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 چکیده
آزاد جنینی در غربالگري پیش از تولد به عنوان روشی غیرتهاجمی توجه زیادي را به خود جلب نموده  DNAهاي اخیر، استفاده از در سال :هدف

این آزمون  انجام  PPVدف تعیین ) این آزمودنی، مطالعه حاضر با هPPV(ها در مورد ارزش اخباري مثبت است، اما با توجه به  محدود بودن داده
 .شده است

داوطلبانه به علت  صورتبهرا  Cell Free DNA آزمودنبیمار بارداري که  104تعداد  نگرگذشته توصیفی -در این مطالعه تحلیلی ها:روش

 اول یا دوم یا ترکیبی انجام داده ماهه هسغربالگري  نآزموهاي سونوگرافی مبنی بر آنوپلوئیدي، سابقه بارداري تریزومی، نتیجه غیرطبیعی یافته

در آزمایشگاه پاتوبیولوژي خصوصی در شهر بندرعباس انجام  97ماه  تا اسفند 96ماه  این مطالعه در فاصله زمانی تیر .وارد مطالعه شدند بودند
 شدند. وتحلیلجزیهت مستقلتیکاي و ي مجذورآمار هايو آزمون SPSS افزارنرماستفاده از و با  گردآوري پرسشنامه از طریق هاداده گرفت.

و یک  21، سه مورد وجود تریزومی 13در مادران باردار، یک مورد وجود تریزومی  Cell Free DNAهاي بدست آمده  از آزمودن داده :نتایج

 Cell Free DNAاري مثبت آزمودن پس از انجام آزمون تشخیصی نهایی  به کمک آمنیوسنتز ارزش اخب را نشان داد. X مورد وجود مونوزومی
ها امکان بررسی این به دلیل عدم یافتن مورد در آزمون 18درصد بود. در رابطه با تریزومی  X ،100و مونوزومی  21، 13براي متغیرهاي تریزومی 

 .متغیر فراهم نشد
و  21، 13براي تریزومی  Cell Free DNA اجمیآزمودن غیرته )PPV(ارزش اخباري مثبت  هاي این مطالعه بالا بودنافتهی: گیرينتیجه

هاي کروموزومی به  تواند به عنوان روشی غیرتهاجمی در ارزیابی ناهنجاريرسد این آزمودن مینظر میرا نشان داد؛ بنابراین به Xمونوزومی 
 زنان باردار پیشنهاد شود.

 یزومی، مونوزومی.تر تست غیر تهاجمی پیش از تولد، ارزش اخباري مثبت، ها:کلیدواژه
 مقاله: پژوهشی نوع

 15/07/99پذیرش مقاله:               02/06/99دریافت مقاله:
کاندید زنان باردار  هاي کروموزومی دربراي ناهنجاري NIPTارزش اخباري مثبت آزمودنی کوتنائی مریم. عزیزي مرام مهسا،شعله، محمدي الهام، صالحی انسیه، نمازي جهرمیکاظمی: ارجاع

 .53-61): 3(7؛ 1399طب پیشگیري. . هاي تهاجمیروش

 مقدمه

راه  ترینمطمئن عنوانبهامروزه تشخیص پیش از تولد 

، وراثتیمختلف  هايبیماري مبتلابهپیشگیري از تولد نوزادان 

ی در برخی از کشورها مطرح است. در مادرزادي و ژنتیک

 اجمی مانندهاي تهتشخیص قبل از تولد به کمک تکنیک

 CVS)Chorionic  از پرزهاي جفتی گیرينمونهآمنیوسنتز و 

Villus Sampling (بررسی همچون سونوگرافی،  غیرتهاجمی ای

و ... به بررسی وضعیت جنین طی حاملگی خون مادر

پس از تولد  ی و مادرزاديهاي ژنتیکبیماري که چرا پردازندمی

تهاجمی نیازمند  هايتکنیک. نیستند درمان قابل عموماً
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تا  5/0را  جنین سقطبوده، شانس   به نمونه جنینیدسترسی 

