
غربالگريغیرتهاجمی آزمایش
 ناهنجاري هاي کروموزمی

Non Invasive Prenatal Tes�ng 

(NIPT)

cell free DNA

کاربرد تست:

 زمانی که نسبت اندازه NT به CRL 95% (95 پرسنتایل) باشد.
 سابقه داشتن جنین و یا نوزاد مبتلا به تریزومی با توجه به مشــــاوره 

ژنتیک
  زنان باردار با 40 سال سن و بالاتر

 مواردي که ریســک محاسبه شده در غربالگري سه ماهه اول به روش 
Combined test بین 1/11 تا 1/250 باشد.

  کســانی که نتیجه پر خطر (مثبت) در روش هاي غربالگري سه ماهه 
دوم Quad marker داشته اند.

 انجام تســـــــت براي زنانی که نمی توانند خطر سقط در روش هاي 
تهاجمی را بپذیرند مانند وجود شـرایط تهدید به سـقط، وجود عفونت 

هاي HIV، هپاتیت B و  هپاتیت C در مادر
IVF حاملگی با استفاده از روش هاي کمک باروري مثل 

(So� Marker)  مشاهده حداقل یک یافته مثبت سونوگرافی 
 کاربرد این تســـت براي کســـانی که از نحوه نمونه گیري روش هاي 

تهاجمی وحشت دارند.

پیشنهادات:

 تمامی زنان باردار باید از همه انتخاب هاي موجود براي تســت هاي 
غربالگري آگاهی یافته و با توجه به مـزایا، معایب و هـزینه هـرکدام، 

یکی از آنها را انتخاب کنند.

 از آنجا که این تسـت قادر به غربالگري اختلالات رشد لوله عصــبی 
جنین نیست  باید از روش دیگري براي این کار استفاده کرد.
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در طی دو دهه اخیر روش هاي مختلفی شـامل اندازه گیري مارکر هاي 
شـیمیایی و پارامترهاي ســونوگرافی و همچنین ترکیب این دو با هم، 
براي غربالگري سـندرم داون ابداع شـده اسـت، اما به علت اشــکالات 
موجود در این روش ها، دانشمندان همیشـه به دنبال یافتن روش هایی 
بهتر بودند. بزرگترین ایراد در روش هاي سنتی غربالگري، در صد بالاي 
نتایج مثبت کاذب و منفــــــی کاذب و در مورد آزمایش هاي تائیدي، 
احتمال سـقط جنین به علت تهاجمی بودن روش نمونه گیري اســت. 
نتیجه مثبت کاذب یعنـــی در عین حالیکه بیماري وجود ندارد جواب 
تســــت مثبت می شود. جواب منفی کاذب یعنی در حالی که بیماري 

وجود دارد نتیجه تست منفی است.

در سال 1997 دانشــــمندان به وجود DNA جنین در خون مادر پی 
بردند. این کشـف مهم، اساسی شد براي ظهور روش هاي غیر تهاجمی 
تشــخیص سندرم داون. بالاخره موفقیت واقعی در سال 2008 حاصل 
شد زمانیکه محققین، قدرت تشـخیص اختلالات کروموزومی جنین را 
با اسـتفاده از روش تعیین توالی DNA جنین در خون مادر، با درسـتی 

حدود 99 در صد به اثبات رساندند.

مطالعاتی که اخیراً گزارش شده است میزان تشخیص این روش را براي 
تریزومی 21 به میزان 99 درصد نشـان می دهد. این بدین معناست که 
با این آزمایش می توان 99 درصد از موارد سندرم داون را تشخیص داد. 
یعنی میزان منفی کاذب آن کمتر از 1 درصـد اســت. همچنین در این 
آزمایش کروموزم هاي 18 و 13 و کروموزوم هاي جنسی X و Y بررسی 
می شوند. بنابر این می توان با استفاده از تست NIPT بعد از هفته دهم 
بارداري به جنســـیت نیز جنین پی برد. اگرچه کاربرد این تســـت در 
بارداري هاي دوقلو نسـبت به تک قلو داراي محدودیت هاي بیشــتري 

است اما معتبر بودن آن در بارداري هاي دوقلو به اثبات رسیده است.

 در این روش در ابتدا بدون نیاز به ناشتا بودن حدود 10 سی سـی خون 
از مادر باردار گرفته می شود. در مرحله  بعد پس از اسـتخراج DNA  با 
Next Genera�on  استفاده از تجهیزات تعیین توالی پیشــــرفته

Seqiencing، قطعات DNA جنین که از جفت عبور کرده و به خون 
مادر وارد شده اند تعیین توالی شده و سـپس با اسـتفاده از محاسـبات 
بیواینفورماتیک اطلاعات مورد تجزیه و تحلیل قـرار مـی گیـرد و نهایتا 
احتمال وجود تریزومی هاي 21، 18 و 13 به دسـت می آید.  کلیه این 
مراحل حدود 10 روز طول می کشـــد. عمر DNA جنین که در خون 
مادر وجود دارد بســـیار کوتاه بوده و بلافاصله بعد از تولد از خون مادر 

محو می گردد بنابراین بارداري هاي قبلی اثري در نتیجه تست ندارد.

با انجام این آزمایش در حال حاضــــر بیماري هاي ژنتیکی و ســــایر 
اختلالات کروموزمی قابل تشـخیص نیســت. همچنین در مواردي که 
جواب آزمایش NIPT مثبت می شـود انجام آمنیوســنتز به عنوان یک 
تســـت تاییدي ضروري است. باید توجه داشت که آزمایش NIPT در 
بارداري هایی که NT بیشـتر و یا مسـاوي 3/5 میلیمتر است پیشـنهاد 
نمی شود و انجام آزمایش تاییدي مثل آمنیوسنتز به همراه مشــــاوره 

ژنتیک ارجحیت دارد.
اصولاً انتخاب بین تسـت هاي غربالگري که در آن احتمال خطا بالاست 
و روش هاي تهاجمی (آمنیوسـنتز یا CVS) که احتمال سـقط جنین را 
به همراه دارند براي زنان باردار کار دشـواري اســت اما ظهور این روش 
هاي جدید، تصـــمیم گیري را آسان تر کرده است. هزینه این آزمایش 

طبق تعرفه اعلام شده از طرف دولت محاسبه می شود.

مزایاي تست:  

غیر تهاجمی بودن،   براي انجام آزمایش فقط به چند سی سی 
از خون مادر احتیاج است.

(بیشتر از 99 درصد)حساسیت و صحت بالاي تست،   

آزمایش از هفته 10 باردار قابل انجام  زود هنگام،    تشخیص 
بوده و این زمان به تصمیم گیري بهتر کمک می کند.

جواب آزمایش طی 10 روز آماده می شود. جوابدهی سریع،  
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