
 

 
 

 
Comparison of noninvasive prenatal testing of cell‐free DNA in 
maternal blood and amniocentesis for evaluation of aneuploidy  
 
Meisam Akhlaghdoust1, Shahla Chaichian2  

1 General Practitioner, Pars Advanced and Minimally Invasive Medical Manners Research Center, Pars Hospital, Iran 
University of Medical Sciences, Tehran, Iran  
2Professor, Gynecologist, Minimally Invasive Techniques Research Center in Women, Islamic Azad University Tehran 
Medical Branch, Tehran 
  

Abstract 
 
Background: The aim of this study was to compare noninvasive prenatal testing (NIPT) of cell‐free DNA in 
maternal blood and amniocentesis in the diagnosis of aneuploidy. This study was designed to evaluate 
sensitivity, specificity, accuracy, positive predictive value and negative predictive value of NIPT for 
detection of aneuploidies compared gold standard test of amniocentesis.  
Materials and methods: This cross sectional study performed on Iranian pregnant women (GA≥12 weeks) 
and candidate for NIPT, referred to the Nilou laboratory in Tehran and 16 provinces of Iran between Aug 
2016 and Aug 2018. Analysis study was performed by SPSS version 21.  
Results: 11960 pregnant women which candidate for NIPT enrolled in this study and 139 persons detected 
as high risk for NIPT.  The mean (±standard deviation) age of participants was 33.7 ± 6.4 years and 34.4 ± 
5.2 years for amniocentesis and NIPT groups, respectively. Specificity of NIPT in the diagnosis of trisomies 
of T21, T18 and T13 was 99.94%, 99.95% and 99.97% respectively. Failure rate was calculated as 0.27. 
Conclusion: Non-invasive prenatal testing has very high sensitivity and specificity for aneuploidies but 
should not be used as a final diagnosis test. 
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  دانشگاه آزاد اسلامی پزشکیعلوم جله م

  81تا  75صفحات ، 99بهار ، 1، شماره 30 ورهد

  

آزاد جنینی در پلاسماي مادري با روش  DNAمقایسه روش غیرتهاجمی یافتن 

  تشخیص پیش از تولد آنوپلوئیدي استاندارد آمنیوسنتز در

 2شهلا چایچیان، 1میثم اخلاق دوست

     
 تهران ایران، پزشکی علوم دانشگاه پارس، بیمارستان پارس، پزشکی تهاجمی کم و پیشرفته روشهاي تحقیقات مرکز پژوهشگر عمومی، پزشک 1
 هاجمی در زنان، دانشگاه علوم پزشکی آزاد اسلامی تهران، ایراناستاد، متخصص زنان و فلوشیپ سرطان هاي زنان، مرکز تحقیقات روشهاي کم ت2

   کیدهچ

) با روش NIPTمقایسه روش غیرتهاجمی یافتن اسید نوکلئیک آزاد جنینی در پلاسماي مادري( ،هدف از مطالعه حاضر :سابقه و هدف

ر تعیین حساسیت، ویژگی، صحت، ارزش اخباري استاندارد آمنیوسنتز در تشخیص پیش از تولد آنوپلوئیدي بود. این مطالعه به منظو

 . مثبت و ارزش اخباري منفی و مقایسه آن با روش استاندارد طلایی تشخیصی آمنیوسنتز انجام شد

هفته  12بر روي تمام مادران باردار بالاي  1397تا  1395مطالعه حاضر از نوع مقطعی است که به مدت دو سال از سال  :روش بررسی

صورت غیر احتمالی و از نوع متوالی ه . روش نمونه گیري بکرده بودند انجام شداستان کشور مراجعه  16که به آزمایشگاه نیلو و  NIPTکاندید 

   .شدندتحلیل آماري  21نسخه  SPSS با استفاده از نرم افزارها داده، تست آمنیوسنتز انجام شد. NIPT. از مادران با ریسک بالاي بود

تعیین شدند و نتایج  NIPTنفر به عنوان موارد پرخطر  139 ،وارد این مطالعه شدند. از این میان NIPTنفر زن باردار کاندید  11960 ها:یافته