. علاوه بر این اغلب زنان )1،2( دهدمی درصد افزایش 5/1

بیم و هراس دارند و بار روانی و  هاروشباردار از انجام این 

بنابراین نیاز به  .شوندمتحمل می فشار عصبی زیادي را

با دقت و حساسیت  خطرکمجمی استفاده از یک روش غیرتها

 .)3( شودمیبالا احساس 

آزاد سلولی موجود در گردش خون  DNAبا کشف  اخیراً

و همکاران توجه دانشمندان به   LOتوسط جنینی منشأمادر با 

یک روش غربـالگري و ارزیـابی  عنوانبهها این سلول بررسی

ــاجمی ــد غیرته ــیش از تول  NIPT )PrenatalNoninvasive  پ

Testing(  ژنتیکی توجـه زیـادي را بـه خـود  هايناهنجاريدر

لـول. )4-6( )1شـکل( استجلب نموده  هـاي خـون مـادر از س

خـود را  DNAاست که محتـواي  شدهتشکیل مادري و جفتی 

بنـابراین  ؛کننـدبه داخل جریـان خـون مـادر آزاد مـی مستقیماً

و پـروتئین در خـون مـادر  DNA، RNAاجزاي جنینی شـامل 

بیومارکرهایی براي  عنوانبهتوانند شود که میدار یافت میبار

غربالگري و تشـخیص قبـل از تولـد بکـار رونـد.  هايآزمودن

)4،7(. 

NIPTاساس  -1شکل 

DNA لـول هـاي تروفوبلاسـتی در حـال آزاد جنینی، از س

و از هفتـه چهـارم بـارداري در خـون  شده آزادآپوپتوز جفت 

تا دهم بارداري غلظـت آن بـه میـزان  هفته نهم مادر ظاهر و تا

رسد. بعد از هفته دهم بارداري می گیرياندازهقابل قبولی براي 

موجود در سـرم خـون   Cell  Free DNAدرصد از 10 تقریباً

تـوان از ایـن افـزایش در بنـابراین مـی ؛جفتـی دارد منشأمادر 

اول بارداري جهت غربالگري و ارزیـابی قبـل از تولـد  ماههسه

در تعیـین جنسـیت  cell Free DNAآزمـودن. )8( کردتفاده اس

هـاي تـک ژنـی و ، تشـخیص بیمـاريRhجنین، تعیین ژنوتیپ 

 21غربالگري اخـتلالات آنوپلوئیـدي شـایع از قبیـل تریزومـی 

 13تریزومـی  و) ادواردز(سـندرم 18داون)، تریزومی (سندرم

بوده تشخیصی نهایی ن آزمودندارد ولی  کاربرد) پاتو(سندرم

  .)9-11( ستینجایگزین آمنیوسنتز و 

Porreco  و همکارانش در رابطه با ارزیابی عملکـرد بـالینی

هاي جنـین، در تشخیص آنوپلوئیدي Cell Free DNAآزمودن 

درصد ایـن  9/99درصد و اختصاصیت بالاي  100حساسیت 

).12داون را گـزارش کردنـد (آزمـودن در تشـخیص سـندرم

بـه حساسـیت و اختصاصـیت  نیـز شاندوست و همکاراخلاق

جهت تشخیص آنوپلوئیدي در  Cell Free DNAبالاي آزمودن 

 ).  13( زنان باردار ایرانی اذعان نمودند

حساســیت و  هــاي زیــادي مبنــی بــراگرچــه گزارش

عنوان دو معیار عملکردي مهم اختصاصت بالاي این آزمودن به

تکنولـوژي بـودن ایـن  وجود دارد اما  بـا توجـه بـه نوظهـور

ــتداده ــاري مثب ــورد ارزش اخب ــی در م ــاي کم Positive( ه

Predictive Value= PPV  ( ـــی Negative= NPV(و منف

Predictive Value(  نتایج این آزمودن بخصـوص در ایـران و

رغم شیوع استفاده و رایج بودن کـاربرد آن جنوب کشور علی

ورد این هاي ارائه شده در مقالات در مدر دسترس است و داده

متغییر است. بنابراین مطالعه حاضر بر آن شد  دو شاخص  نیز

هاي شایع کرومـوزومی ناهنجاري این آزمودن براي PPVکه 

هاي تهاجمی در شهر بندرعباس را در زنان باردار کاندید روش

 مورد بررسی قرار دهد.

