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آزمایشگاه نیلوفر- دکتر محمدرضا حکمت

یابی ـردبـا کـه مهمکشفنیا. بردندیپمــادرخوندرنیجنDNAوجودبهدانشمندان1997سالدر
ظهــوريبراشدیاساسگرفت،صورتDennis LoوسطتمادرسرمدرینیجنYکروموزمازییهاقسمت

DNAيری ـگاندازههیپابرروشنیااصـول. يبارداردوراندرهايدیآنوپلوئصیتشخیرتهاجمیغيهاروش

ودنـد ینامانقلابکیراکشفنیانظران،صاحب. شوندیمآزادجفتيهاسلولازکهاستپلاسمادرآزاد



ويغربـالگر یسـنت يهـا روشنیگزیجـا آن،بـر یمبتن ـيهاتستکینزدندهیآردکهکنندیمینیبشیپ
.گردديبارداردورانیصیتشخيهاشیآزما

يروبـر يبـاردار دورانيغربـالگر يهـا برنامـه تمرکزیکلطوربهcell free DNAيریگاندازهاساسبر
18یزومیتریعنیهستندعیشاکمترهکگریداتوزوماليدیآنوپلوئدووNTDs) 1(داون،سندرمصیتشخ

وعیشباانساندريدیآنوپلوئنیعتریشاداونسندرم. است) Patauسندرم(13یزومیترو) ادواردسندرم(
خـانم کی ـکهیبطورشود،یمادیزسنشیافزاباداونسندرمبهنیجنابتلاسکیر. است800در1باًیتقر
ودارندنیانگیمحدازترنییپایذهنتوانداونسندرمبهمبتلافرادا. است35به1سکیريداراساله45
دچـار داونسـندرم بهانیمبتلاازیکمتعداد. هستندمتوسطتافیخفیذهنیناتواندچارمعمولطوربه

. باشندیمیذهندیشدیناتوان

يهـا یبیماربـه سـریع ابـتلا ،يمـادرزاد یقلبيهایناراحت: شوندمشکلاتنیادچاراستممکنمبتلاافراد
درمانیپزشکعلميهاپیشرفتکهداشتتوجهباید. یگوارشيهاناراحتییبرخویتنفسمشکلات،یعفون
) یسـالگ 55حـدود (بـالا سـنین تاداونسندرمباافرادکهياگونهبهاست،ساختهپذیرامکانراآنهااکثر

يبـاردار ونی ـلیمکیهريازابهکهرودیمانتظارکایامردردهشثبتآماراساسبر. کنندیزندگتوانندیم
. کندبروز13یزومیترمورد140و18یزومیترمورد300داون،سندرممورد1800حدود

زانیمبهوبودهمانیزاموقعازترعیشادومواولماههسهدرداونسندرممانندزین13و18يهایزومیتر
وبـوده ی کوتـاه عمـر يدارا13و18یزومیتربهانیمبتلا. افتدیماتفاقآنهادريدخودبخوسقطيادیز

شـامل یمختلف ـيهـا روشری ـاخدهـه دویط ـدر. ماننـد یم ـزندهیسالگکیتاآنهادرصد10تا5فقط
يگرغربـال يبـرا هـم بادونیابیترکنیهمچنویسونوگرافيپارامترهاوییایمیشيمارکرهايریگاندازه

افتنیدنبالبهشهیهمدانشمندانها،روشنیادرموجوداشکالاتعلتبهامااست،شدهابداعداونسندرم
.بودندبهترییهاروش

يتأئیـد تسـت دروکـاذب یمنف ـومثبتنتایجيبالادرصد،يغربالگریسنتيهاروشدرایرادبزرگترین
يغربـالگر يهاروشیمنفنکاتدیگراز. استيگیرهنمونروشبودنیتهاجمعلتبهجنینسقطاحتمال

قابـل غیـر وکننـده گـیج یگاهویاختصاصغیرنتایجآزمایش،پروسهبودنيامرحلهچندبهمیتوانجیرا
دانشمندان1997سالدر. کرداشارهیتهاجميهاروشازاستفادهریسکافزایشنتیجهدرويگیرتصمیم

ینیجنYکروموزمازییقسمتهایابیردباکهمهمکشفنیا. بردندیپمادرخوندرنیجنDNAوجودبه
صیتشـخ یرتهـاجم یغيهـا روشظهـور يبراشدیاساسگرفتصورتDennis Loتوسطمادرسرمدر

سلولازکهاستپلاسمادرآزادDNAيریگاندازههیپابرروشنیااصول. يبارداردوراندرهايدیآنوپلوئ
.شـوندیمآزادجفتمردهيها



کینزدندهیآدرکهکنندیمینیبشیپودانندیمیصیتشخعلومدرانقلابکیراکشفنیانظرانصاحب
.گردديبارداردورانیصیتشخويغربالگرجیرايهاتستنیگزیجا

دويروبرمطالعهبانیمحققازمستقلگروهدوکهیزمانشد،حاصل2008سالدریواقعتیموفقبالاخره
اسـتفاده بارانیجنيهایزومیترصیتشخقدرت،يدیآنوپلوئبهمبتلايهانیجنازییتا14و18تیجمع

مطالعـات . رسـاندند اثبـات بـه درصـد 100یدرسـت باMassively Parallel Sequencingکیتکناز
یزومیتريبراراروشنیا) Detection rate(صیتشخزانیمکهاستشدهگزارشراًیاخيترتیپرجمع