سال بود.  7/33±4/6و  4/34±2/5و گروه آمنیوسنتز به ترتیب  NIPT. میانگین سنی مادران باردار در دو گروه شدآن با آمنیوسنتز مقایسه 

  .محاسبه شد 27/0درصد بود. میزان نرخ شکست تست  97/99و  95/99، 94/99دروم داون، ادوارد و پاتو به ترتیب براي سن NIPTویژگی 

روش غیرتهاجمی یافتن اسید نوکلئیک آزاد جنینی در پلاسماي مادري در ژنتیک زنان ایرانی داراي حساسیت و اختصاصیت  :گیرينتیجه

  .بالایی جهت تشخیص آنوپلوئیدي است

 .، اسید نوکلئیک آزاد جنینی، آنوپلوئیديNIPTآمنیوسنتز،   ن کلیدي:واژگا
  

  1مقدمه

هــاي آنوپلوئیــدي غربــالگري ســندرم داون و ســایر ناهنجــاري

هاي پیش از زایمان بدل شده امروزه به بخش مهمی از مراقبت

). 1( پـذیرد است و در سراسر دنیا براي زنان بـاردار انجـام مـی   

نوان استاندارد طلایـی تشخیصـی و یـک    روش آمنیوسنتز به ع

 %1 کارگیري آن، به از ناشی سقط شانس و است تهاجمی روش

-3اسـت (  زمـان  در همان خودي به خود سقط احتمال از بیش

                                                
تهران، دانشگاه علوم پزشکی آزاد اسلامی تهـران، مرکـز تحقیقـات روشـهاي کـم      : آدرس نویسنده مسئول

 )  email: : shchaichian@iautmu.ac.ir( تهاجمی در زنان، دکتر شهلا چایچیان

ORCID ID: 0000-0001-5772-8711  

      24/2/98: تاریخ دریافت مقاله

  11/4/98: تاریخ پذیرش مقاله

 هـراس  و بـیم  ایـن روش  از بـاردار  زنان اغلب دیگر طرف از ).1

 تهاجمی و کم خطر غیر یک روش از استفاده به نیاز پس دارند،

 ).2( دشمی احساس

آزاد موجود در گردش خون مادري با  DNAروش غیرتهاجمی 

)، نیفتـی یـا   cffDNA :Cell free fetal DNAمنشاء جنینـی ( 

NIPT )non-invasive prenatal testing  توسـط (Dennis Lo 

). این قطعات از پوسـته ریـزي   2-4) مطرح شده است (1997(

ر منشـاء  هاي سیتوتروفوبلاست جنین به داخل خون مـاد سلول

 4). اســید نوکلئیــک آزاد جنینــی در هفتــۀ 3-6مــی گیــرد (

بارداري، غلظـت   10تا  9بارداري در خون مادر ظاهر و تا هفته 

). 5رسـد ( آن به میزان قابـل قبـولی بـراي انـدازه گیـري مـی      

ساعت بعد از تولد نوزاد از گـردش خـون وي پـاك     4همچنین 

 
Original 
Article 
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 ایـن  از تـوان مـی  ). بنابراین7شود و قابل تشخیص نیست (می