 هامواد و روش
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بیمار  104تعداد  نگرگذشته توصیفی -در این مطالعه تحلیلی

داوطلبانه کاندید انجام  صورتبههفته که  11باردار بالاي 

هاي سونوگرافی مبنی به علت یافته Cell Free DNA آزمودن

بر آنوپلوئیدي، سابقه بارداري تریزومی، نتیجه غیرطبیعی 

اول یا دوم یا ترکیبی بوده پس از  ماهه سهغربالگري  آزمودن

دند. این مطالعه در فاصله اخذ رضایت آگاهانه وارد مطالعه ش

در آزمایشگاه  1397ماه  تا اسفند 1396ماه  زمانی تیر

پاتوبیولوژي خصوصی در شهر بندرعباس انجام گرفت. 

تمامی بیماران پرسشنامه استاندارد شامل سن مادر، وزن 

(طول فرق سري و  CRL براساسمادر، سن حاملگی 

بارداري قبلی، دیابت، پره اکلامپسی در بیماري  نشیمنگاهی)،

مصرف دخانیات، داشتن سابقه آنومالی در فرزندان قبلی و 

تکمیل نمودند. معیارهاي خروج از مطالعه  راIVF  سابقه

شده و  در نمونه گرفته DNAبارداري چند قلویی، کافی نبودن 

 عدم امضاي رضایت آگاهانه بود.

جهت حفظ حریم  نیز مطالعهلحاظ رعایت اخلاق در  از

 از ذکر نام افراد خودداري شد. قبل ازرازداري شخصی و 

طور کامل به مطالعههدف  نیز افراد توسط تکمیل پرسشنامه

افراد وارد مطالعه آگاهانه  شرح داده شد و با کسب رضایت

 شدند. 

 10از هر بیمار  Cell Free DNAجهت انجام آزمودن 

هاي مخصوص این گرفته شد و در لوله سی نمونه خونسی

بوده ریخته و سپس سانتریفیوژ  EDTAودن که حاوي آزم

بخش  QF PCRشده و پلاسما جدا گردید. درنهایت با دستگاه 

ها یا جنین تکثیرشده و یکسري از جایگاه DNA زا کوچکی

Short Tandem Repeat (STR)  رويDNA  موردبررسی قرار

گرفت. در صورت غیرطبیعی بودن و مثبت شدن آزمودن در 

جاري مدنظر بیمار کاندید آزمودن تشخیصی مورد ناهن

  NIPTتهاجمی آمنیوسنتز شد و ارزش اخباري مثبت آزمودن

با پاسخ آمنیوسنتز بررسی Cell Free DNA  با استفاده از

گردید. براي محاسبه ارزش اخباري مثبت از فرمول زیر 

  آزمودندموگرافیک با نتیجه  ايبین متغیرهاستفاده شد. ارتباط 

  سط پژوهشگر سنجیده شد.تونیز 

 
  SPSSافزارنرمبا استفاده از  هادادهنیز در پایان مطالعه 

و  توصیفی (میانگین و با استفاده از آمار 21نسخه 

 ومستقل تیکاي و معیار و درصد) و آزمون مجذورانحراف

 صورتبهها قرار گرفتند. داده بررسی موردویتنی آزمون من

 عنوانبه ≥05/0P-Valueار به دست آمد. انحراف معی ±میانگین

 سطح معناداري آماري در نظر گرفته شد. 

 

 هایافته

 صورتبهبیمار باردار که  104در مطالعه حاضر تعداد 

بوده شرکت  Cell Free DNA آزمودنداوطلبانه کاندید انجام 

بود. بیشترین  56/34±961/5 مطالعه موردکردند. سن افراد 

 51سال با  35را مادران بالاي  کنندهشرکتد فراوانی سن افرا

سال به خود  35مادران زیر  درصد 49در مقابل  درصد

معیار وزن مادران باردار اختصاص دادند. میانگین و انحراف

بود. همچنین در مطالعه  75/65±56/7برابر با  کنندهشرکت

ماه  22/14±78/1 کنندهشرکتحاضر سن حاملگی بیماران 

ماه و کمترین  21ین مقدار سن حاملگی در مطالعه بود. بیشتر

بیماران سابقه مصرف  درصد 4/14ماه بود. حدود  12آن نیز 

 9/2 .داشتندسابقه پره اکلامپسی  درصد 7/6دخانیات و 

حاملگی به روش  درصد 8/3افراد سابقه آنومالی و  درصد

IVF  1جدول ( نمودندرا گزارش.( 
 

 مطالعه موردبیماران  دموگرافیکی در ايرهمتغیتوزیع فراوانی   -1جدول 
 درصد فراوانی  متغیرها

