هارمون شيمثال، تست پبه عنوان 

نرخ  NGSبر  یمبتن یهاکه روشحالی در ،٪2.8نرخ شکست  یدارا

 نیينرخ پا .مطالعات، گزارش کردند برخی دررا ( .٪12.4) یشکست بالاتر

دهد و در یمجدد را کاهش م شیبه آزما ازين رایشکست سودمند است ز

امر باعث  نیشود. ایزنان باردار م یباعث کاهش اضطراب و ناراحت جهينت

که به  ینيبال ماتيدر تنظ هیزآرایبر ر یمبتن یهاشیکه آزما شودیم

باشد  ترهستند، مطلوب تیمجدد در اولو شیآزما یهاحداقل رساندن نرخ
[25-19]. 

را در  یترگسترده یپوشش ژنوم NGSبر  یمبتن cfDNA شیآزما

 ترعيدامنه وس نیا .کندیفراهم م هیزآرایبر ر یمبتن یهابا روش سهیمقا

از جمله  ،یکروموزوم یهایاز ناهنجار یترعيوس فيط صيامکان تشخ

 یبرا تواندیکه م کند،یرا فراهم م یکروموزوم ریز یهایناهنجار

احتمال  زين نیحال، ا نیمهم باشد. با ا اريجامع قبل از تولد بس یغربالگر

تواند منجر به یاوقات م یکند که گاهیم یرا معرف یتصادف یهاافتهی

مطالعات نشان  شود. نیوالد یضروررياز حد و اضطراب غ شيب صيتشخ

گزارش  NGSبر  یمبتن یهاشیمعمولاً با آزما یاتفاق یهاافتهیاند که داده

 نیدر هنگام استفاده از ا قيو مشاوره دق ريتفس تيکه بر اهم شوند،یم

  .[19-21، 26، 27] کندیم ديتأک یفناور

به مقرون  زين NGSو  هیزآرایبر ر یمبتن cfDNA شیآزما نيانتخاب ب

به  هیزآرایبر ر یمبتن شیدارد. آزما یبستگ ینيبال نهيبه صرفه بودن و زم

 تر است.عموماً مقرون به صرفه یکمتر و کاهش نرخ خراب یدگيچيپ ليدل

 یهامعمول در مراقبت یغربالگر یمناسب برا یانهیامر آن را به گز نیا

بر  یمبتن شیآزما گر،ید یکند. از سویم لیتبد مانیاستاندارد قبل از زا

NGSدهدیرا ارائه م یقيدق یژنوم یهانشيتر است، اما ب، اگرچه گران 

 ليو تحل هیبه تجز ازيکه ن یزمان ایپرخطر  یهایدر باردار تواندیکه م

  .[28-32]باشد  یاتياست، ح یکروموزوم قيدق

انتخاب  ريتحت تأث یبه طور قابل توجه یريگميتصم ندیو فرآ ماريتجربه ب

 یبا نرخ خراب ه،یزآرایبر ر یتست مبتن .رديگیقرار م شیآزما یفناور

باردار ارائه  نیوالد یبرا بخشنانيساده و اطم یانهیو دقت بالا، گز ترنیيپا

 تواندیم NGSبر  یمبتن شیجامع آزما تيبرعکس، ماه .دهدیم

 یوهایدر سنار تواندیرا ارائه دهد، که م یترقيدق یکيمشخصات ژنت

 یترگسترده یکيبه مشاوره ژنت ازي، اما ممکن است نخاص ارزشمند ینيبال

  .[33-63]داشته باشد  یاتفاق یاحتمال یهاافتهیپرداختن به  یبرا

 

 ندهیآ یهایریگها و جهتتیمحدود -5

دهد، مهم است یجامع ارائه م ليو تحل هیتجز کی یبررس نیکه ایدر حال

 هاتيمطالعه، جمع یهادر طرح یناهمگون .ميکن دیيها را تاتیکه محدود

بر  هاافتهیو  کندیم یريجلوگ زيمتاآنال کیاز انجام  امد،يپ یدهو گزارش

استاندارد  یدهبر گزارش دیبا یآت قاتيتحق است. یفيسنتز ک کیاساس 

 یهاتیتا نقاط قوت و محدودکند تمرکز  ممستقي یقيو مطالعات تطب

در  هاشرفتيپ ن،یعلاوه بر ا .سازدروشن  شتريرا ب هایفناور نیا ینسب

که نقاط قوت  یبيترک یکردهایو توسعه رو cfDNA شیآزما یهایفناور

دقت  تواندیم کند،یم بيرا ترک NGSو  هیزآرایبر ر یهر دو روش مبتن

  دهد. شیرا افزا NIPTو کاربرد 

 