تولـد   از قبـل  تشـخیص  جهـت  بـارداري  اول ماهـه  افزایش سه

در تعیـین اخـتلالات آنوپلوئیـدي     NIPT). 1-4(کـرد   استفاده

، RhD	شایع، تشخیص فاکتورهاي مربوط به ناسازگاري سیستم

تعیین جنسیت از نظر اختلالات ژنتیکی مـرتبط بـا کرومـوزوم    

). ایـن  7برد دارد (جنسی و تست هاي اختلالات تک ژنـی کـار  

هــاي کرومــوزومی از قبیــل تســت بــراي تشــخیص ناهنجــاري

( سـندرم ادواردز) و  18(سندرم داون) ،تریزومـی   21تریزومی 

تشخیصـی   ولی تسـت  ،( سندرم پاتو) کاربرد دارد 13تریزومی 

هاي مختلفی ). علل8-10( یستنهایی و جایگزین آمنیوسنتز ن

اذب شـوند و حساسـیت و   توانند منجر به مثبت و منفی ک ـمی

 ).9( ویژگی تست را تحت تاثیر قرار دهند

مطالعـات متعـددي گزارشــات متفـاوتی از قـدرت تشــخیص و     

اند و مطالعه جامع و متناسب با نـژاد  حساسیت تست ارائه کرده

و ژنتیک ایرانی تا کنون صورت نگرفته است. هـدف از مطالعـه   

جنینـی در   آزاد DNAحاضر مقایسه روش غیرتهاجمی یـافتن  

پلاسماي مادري بـا روش اسـتاندارد آمنیوسـنتز در تشـخیص     

پیش از تولد آنوپلوئیدي بود. ایـن مطالعـه بـه منظـور تعیـین      

ــت و ارزش    ــاري مثب ــحت، ارزش اخب ــی، ص ــیت، ویژگ حساس

اخباري منفی و مقایسه آن با روش استاندارد طلایی تشخیصی 

     .آمنیوسنتز انجام شد

  

  مواد و روشها

 طالعهطراحی م

هفتـه کاندیـد    12تمام مادران باردار بالاي ، مطالعه مقطعیدر این 

بـه   1397تـا   1395در مـدت دو سـال از سـال    کـه   NIPTانجام 

آزمایشگاه تشخیص طبی نیلـو و آزمایشـگاه هـاي طـرف قـرار داد      

کـرده بودنـد، بررسـی    استان کشور مراجعـه   16آزمایشگاه نیلو در 

 ـاین تحقیـق  نمونه گیري . شدند صـورت غیراحتمـالی و از نـوع    ه ب

هـا در ارزیـابی   و با توجه به اهمیت تعداد بیشـتر نمونـه  بود متوالی 

قدرت تشخیصی تست مورد نظر و ماهیـت نمونـه گیـري متـوالی،     

تمام افرادي که شرایط لازم را داشتند مورد ارزیابی قـرار گرفتنـد.   

و سـابقه   اي افـراد گیري اطلاعات دموگرافیک و زمینهقبل از نمونه

آنوپلوئیدي بیماران اخذ و در پرسشنامه طراحی شده ضـمیمه وارد  

 .شد

طور مرتـب تحـت   ه مادران باردار پس از اخذ نمونه خون محیطی ب

هـاي سـرپایی در تشـخیص    تـا نتـایج سـونوگرافی    نـد پیگیري بود

هاي احتمالی و نیز جنسیت در اختیار تحقیق قـرار گیـرد.   بیماري

به مطالعه بـه قصـد اطـلاع از وجـود بیمـاري       تمام افراد وارد شده

تریزومی در نوزاد تا زمان زایمـان و تشـخیص قطعـی سـلامت یـا      

بیماري نوزاد مورد پیگیري بودند. در نهایت افراد با ریسـک بـالاي   

NIPT  جهت تایید تشخیص تست آمنیوسنتز انجام دادند و نتـایج ،

ویژگـی،   هـاي مربـوط بـه تعیـین حساسـیت،     با استفاده از فرمول

 دسـت آمـد  ه ب صحت، ارزش اخباري مثبت و ارزش اخباري منفی

  .شدو مقایسه 

هفتـه،   12معیارهاي ورود به مطالعه حاضـر شـامل سـن بـارداري     

طبـق    NIPTکاندید انجام آمنیوسنتز و داشـتن معیارهـاي انجـام    

: ACOGگایدلاین مشـترك متخصصـین زنـان و زایمـان آمریکـا (     
The American College of Obstetricians and 