 سن
 سال 35زیر 

 سال 35بالاي 
51 
53 

49 
51 

 مصرف دخانیات
 دارد
 ندارد

15 
89 

4/14 
6/85 

 سابقه پره اکلامپسی
 دارد
 ندارد

7 
97 

7/6 
3/93 
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 آنومالی
 دارد
 ندارد

3 
101 

9/2 
1/97 

 IVFحاملگی 
 دارد
 ندارد

4 
100 

38/3 
2/96 

 

 Cell Free آزمودناز انجام  آمدهدستبهنتایج  براساس

DNA تنها یک مورد مطالعه موردمادر باردار  104، از مجموع ،

و یک مورد  21، سه مورد وجود تریزومی 13وجود تریزومی 

 آزمودنگزارش گردید. پس از انجام  Xوجود مونوزومی 

خیص تشخیصی نهایی آمنیوسنتز براي این بیماران تش

ناهنجاري کروموزومی مذکور مسجل گردید. بدین ترتیب 

 Cell با استفاده از NIPT آزمودنمیزان ارزش اخباري مثبت 

Free DNA هاي جنینی در سرم مادر در مورد تریزومی

صد در صد گزارش گردید. در رابطه با  Xو مونوزومی  13،21

ین به دلیل عدم وجود تشخیص این آنومالی در ب 18تریزومی 

امکان گزارش ارزش اخباري مثبت این  شدهانجام هايآزمودن

 ). 2جدول ( نداشتوجود  آزمودن

 و آمنیوسنتز Cell Free DNA آزمودننتایج   -2جدول
 نتیجه آمنیوسنتز cell free DNAنتیجه مثبت آزمودن  cell free DNAنتیجه منفی آزمودن   متغیرها

 13تریزومی 
 تعداد
 درصد

103 
04/99 

1 
96/0 

1 
100 

 10تریزومی 
 تعداد
 درصد

104 
100 

0 
0 

0 
0 

 21تریزومی 
 تعداد
 درصد

101 
1/97 

3 
9/2 

3 
100 

 xمونوزومی 
 تعداد
 درصد

103 
04/99 

1 
96/0 

1 
100 

و  21، 13جهت بررسی ارتباط بین ابتلا به تریزومی 

شامل سن مادر، وزن،  موردمطالعه ايمتغیره با Xمونوزومی 

مصرف دخانیات، پره اکلامپسی، سابقه آنومالی، سن حاملگی، 

ویتنی استفاده شد. نتایج از آزمون من IVFدیابت و 

نشان داد که ارتباط معناداري میان سن مادر، سن  آمدهدستبه

حاملگی، وزن، مصرف دخانیات، پره اکلامپسی، سابقه آنومالی، 

رابطه وجود ندارد. در  13، 21و ابتلا به تریزومی  IVFدیابت، 

ارتباط معناداري میان سابقه آنومالی نوزاد و  Xبا مونوزومی 

 =03/0P-Value دیگردابتلا به این ناهنجاري کروموزومی یافت 

 ارتباط معناداري با ابتلا به مونوزومی متغیرهادیگر  کهیدرحال

X  3جدول ( ندادندرا نشان(. 

 یکروموزومهاي ناهنجاريماران و ابتلا به دموگرافیکی بی ايمتغیره  بررسی رابطه بین  -3جدول 
یسابقه آنومال پره اکلامپسی مصرف دخانیات وزن سن حاملگی سن نوع متغیر  IVF دیابت 

 13تریزومی 
P-Value 

63/0 635/0 577/0 154/0 0,942 0,981 0,923 0,962 

 21تریزومی 
P-Value 

13/0 0,283 0,755 0,686 0,855 0,942 0,812 0,913 

 Xزومی مونو
P-Value 

5/0 0,635 0,692 0,154 0,942 0,038* 0,923 0,962 

۰۵/۰ P-Value≤* 

 گیريبحث و نتیجه

ارزیابی سلامت جنین طی دوران بارداري و پیشگیري از 

ی یکی از مادرزادي و ژنتیک هايبیماري مبتلابهتولد نوزادان 

 ترین چالش هاي سیستم درمانی هر کشوري می باشد.مهم

ها و ها، تریزومیکروموزومی نظیر مونوزومی هاينجاريناه

پس از تولد ندارند و  مؤثريهاي کلیدي قابلیت درمانی جابجایی

نرم کند.  وپنجهدستفرد مبتلا باید تا پایان عمر با این موارد 

بار مالی و روحی روانی بالایی را به  مبتلا علاوه بر این افراد

 مسئلهبنابراین این  ؛کنندمیحمیل ها و سیستم درمانی تخانواده
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بر لزوم و اهمیت شناسایی موارد اختلالات کروموزومی پیش 