 یریگجهینت -6

 یبرا NGSو  هیزآرایبر ر یمبتن cfDNA یهر دو فناور جه،يدر نت

مؤثر هستند،  ارياز تولد بس شيپ یهاصيدر تشخ 21 یزومیتر صيتشخ

 cfDNA شیآزما خاص خود را دارند. یهاتیو محدود ایکه هر کدام مزا

با نرخ شکست کمتر و مقرون به صرفه بودن مشخص  هیزآرایبر ر یمبتن

 cfDNA شیآزما .کندیمناسب م یمعمول یغربالگر یو آن را برا شودیم

و  هیتجز یو برا دهدیرا ارائه م یجامع یپوشش ژنوم NGSبر  یمبتن

 ليبالاتر و پتانس یهانهیاست، اگرچه با هز آلدهیا یکروموزوم قيدق ليتحل

بر اساس  دیها بایفناور نیا نيانتخاب ب همراه است. یتصادف یهاافتهی

 یهابا تمرکز بر ارائه مراقبت مار،يب حاتيو ترج نهیهز ،ینيملاحظات بال

  محور باشد. ماريقابل اعتماد و ب ق،يدق یدوران باردار

 

 یاخلاق هیدییتا

  .در بر ندارد یملاحظات اخلاق ،یمطالعه مرور نیا

 

 در منافع تعارض

 .وجود ندارد یگونه تعارض منافع چيمطالعه ه نیا در

 

 

 

526  

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 s

ar
em

jr
m

.c
om

 o
n 

20
25

-1
2-

09
 ]

 

                               5 / 8

http://saremjrm.com/article-1-319-fa.html


 بهاره عباسی و همکاران                                                                                                                                                   262

  1402، زمستان 4، شماره 8دوره                                                             مجله تحقيقات پزشکی صارم                                                                                                      

  

 یمال منابع

 یو نابارور مانیزنان، زا قاتيمطالعه توسط مرکز تحق نیا یمال تیحما

 .است رفتهیصارم، صورت پذ یفوق تخصص مارستانيصارم، ب

 

 

 منابع
1. Benn P, Rebarber A. Non-invasive prenatal 

testing in the management of twin pregnancies. Prenat 

Diagn. 2021;41(10):1233-40. 

2. Carbone L, Cariati F, Sarno L, Conforti A, 

Bagnulo F, Strina I, et al. Non-Invasive Prenatal 

Testing: Current Perspectives and Future Challenges. 

Genes (Basel). 2020;12(1). 

3. Harraway J. Non-invasive prenatal testing. 

Aust Fam Physician. 2017;46(10):735-9. 

4. Kimelman D, Pavone ME. Non-invasive 

prenatal testing in the context of IVF and PGT-A. Best 

Pract Res Clin Obstet Gynaecol. 2021;70:51-62. 

5. Benn P, Cuckle H, Pergament E. Non-

invasive prenatal testing for aneuploidy: current status 

and future prospects. Ultrasound Obstet Gynecol. 

2013;42(1):15-33. 

6. D'Ambrosio V, Squarcella A, Vena F, Di 

Mascio D, Corno S, Pajno C, et al. Update in non-

invasive prenatal testing. Minerva Ginecol. 

2019;71(1):44-53. 

7. Kamath V, Chacko MP, Kamath MS. Non-

invasive Prenatal Testing in Pregnancies Following 

Assisted Reproduction. Curr Genomics. 

2022;23(5):326-36. 

8. Pös O, Budiš J, Szemes T. Recent trends in 

prenatal genetic screening and testing. F1000Res. 

2019;8. 

9. De Wergifosse S, Bevilacqua E, Mezela I, El 

Haddad S, Gounongbe C, de Marchin J, et al. Cell-free 

DNA analysis in maternal blood: comparing genome-

wide versus targeted approach as a first-line screening 

test. The Journal of Maternal-Fetal & Neonatal 

Medicine. 2021;34(21):3552-61. 

10. Conotte S, El Kenz H, De Marchin J, Jani JC. 

Cell-free DNA analysis for noninvasive examination 

of trisomy: comparing 2 targeted methods. American 

Journal of Obstetrics & Gynecology. 

2022;227(3):539-41. 

11. Gnetetskaya V, Baranova E, Belenikin M, 

Tarasova YA, Izevskaya V, Kurtser M. Positive and 

negative predictive values of noninvasive prenatal 

tests in group of women with high and low risk of the 

fetal aneuploidies. Medical Genetics. 2018;17(12):30-

5. 

12. Gil M, Brik M, Casanova C, Martin-Alonso 

R, Verdejo M, Ramírez E, et al. Screening for 

trisomies 21 and 18 in a Spanish public hospital: from 

the combined test to the cell-free DNA test. The 

Journal of Maternal-Fetal & Neonatal Medicine. 