غیـر وجدیـد روشNIFTY) 2. (دهـد یم ـنشـان درصـد 7/99تـا 9/97یژگیوباو%9/99زانیمبه21
هفتـه ازکهرامادرخوندرجنینآزادDNA،)3(یتوالتعیینيتکنولوژازاستفادهباويغربالگریتهاجم

وبـوده کوتـاه اریبس ـDNAنیاعمرمهین. کندیمیبررسیابد،یمافزایشیکافمیزانبهيبارداردوازدهم
یقبل ـيهـا يبـاردار نیبنـابرا گـردد یم ـمحومادرخونازتولدازبعدبلافاصلهوباشدیمساعت2ازکمتر
ازيگیـر نمونهیا) CVS) (4(جفتبافتيسلولهابهنیازبدونروشایندر. نداردتستجهینتدریاختلال
بـر عـلاوه روشایـن در. شـود یماستفادهمادريوریدخونلیترمیلیچنداز،)زآمنیوسنت(آمنیوتیکمایع
یبررس ـدرصـد 9/99حساسـیت بـا ترتیـب بـه 13و21،18يهـا یتریزوم ـهمزمانتستیکدراینکه

داشـت توجهدیبا. یابدیمکاهشدرصد/1ازکمترمیزانبهنیزکاذبیمنفومثبتموارددرصدشوند،یم
 ـازدومماههسهدرNTDsیبررسيبراراAFP)5(شیآزمابهازینتست،نیامانجاکه خـانم ونبـرده نیب

. کندمراجعهشگاهیآزمابهمجدداًيباردار20تا15يهاهفتهدرحتماًدیباباردار

میلیونکیسالانهایراندريباردارمواردکلکهکنیمفرضاگربحثموردارقامبابیشتریآشنایمنظوربه
: استیدستیابقابلذیلمنافع،NIFTYجدیدروشباآزمایشانجامصورتدرباشدنفر

سـنتز آمنیويتأئیـد آزمـایش انجـام جهتکاذبمثبتنتیجهباکهیبیمارانتعدادیسنتروشدر-1
بـدین . بـود خواهنـد نفر340تنهاNIFTYروشباامااستبیمار50000باًیتقرشوندیمیمعرف

.شودیمدرخواستکمترسنتزآمنیوروشانجاممورد49600ازبیشسالانهکهیعنم
و400بـاً یتقراولروشدریتهاجميگیرنمونهجهتارجاعدلیلبهجنینسقطمواردتعداد-2
.باشدیممورد3فقطدیجدروشدر
ازکمترجدیدروشدرامااست،مورد200باًیتقریسنتيغربالگرروشدرکاذبیمنفموارد-3
.یکسالدرکمتربیمار199ییعنبودخواهدمورد1



:تستيایمزا
.استاجیاحتمادرخونازتریلیلیم10بهفقطشیآزماانجاميبرابودن،یرتهاجمیغ-
تیحساس ـویژگ ـیونفر1000ازشتریبيهاتیجمعيروبرمطالعاتتست،يبالاصحتوتیحساس-
.استدادهنشانرا% 9/99

کمـک بهتريریگمیتصمبهزماننیاوبودهانجامقابليباردار12هفتهازشیآزمازودهنگام،صیتشخ-
. کندیم

:کاربردموارد
بالااریبسصیتشخقدرتبايغربالگرتستکیعنوانبه-
.هستندجیرايغربالگريروشهادرپرخطرجهینتيداراکهیکسانمورددريدییتأتستکیعنوانبه-
وستتندینیتهاجميهاروشخطررشیپذبهقادرکهیزنانيبرايدییتأتستکیعنوانبهانتخابکی-
.دارندوحشتیتهاجميهاروشدريریگنمونهنحوهازای
.شودیممواجهشکستبایسلولکشتکهيموارديبراانتخابکی-

دوارندیامودانندیمیصیتشخعلومدرانقلابکیرامادرخونردنیجنDNAوجودکشفنظرانصاحب
.گردديغربالگرجیرايهاتستنیگزیجاDNAنیايریگاندازهبریمبتنيروشهاکینزدندهیآدرکه



دردنـاك مـادر، بهتوجهقابلیروحفشار،)درصد2تا4/0(جنینسقطاحتمالبرعلاوهیتهاجمروشدر
بـین انتخـاب اصـولا . باشـند یم ـذکـر قابـل نیـز یرحمداخليهاعفونتریسکويگیرنمونهروشبودن
بهراجنینسقطاحتمالکهCVSیاسنتزآمنیووبالاستخطااحتمالآندرکهيغربالگریسنتيهاتست
درکـه يغربالگريهاروشانجامنیزیزماننظرازنیهمچن. استيدشوارکارباردارزنانيبرادارندهمراه

سـقط مـورد دريگیـر تصـمیم يبرانیزرایزمانيهامحدودیتباشدیمپذیرامکانيبارداردومماههسه
بودنمشکوكیامثبتصورتدرمواردازياریبسدرآنبرعلاوه. داردهمراهبهجنیننگهداشتنیایقانون

اینطولدروبودخواهددومماهه3دريتاییدتستانجامبهمجبوربیماراول،ماهه3دريغربالگرتست
.شودیمینگرانواسترسدچارآزمایشنتیجهدریافتوانجامتامدت
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