Gynecologists) و انجمــن طــب مــادر و جنــین (SMFM :The 

Society for Maternal-Fetal Medicine ــود  2015) در ســال ب

). همچنین معیارهاي خروج از مطالعه شامل پایان بارداري قبـل  5(

از موعد زایمان،  سقط جنین، سـابقه بیمـاري تریزومـی در مـادر،     

جـود اخـتلالات سـاختاري در سـونوگرافی،     هاي مـادر، و بدخیمی

 3بـالاي   )NT )Nuchal Translucencyبارداري بیش از دوقلـویی،  

مـاه گذشـته،    12، تزریق خون طـی  Vanishing twinsمیلی متر، 

تـوده  نمایـه  پیوند مغز استخوان، موزائیسم واقعی جنینی و زنان با 

  بود.کیلوگرم بر مترمربع  30بدنی بالاي 

مطالعه توسط کمیته اخـلاق دانشـگاه علـوم پزشـکی     پروتکل این 

 آزاد اســـلامی تهـــران مـــورد ارزیـــابی و تاییـــد قـــرار گرفـــت 

(IR.IAU.TMU.REC.1395.362)   ــدگان در ــرکت کنن ــام ش . تم

مطالعه پس از توضیحات کامل مراحل تحقیق و با امضاي رضـایت  

  نامه کتبی وارد مطالعه شدند.  

  NIPTانجام   فرایند

 NIPTتعیین شـده بـراي گـروه پرخطـر در تسـت       cut-offمیزان 

می باشد که این عـدد بـراي ایـن     1:150طبق استاندارد انگلستان 

ــانی  ــا) عــدد   Sequenomمطالعــه کمپ ــا، آمریک (ســاخت کالیفرنی

به عنوان مرز بـین منطقـه    1:100بوده و در ایران هم عدد  1:100

پـیش  . از مـادران  شدانتخاب  NIPTپرخطر و کم خطر براي تست 

خون محیطی جهت انجام تسـت  لیتر میلی 10از انجام آمنیوسنتز 

NIPT هاي اخذ و در لولهStreck شـد آوري (ساخت آمریکا) جمع .

باعث کاهش لیـز گلبولهـاي سـفید     - 1 ها دو مزیت دارند:این لوله

از نشت اسید نوکلئیک سلولی به داخل پلاسما قبـل   - 2، دنشومی

سـلولی بـه    DNA د. نشـت ن ـکني میاز جداسازي پلاسما جلوگیر

نمونـه و در نتیجـه باعـث     fetal fractionداخل پلاسما بـا کـاهش   

  شود.نتایج می )failure rate( شکست افزایش میزان
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انجام شده براي بررسی اختلالات  NIPTخط مشی و اساس تست 

آنوپلوئیدي بر مبناي اسید نوکلئیک آزاد جنینی با استفاده از متـد  

SSP )Semiconductor Sequencing Platform (پروســه بــود .

 کاري در این تست بدین صورت بود:

  :روز اول - 1

 3جداســازي پلاســما و اســتخراج اســید نوکلئیــک (حــدود   - 

  ساعت)

 - Automated library construction  ساعت) 8(حدود 

 - Automated PCR (library amplification and enrichment) 
 ).شدانجام  running overnight صورته ساعت و ب 13(حدود 

 :روز دوم - 2

 و گروه آمنیوسنتز NIPTمشخصات بیماران در دو گروه  .1جدول 

  تعداد از کل بیماران مشخصات

n (%)  

  NIPTموارد پر خطر در 

n (%)  

P value  

  046/0  )%32/1( 53 )%5/33( 4011 سه ماه اول

  091/0  )%08/1( 86  )%5/66( 7449  سه ماه دوم

  047/0  )%33/1( 17  )%7/10( 1279  نسبت فامیلی

  21/0  )%14/1( 122  )%3/89( 10681  بیگانه

  035/0  )%49/1( 3  )%68/1( 201  دوقلویی

        نوع بارداري

  19/0  )%13/1( 132  )%5/97( 11657    طبیعی
IVF  303 )5/2%(  7 )31/2%(  018/0  

  096/0  )%20/1( 72  )%3/50( 6014  35سن بالاي 

 