 کند. می تأکیداز تولد 

NIPT  با استفاده ازCell Free DNA  جنینی موجود در

سرم خون مادر روش غیرتهاجمی ارزشمندي است که امکان 

 آگاهی از سلامت جنین قبل از تولد بدون تحمیل خطر سقط

براي بیماران  را CVSوهاي تهاجمی آمنیوسنتز مرتبط با روش

تواند پس از هفته دهم بارداري می NIPT. )4( سازدفراهم می

بهتر در  گیريتصمیمانجام شود بنابراین زمان کافی براي 

. در مطالعه حاضر )8( مورد سرنوشت جنین مبتلا وجود دارد

 کنندگانشرکتري در باردا چهارمدر هفته  تقریباً آزمودناین 

همکاران در یک مطالعه توصیفی مقطعی  واکبري انجام شد. 

 هايآزمودنمیانگین سن حاملگی در زمان انجام  نگرگذشته

هفته گزارش  13تا  12ها را بررسی تریزومیجهت  غیرتهاجمی

. هرچند میانگین سن حاملگی در میان بیماران )12( کردند

شتر بود اما این مقدار بسیار به بی یک ماه حدوداًمطالعه ما 

هاي اکبري و همکاران نزدیک بود. از علل این نزدیکی یافته

بارداري روتین در  هايمراقبتبه یکسان بودن زمان  توانمی

و همکاران   Willems کشور ما مرتبط دانست. از سوي دیگر 

در هلند و  NIPTمیانگین سن حاملگی افراد در زمان انجام 

. )13( کردندعنوان  هفته) 30-10بازه زمانی (2 ± 13بلژیک را 

براي این بیماران در مقایسه  آزمودنبدین ترتیب دامنه انجام 

در متفاوت بودن  توانمیبود که علت را  تربزرگما  بامطالعه

 غربالگري در کشورهاي مختلف یافت. هايپروتکلقوانین و 

یمارانی که از ب اندعبارت NIPTاندیکاسیون موارد انجام 

با زنان باردار  مثبت شده است، هاآنغربالگري  آزمودننتیجه 

هاي سونوگرافی پرخطر سال که در بررسی 35بالاي  سن

، کسانی که سابقه قبلی حاملگی با اندشدهدادهتشخیص 

، Bعفونت هپاتیت  مبتلابهاختلالات کروموزومی دارند، افراد 

تهاجمی وجود دارد  يهاآزمودنمواردي که منع استفاده از 

 آزمودنیک  عنوانبه نهایت درو  مانند جفت سرراهی

 خواهندنمیتشخیص بالا براي کسانی که  باقدرتغربالگري 

 رندیبپذغربالگري را  هايروشمیزان ریسک منفی کاذب در 

حساسیت و  رغمعلیذکر شد  قبلاًکه  طورهمان. )14(

زین مناسبی ، این روش جایگNIPTبسیار بالاي  اختصاصت

و یا   CVSلهیوسبهپیش از تولید  هايتشخیصبراي 

 NPVو  PPVکمی در مورد هاي و داده باشدنمینتز سآمنیو

راستا مطالعه حاضر در همین  وجود دارد.  آزمودننتایج این 

بیمار نشان داد که  104آزاد جنینی در  DNA با بررسی آنالیز

PPV  و مونوزومی  21 ،13هاي براي تریزومی آزمودناینX 

 باو همکاران  Willemsدر مطالعه دیگري  .باشدمیدرصد  100

آزاد  DNAنفر کاندید انجام آنالیز  10000بر روي  مطالعه

در تشخیص  آزمودنجنینی به این نتیجه رسیدند که این 

در  PPVقابل اعتماد بوده و  بسیار 21 ،18 ،13هاي تریزومی

و  Zhang. )8( استبسیار بالا  خطرکمهر دو جمعیت پرخطر و 

زن باردار به  146958همکاران در یک مطالعه بزرگ بر روي 

 ،18 ،21در تشخیص تریزومی  NIPTارزیابی عملکرد بالینی 

کاریوتایپ یا معاینه  براساسپرداختند. نتایج قطعی نیز  13

براي  آمده دستبه NIPTبالینی تعیین شدند. حساسیت کلی 

 100، درصد 95/995به ترتیب  13 ،18 ،21تریزومی هاي 

براي  شده گزارش اختصاصت .بود درصد 24/98و  درصد