2017;30(20):2476-82. 

13. Batlle-Masó L, Rivière JG, Franco-Jarava C, 

Martín-Nalda A, Garcia-Prat M, Parra-Martínez A, et 

al. Molecular Challenges in the Diagnosis of X-Linked 

Chronic Granulomatous Disease: CNVs, Intronic 

Variants, Skewed X-Chromosome Inactivation, and 

Gonosomal Mosaicism. J Clin Immunol. 

2023;43(8):1953-63. 

14. Budkina A, Medvedeva YA, Stupnikov A. 

Assessing the Differential Methylation Analysis 

Quality for Microarray and NGS Platforms. Int J Mol 

Sci. 2023;24(10). 

15. Kucharík M, Budiš J, Hýblová M, Minárik G, 

Szemes T. Copy Number Variant Detection with Low-

Coverage Whole-Genome Sequencing Represents a 

Viable Alternative to the Conventional Array-CGH. 

Diagnostics (Basel). 2021;11(4). 

16. Laczny C, Leidinger P, Haas J, Ludwig N, 

Backes C, Gerasch A, et al. miRTrail--a 

comprehensive webserver for analyzing gene and 

miRNA patterns to enhance the understanding of 

regulatory mechanisms in diseases. BMC 

Bioinformatics. 2012;13:36. 

17. Meller R, Pearson AN, Hardy JJ, Hall CL, 

McGuire D, Frankel MR, et al. Blood transcriptome 

changes after stroke in an African American 

population. Ann Clin Transl Neurol. 2016;3(2):70-81. 

18. Nallamilli BR, Ankala A, Hegde M. 

Molecular diagnosis of Duchenne muscular 

dystrophy. Curr Protoc Hum Genet. 2014;83:9.25.1-9. 

19. Nallamilli BRR, Hegde M. Detecting APC 

Gene Mutations in Familial Adenomatous Polyposis 

(FAP). Curr Protoc Hum Genet. 2017;92:10.8.1-.8.6. 

20. Wang X, Li X, Cheng Y, Sun X, Sun X, Self 

S, et al. Copy number alterations detected by whole-

exome and whole-genome sequencing of esophageal 

adenocarcinoma. Hum Genomics. 2015;9(1):22. 

662  

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 s

ar
em

jr
m

.c
om

 o
n 

20
25

-1
2-

09
 ]

 

                               6 / 8

http://saremjrm.com/article-1-319-fa.html


  کيستماتياز تولد: مرور س شيپ صيدر تشخ 21 یزومیتر صيتشخ یبرا NGSو  Microarrayبر  یبدون سلول مبتن DNA یاسهیمقا ليو تحل هیتجز

   1402، زمستان 4، شماره 8دوره                                                              مجله تحقيقات پزشکی صارم                                                                                                      

 

362  

21. Zhao M, Wang Q, Wang Q, Jia P, Zhao Z. 

Computational tools for copy number variation (CNV) 

detection using next-generation sequencing data: 

features and perspectives. BMC Bioinformatics. 

2013;14 Suppl 11(Suppl 11):S1. 

22. Singer A, Grinshpun-Cohen J, Sagi-Dain L. 

[THE RISK FOR CLINICALLY SIGNIFICANT 

COPY NUMBER VARIANTS IN PREGNANCIES 

WITH TWO SOFT MARKERS]. Harefuah. 

2024;163(6):365-8. 

23. Asfour S, Alkharouf A, Sultan Y, Qarawi L, 

Shraim A, Wael M. Incidental Prenatal Diagnosis of 

Congenital Inguinal Hernia: A Case Report. Cureus. 

2024;16(2):e54356. 

24. Bellai-Dussault K, Dougan SD, Fell DB, 

Little J, Meng L, Okun N, et al. Ultrasonographic Fetal 

Nuchal Translucency Measurements and Cytogenetic 

Outcomes. JAMA Netw Open. 2024;7(3):e243689. 

25. Bowman-Smart H, Perrot A, Horn R. 

Supporting patient decision-making in non-invasive 

prenatal testing: a comparative study of professional 

values and practices in England and France. BMC 

Med Ethics. 2024;25(1):34. 

26. Kaya M. Postnatal outcome of fetal aberrant 

right subclavian artery: a single center study. Arch 

Gynecol Obstet. 2024;310(1):129-33. 

27. Maymon R, Daniel-Spiegel E, Svirsky R, 

Melcer Y, Yagel S. [NUCHAL TRANSLUCENCY 

CONCURRENT WITH EARLY ANOMALY SCAN: 

TIME TO RECONSIDER]. Harefuah. 