  در دو گروه مثبت و منفی  NIPTهاي مختلف ارجاع بیماران براي انجام تستعلت. 2جدول 

  NIPT (%) n  P valueتعداد ارجاع پر خطر   n (%)تعداد ارجاع نوع اختلال

    )%16/1( 139  11960  تعداد کل بیماران
Abnormal Ultra 

Sound  
High NT  378 )16/3%(  26 )88/6%( 011/0 

Hypo plastic or Absent NB  261 )18/2%(  9 )45/3%(  027/0 
FTS*  

T21  871 )28/7%(  31 )56/3%(  024/0  

HR T18  66 )55/0%(  7 )6/10%(  005/0  
HR T13  38 )32/0%(  4 )5/10%(  006/0  

Quad**  HR T21  272 )27/2%(  10 )68/3%(  023/0  
HR T18  16 )13/0%(  1 )25/6%(  014/0  

FTS  
T21  1259 )5/10%(  22 )75/1%(  043/0  

HR T18  289 )44/2%(  7 )42/2%(  031/0  
HR T13  219 )83/1%(  8 )65/3%(  024/0  

Quad  HR T21  483 )04/4%(  11 )28/2%(  035/0  
HR T18  59 )49/0%(  3 )08/5%(  019/0  

  096/0  )%20/1( 72  )%3/50( 6014  35سن بالاي 

* First Trimester Screening؛** Second Trimester Screening ؛*** High Risk ؛**** Low Risk  

 

 در انواع تریزومی ها NIPTمشخصات کارآیی تشخیصی تست  .3جدول 

عداد کل ت نوع پروتکل

  بیماران

نرخ اسکرین 

  مثبت

*FPR 
مثبت 

  حقیقی

منفی 

 کاذب

**DR  
  ویژگی

***PPV 
  شیوع

NIPT (T21) 11960  107)89/0 % (  7 )059/0 %(  100 1  0/99  94/99  5/93 %  1:118  
NIPT (T18)  11960 19)16/0 %(  6)05/0 %(  13 1  9/92  95/99 4/68 %  1:854  
NIPT (T13)  11960 14)12/0 %(  3)025/0 %(  11 0  100  97/99  6/78 %  1:1087  

Total  11960 138)17/1 %(  16 )134/0 %(    

* False Positive Rate،** Detection Rate ؛*** Positive Predictive Value 
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 - Library DNA sequencing  ساعت) 5(حدود 

 - Automated data analysis  ساعت) 3(حدود 

سـاعت و مـدت زمـان     35بنابراین پروسه کاري این تست حـدود  

روز کاري تعیین شد. مدت زمان آماده شدن جـواب   3جواب دهی 

ــا گــزارش ک  ــه گیــري مــایع آمنیــون ت شــت کرومــوزومی از نمون

 کشید.  روز طول می 14تا  12کاریوتایپ 

 تحلیل داده ها

و بـا  ند وارد شد 21نسخه  SPSSها در نرم افزارپرسشنامههاي داده

هـاي پارامتریـک حساسـیت، ویژگـی، صـحت و      اسـتفاده از تسـت  

داري با در نظـر گـرفتن   . میزان معنیبرآورد شدهاي اخباري ارزش

05/0P value< شد.تعیین  % 95طمینان و دامنه ا    

  

  هایافته

نفر از زنان باردار کاندید آمنیوسنتز و  11960کل در 

NIPT  سال وارد این مطالعه شدند. از این میان  2در مدت

تعیین شدند و در  NIPTنفر به عنوان موارد پرخطر  139

نفر با آمنیوسنتز به عنوان  139نهایت نتایج تست این 

انحراف  ±( . میانگینشدمقایسه یی طلااستاندارد تشخیصی 

و گروه  NIPTسنی مادران باردار در دو گروه  معیار)

سال بود.  7/33±4/6و  4/34±2/5آمنیوسنتز به ترتیب 

 NIPT 15±106میانگین سن جنین بر حسب روز در گروه 

روز بود. مشخصات  111±24روز و در گروه آمنیوسنتز 

 1یوسنتز در جدول و گروه آمن NIPTبیماران در دو گروه 

 آمده است. 