 95/99نیز به ترتیب عبارت بودند از:  13 ،18، 21هاي تریزومی

که اختلاف  درصد 95/99و  درصد 96/99، درصد 99,95

و  پرخطرمعناداري بین این دو فاکتور مهم در رابطه با جمعیت 

 ،18، 21هاي براي تریزومی آزمودن PPV دیده نشد. خطرکم

 درصد 61/76 ،درصد 84/32، درصد 19/92به ترتیب  13

 هايبارداريدر  21اعلام شد. در رابطه با تشخیص تریزومی 

 36/81و  درصد 12/94به ترتیب  PPVنیز  خطرکمپرخطر و 

 . )15( آمد به دست درصد

رسد که اعتبارسنجی نتایج این مطالعه به نظر می براساس

کشد و این تکنیک را به تصویر می NIPTاولیه عملکرد خوبی از 

 اختصاصتد حساسیت و توانمی 21در غربالگري تریزومی 

برابر  طوربهو پرخطر  خطرکمبالایی را در هر دو جمعیت 
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به دلیل  خطرکمدر گروه  PPVکاهش  حال هر بهفراهم کند اما 

 NIPTکرد که  تائیدن جمعیت دوباره آن در ای ترپایینشیوع 

قرار  مورداستفادهیک آزمایش تشخیصی قطعی  عنوانبهنباید 

با آزمایش تهاجمی همچنان نیاز است.  آزمودن تائیدگیرد و 

و همکاران قدري با نتایج  Zhangاز مطالعه  آمدهدستبهنتایج 

آنالیز  آزمودن PPV واقع در. )15( باشدمطالعه ما متفاوت می

DNA  ژنتیکی  هايناهنجاريآزاد جنینی در رابطه با تمامی

در مطالعه حاضر بالاتر گزارش گردید. از  بررسی مورد

به جامعه آماري بسیار بالاي  توانمیعلل این تفاوت  ترینمهم

 کنندگانشرکتاشاره نمود. افزایش چند برابري  Zhangمطالعه 

یفیت آمار باعث افزایش دقت و ک مسلماً در این مطالعه 

را به نمایش  تريدقیقخواهد شد و اطلاعات  آمدهدستبه

یکی از نقاط ضعف  عنوانبهد توانمیخواهد گذشت که این نکته 

هر دو مطالعه  درمجموعاما  ؛مطالعه حاضر در نظر گرفته شود

 .دهندمیغیرتهاجمی را نشان  آزمودنعملکرد بالینی خوب این 

اثر عوامل خطر بر وقوع  با در رابطهمطالعه،  در این

مثبت معنادار  وجود ارتباطکروموزومی تنها  هايناهنجاري

مشاهده گردید. در  Xبین سابقه آنومالی نوزاد و مونوزومی 

-و همکاران در یک مطالعه مورد  Yangما هايیافتهتضاد با 

 زمانهمشاهدي مبتنی بر جمعیت نشان دادند که بین مصرف 

جلوگیري از بارداري با افزایش  هايرصقسیگار و استفاده از 

ارتباط محکمی وجود  21تریزومی  مبتلابهشانس داشتن نوزاد 

نیز شانس ابتلاي جنین به  تنهاییبهدارد. مصرف سیگار 

 زمانهماز مصرف  تأثیراما این  دهدمیرا افزایش  21تریزومی 

 که حالی در .)16( باشدکمتر می  ضدبارداري هايقرصآن با 

مطالعه حاضر ارتباطی بین مصرف سیگار و ابتلاي  هايدهدا

و   Yangحال هر بهرا نشان نداد.  21جنین به تریزومی 

قرار  مطالعه موردرا  21تریزومی  مبتلابهتنها بیماران همکاران 

مادران با خطر بالا براي  صرفاً مطالعه ما  که حالی در ندداد

 براساساده است. قرار د بررسی مورداختلالات ژنتیکی را 

به بررسی ارتباط بین  NIPTدانش ما تاکنون در مطالعات 

ها پرداخته نشده و و ابتلا به تریزومی برگ خریدهاریسک 

 ه حاضر از این لحاظ اولین مطالعه صورت گرفته استمطالع

نقطه قوت این مطالعه در  عنوانبهد توانمیاین موضوع  بنابراین

 نظر گرفته شود.