2024;163(3):174-80. 

28. Chen CP, Wu FT, Pan YT, Wu PS, Lee CC, 

Chiu CL, et al. Low-level mosaic trisomy 21 at 

amniocentesis in a pregnancy associated with 

cytogenetic discrepancy between cultured amniocytes 

and uncultured amniocytes, perinatal progressive 

decrease of the trisomy 21 cell line and a favorable 

fetal outcome. Taiwan J Obstet Gynecol. 

2024;63(3):394-7. 

29. Chen CP, Wu FT, Pan YT, Wu PS, Lee MS, 

Chiu CL, et al. Low-level mosaic trisomy 21 at 

amniocentesis and cordocentesis in the second 

trimester in a pregnancy associated with positive non-

invasive prenatal testing for trisomy 21, perinatal 

progressive decrease of the trisomy 21 cell line and a 

favorable fetal outcome. Taiwan J Obstet Gynecol. 

2024;63(3):391-3. 

30. Das S, Sharma C, Yadav T, Dubey K, 

Shekhar S, Singh P, et al. Absent or hypoplastic nasal 

bone: What to tell the prospective parents? Birth 

Defects Res. 2024;116(5):e2348. 

31. Oyelese Y, Schioppo D, O'Brien B. Prenatal 

Screening and Diagnosis: Time for a Paradigm Shift. 

Am J Perinatol. 2024. 

32. Pistorius L, Cluver CA, Bhorat I, Geerts L. 

Trisomy 21 screening with αlpha software and the 

Fetal Medicine Foundation algorithm. S Afr Med J. 

2023;113(11):27-34. 

33. Huang Y, Sun H, Chen Q, Shen J, Han J, 

Shan S, et al. Computer-based facial recognition as an 

assisting diagnostic tool to identify children with 

Noonan syndrome. BMC Pediatr. 2024;24(1):361. 

34. Sebire E, Rodrigo CH, Bhattacharya S, Black 

M, Wood R, Vieira R. The implementation and impact 

of non-invasive prenatal testing (NIPT) for Down's 

syndrome into antenatal screening programmes: A 

systematic review and meta-analysis. PLoS One. 

2024;19(5):e0298643. 

35. Shaban M, Mollazadeh S, Eslami S, Tara F, 

Sharif S, Arghavanian FE. Prediction of chromosomal 

abnormalities in the screening of the first trimester of 

pregnancy using machine learning methods: a study 

protocol. Reprod Health. 2024;21(1):101. 

36. Santos LG, de Sá RAM, Baião AER, Portari 

EA, de Avila Frayha A, Gomes Junior SC, et al. Fetal 

hemodynamics and placental histopathology in Down 

syndrome. J Clin Ultrasound. 2024. 

37. Willems P, Dierickx H, Vandenakker E, 

Bekedam D, Segers N, Deboulle K, et al. The first 

3,000 non-invasive prenatal tests (NIPT) with the 

harmony test in Belgium and the Netherlands. Facts, 

views & vision in ObGyn. 2014;6(1):7. 

38. Juneau K, Bogard PE, Huang S, Mohseni M, 

Wang ET, Ryvkin P, et al. Microarray-based cell-free 

DNA analysis improves noninvasive prenatal testing. 

Fetal diagnosis and therapy. 2014;36(4):282-6. 

39. Langlois S, Johnson J, Audibert F, Gekas J, 

Forest JC, Caron A, et al. Comparison of first‐tier cell‐

free DNA screening for common aneuploidies with 

conventional publically funded screening. Prenatal 

Diagnosis. 2017;37(12):1238-44. 

40. Stokowski R, Wang E, White K, Batey A, 

Jacobsson B, Brar H, et al. Clinical performance of 

non‐invasive prenatal testing (NIPT) using targeted 

726  

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 s

ar
em

jr
m

.c
om

 o
n 

20
25

-1
2-

09
 ]

 

                               7 / 8

http://saremjrm.com/article-1-319-fa.html


 بهاره عباسی و همکاران                                                                                                                                                   262

  1402، زمستان 4، شماره 8دوره                                                             مجله تحقيقات پزشکی صارم                                                                                                      

  

cell‐free DNA analysis in maternal plasma with 

microarrays or next generation sequencing (NGS) is 

consistent across multiple controlled clinical studies. 

Prenatal diagnosis. 2015;35(12):1243-6.  

826  

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 s

ar
em

jr
m

.c
om

 o
n 

20
25

-1
2-

09
 ]

 

Powered by TCPDF (www.tcpdf.org)

                               8 / 8

http://saremjrm.com/article-1-319-fa.html
http://www.tcpdf.org