در   NIPTهاي مختلف ارجاع بیماران براي انجام تستعلت

 100آمده است. از  2دو گروه مثبت و منفی در جدول 

مورد  1مورد سندرم داونی که در این مطالعه بدست آمد ، 

ه ب 21مورد تریزومی  99و  21ترانسلوکیشن تریزومی 

این مطالعه مشاهده در  13مورد تریزومی  11دست آمد. 

 10و  13مورد موزائیسم تریزومی  1شد که از این میان، 

 مشخص شد.  13مورد تریزومی 

-در انواع تریزومی NIPTمشخصات کارآیی تشخیصی تست 

در  13و  18، 21هاي ها و ریسک اختلالات کروموزوم

ه نشان داده شده است. یک مورد سندرم داون ب 3جدول 

دست آمد. یک مورد سندرم کلاین ه صورت منفی کاذب ب

و  دست آمد که نتیجه سونوي بیمار پسر بوده فلتر هم ب

دختر  Xکه بر مبناي کروموزوم  NIPTنتیجه جنسیت در 

و بر مبناي  وجود دارد) Xدست آمد (یعنی دو کروموزوم ه ب

پسر در آمد، که نتیجه آمنیوسنتز کلاین فلتر  Yکروموزوم 

)47, XXYصورت منفی ه سندرم ادوارد ب. یک مورد ود) ب

یک بارداري دوقلویی در یک که حاصل دست آمد ه کاذب ب

هاي غربالگري سه ماهه اول که تست بود ايساله 41خانم 

ولی در آنومالی اسکن  مشکلی از نظر سونوگرافی نداشت

ها دو عدد کیست کوروئید پلکسوس در یکی از قل 18هفته 

ها آمنیوسنتز یکی از قل دو طرفه مشاهده شد که با انجام

دست آمد که به احتمال ه ب 18سالم و دیگري تریزومی 

نمونه  Fetal fractionزیاد جفت جنین نرمال قسمت اعظم 

قسمت کمتري از  18مادر را تشکیل داده و جنین تریزومی 

  . دادقطعات اسید نوکلئیک آزاد سلولی را تشکیل می

  

  بحث

در این مطالعه و بر روي  NIPTویژگی تشخیصی  ،طورکلیه ب

به  13و  18، 21نژاد و ژنتیک ایرانی جهت تشخیص تریزومی 

بود. این مطالعه نشان  % 97/99و  % 95/99، % 94/99ترتیب 

که ارزش تست فوق در گروه پرخطر بیشتر از گروه کم داد 

در ش و همکاران خطر است، که این موضوع با مطالعه بیانچی

ولی با مطالعه استفانی و رد، ) هم خوانی دا6آمریکا (

) که 8در آمریکا (ش ) و مطالعه سانگ و همکاران7( شهمکاران

، ردداري بین این دو گروه از نظر کارآیی وجود نداتفاوت معنی

 . ردهم خوانی ندا

 با سایر مطالعات NIPTمقایسه مشخصات کارآیی آنالیتیک تست  .4جدول 

  Trisomy 21  Trisomy 18  Trisomy 13  تعداد نمونه سال نام مطالعه
DR  FPR  DR  FPR  DR  FPR  

  % 017/0  % 100  % 05/0  % 9/92  % 059/0  % 0/99  11960  2017  مطالعه حاضر
12Flock, et al   

2017 2223  100 % 15/0 %  80 %  15/0 %  100 %  15/0 %  
13Jiang, et al   

2017 2480  2/97 % 16/0 %  -  -  -  -  
14Papageorghiou, et al   

2016  437  100 % 3/0 %  100 %  0 %  100 %  0 %  
15Gill MM, et al   

  % 13/0  % 0/91  % 13/0 % 3/96  % 09/0 % 2/99  مطالعه 37  2015
16Liao, et al   

2014  2275  94/99 % 53/0 %  100 %  79/0 %  100 %  0 %  
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یکی از اولین مطالعات در مقیاس بزرگ براي  این مطالعه