 PPVهاي مطالعه حاضر نشان داد که صه یافتهخلا طوربه

آزاد جنینی در سرم مـادر  DNA با استفاده از NIPT آزمودن

صــد در صــد  Xو مونــوزومی  21 ،13هــاي بــراي تریزومــی

به دلیـل عـدم یـافتن  18در رابطه با تریزومی  هرچندباشد می

 درفـراهم نشـد.  متغیـرامکان بررسی این  هاآزمودنمورد در 

  DNAبا استفاده از NIPT آزمودنرسد که به نظر می مجموع

کمک به آزاد جنینی در سرم مادر ابزار بسیار ارزشمندي براي 

فرادي است که تمایل به کسب اطلاع از سلامت جنین خود قبل ا

بدون اینکه جنین شان در معرض خطر سقط با  دارند رااز تولد 

ایـد بـه ایـن نکتـه اما در بـالین ب ؛قرار گیرد CVSآمنیوسنتز و 

ــایج  ــه نت ــن  غیرطبیعــیتوجــه شــود ک ــمین آزمــودنای د توان

 NIPT آزمـودنکننده تشخیص قطعی باشد و بعد از یک مطرح

جهت تائید  ژنتیکی تشخیصی هايآزمایشباید  حتماً غیرطبیعی

 .انجام شودنهایی 

 تشکر و قدردانی

 در این پژوهش و کنندهشرکتاز کلیه بیماران  وسیلهبدین

تقدیر و بندرعباس آزمایشگاه خصوصی پاتوبیولوژي  کارکنان

. آیدمیتشکر به عمل 

 تأییدیه اخلاقی

با عنوان  دکتري عمومی نامهپایان از برگرفته مقاله این
 بررسی ارزش اخباري مثبت تست پیش از تولد غیرتهاجمی

)NIPTهاي کروموزومی در زنان باردار ) براي ناهنجاري
 جلسه مصوب اي تهاجمی در شهر بندرعباسهکاندید روش

 اخلاق کمیته جلسه و 06/07/98 مورخ پژوهشی شوراي
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 اخلاق کد با دانشگاه علوم پزشکی هرمزگان

HUMS.REC.1398.4431 است. 
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Abstract 
Introduction: Recently, in prenatal screening, the non-invasive method of using free fetal DNA has attracted a lot of 
attention. However, there is a little data on the positive predictive value (PPV) of the test. Therefore, the present study was 
conducted to examine the PPV of the test.  
Method: In this retrospective descriptive-analytical study, 104 pregnant women who voluntarily underwent Cell Free DNA 
Testing due to aneuploidy-based ultrasound findings, trisomy pregnancy history, abnormal results of the first or second or 
combined trimester screening test were included in the study. The tests were performed in a private pathobiology laboratory in 
Bandar Abbas between July 2016 and March 2017. Data were collected using a standardized questionnaire and analyzed 
using SPSS vre. 21 software and Ki-square and independent t- tests. 
Results: The data obtained from the Cell Free DNA test in pregnant women showed one case of trisomy 13, three cases of 
trisomy 21 and one case of monosomy X. After performing the final diagnostic test using amniocentesis, the positive 
predictive value of the test was 100% for trisomy 13, 21, and monosomy X. However, it was not possible to examine trisomy 
18 due to the lack of cases with this abnormality in the tests. 
Conclusion: The findings showed high positive predictive value (PPV) of non-invasive Cell Free DNA testing for trisomy 
13, 21, and monosomy X. Therefore, it seems that this test can be suggested as a non-invasive method in screening of 
chromosomal abnormalities in pregnant women. 
Keywords: NIPT, PPV, Trisomy, Monosomy. 
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