آزاد  بررسی اختلالات آنوپلوئیدي بر مبناي اسید نوکلئیک

تواند مورد استناد که میاست  SSPجنینی با استفاده از متد

مقایسه  4براي مطالعات بعدي در دنیا قرار بگیرد. جدول 

مطالعه حاضر با سایر  NIPTمشخصات کارآیی آنالیتیک تست 

 دهد. مطالعات را نشان می

 42/1نسبت پسر به دختر در سندرم داون در مطالعه حاضر 

طور معنی داري هشیوع سندرم داون در پسرها ب، به عبارتی بود

در سال  شبیشتر از دخترها است که با مطالعه دي و همکاران

خوانی دست آورد همه ب 23/1) که این نسبت را 11( 2013

و به احتمال زیاد به علت نقص در جداشدن و یا تفکیک رد دا

). 11(است کروموزومی میتوزي طی فرآیند اسپرماتوژنزیز 

دلیل تفاوت سایز محسوس بین ه ب ،گام اسپرماتوژنزدرهن

، در زمان تفکیک کروموزومی نظم را بیشتر Yو  Xکروموزوم 

زنند و تفکیک کروموزومی را به نفع تریزومی تغییر به هم می

که ریشه چنین نشان داد هممطالعه ). این 11-13( دهندمی

). 14(است هاي پدري بیشتر ناشی از کروموزوم 21تریزومی 

سکس متوالی  ،البته در مردانی که رابطه جنسی زیادي دارند

طور غیرمستقیم در تفکیک کروموزومی تاثیر ه تواند بمی

طور در مردان معتاد هم تفکیک  مضري داشته باشد و همین

رابطه از آن طرف، ). 12د (شوکروموزومی دچار مشکل می

یا همان  ها وبیش از حد رسیدن اسپرمبه دلیل جنسی کم هم 

تواند در تفکیک ) میover-ripenessها (پیري اسپرم

  ). 12- 14کروموزومی تاثیرات مضري داشته باشد (

یک مورد منفی کاذب دوقلویی به علت سندرم ادوارد در 

که در بسیاري از  ییمطالعه حاضر مشاهده شد. از آنجا

در دوقلویی را کمتر از  NIPTمطالعات ارزش تشخیصی 

که  دانند و از طرف دیگر با وجوديقلویی می بارداري تک

برابر میزان  6/1در بارداري دوقلویی  Fetal fractionمیزان کل 

 Fetal fractionآن در بارداري تک قلویی است ولی میانگین 

طور ه در نتیجه ب ،در بارداري دوقلویی کمتر از تک قلویی است

  ند.کدرصد کمتر می 3/0متوسط میزان حساسیت تست را 

بیشترین حجم  ،شودمشاهده می 4طور که در جدول  همان

مطالعه  DRنمونه مورد مطالعه مربوط به مطالعه حاضر است و 

بسیار بالا و مناسب  13و  21حاضر براي تشخیص تریزومی 

در مطالعه  FPRبالاتر است. همچنین   Jiangاست و از مطالعه 

و  Gill حاضر از سایر مطالعات کمتر است و به مطالعه

بیشتري در  FPRش، و همکاران  Liaoمشابه است. ش همکاران

  . ندامرور مطالعات مشابه گزارش کرده

روش شود که هاي این مطالعه نتیجه گیري میاز یافته

غیرتهاجمی یافتن اسید نوکلئیک آزاد جنینی در پلاسماي 

مادري در ژنتیک زنان ایرانی داراي حساسیت و اختصاصیت 

 ت تشخیص آنوپلوئیدي است. بالایی جه

  

  و قدردانی تشکر

این مقاله حاصل پایان نامه رشته پزشکی جهت کسب درجه 

. از لطف و استدکتراي حرفه اي آقاي میثم اخلاق دوست 

همکاري جناب آقاي دکتر سارنگ یونسی و آزمایشگاه طبی 

نیلو جهت همکاري در انجام این طرح تحقیقاتی تقدیر و تشکر 

   .آید- عمل میه ب
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