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هر برنامه . اندازه گیري مارکرهایی که با تفسیر نتایج آنها می توان به وجود یک اختلال در جمعیتی پی بردیعنی غربالگري 
در . را داشته باشدغربالگري باید به گونه ایی باشد که بیشترین قدرت تشخیص در کنار کمترین مقدار مثبت یا منفی کاذب 

اندازه گیري شده و تغییرات می شودترشح ط جنین سنتز و در سرم مادر موادي که توسمقدار ،غربالگري ناهنجاري کروموزومی
.یعی به عنوان معیار ابتلا در نظر گرفته می شودبمقدار آن نسبت به حالت ط

داراي PAPP-Aو Free-β HCG، و مارکرهاي سرمی NTبر گرفته از سن مادر ، Combined Testغربالگري سه ماهه اول 
نرخ تشخیص سندروم داون می تواند با استفاده از مارکرهاي اندازه گیري شده . می باشد% 5با مثبت کاذب % 90نرخ تشخیص 

افزایش می یابد و مثبت کاذب % 96نرخ تشخیص تا میزان در این حالت . افزایش یابدDVPIیا NBتوسط اولتراسونوگرافی مانند 
میزان نرخ تشخیص را به مقدار زیادي افزایش Cell Free DNA (CfDNA)شهاي جدیدتر مانند استفاده از رو. می باشد% 2.6

.علاوه بر دقت بالا به عنوان یک روش غیر تهاجمی مورد توجه قرار گرفته استCfDNAدر سالهاي اخیر استفاده از . می دهد

ممکن گردید در انستیتو ولفسون آنبررسی کلینیکی 2011در سال ودر گردش خون مادر اثباتCfDNAوجود 1997در سال 
مورد استفاده قرار گرفته است که دقیق ترین آنها CfDNAتاکنون در بررسی، MPSS ،SNP  ،CSSمانند ،روشهاي متعددي. 

.می باشدSNPبررسی 

جهت CfDNAبررسی .  موجود در گردش خون مادر منشا جنینی داردCfDNAاز % 13-3بارداري، حدود 10بعد از هفته 
.بارداري آغاز کرد9تشخیص آنیوپلوئیدي ها را می توان از هفته 

میزان تشخیص را به مقدار زیادي افزایش داده و مثبت کاذب بسیار Combined Testو CfDNAترکیب نتایج حاصل از آنالیز 
حاصل از پروفسور والد در انستیتو ولفسون مطالعات . ي مراکز غربالگري می تواند بسیار جذاب باشد این متد برا. اندك خواهد بود

براي % 99داراي دقت تشخیص در بارداري هاي تک قلویی Combinedو تست CfDNAداده اند که غربالگري بر اساس نشان
. است% 0.2و % 0.2، % 0.1می باشد که مثبت کاذب آن به ترتیب 13تریزومی % 92و18براي تریزومی % 97سندروم داون، 

خطر آنیوپلوئیدي در بارداري دو قلویی . بارداري دوقلویی با مشکلاتی همراه استبوده و درترتفسیر نتایج چند قلویی بسیار سخت
در بارداري CfDNAبنابراین استفاده از . می یابد و خطر سقط جنین در استفاده از روشهاي تهاجمی بسیار بیشتر استافزایش

در صورت دو تخمکی بودن جنین ممکن است که فقط یکی از جنینها دچار آنیوپلوئیدي باشد و در . دوقلویی می تواند موثر باشد
. وارد شده به خون مادر دو برابر خواهد شدCfDNAصورت تک تخمکی بودن دوقلوها میزان 

بجاي آنالیز میزان تکرار افزایش یافته، حداقل CfDNAهاي SNPبراي غلبه بر این مشکل اغلب توصیه می شود که در بررسی 
ررسی دقیق و که این بعلاوه بر آن در موزائیسم مادر و یا جنین تفسیر این نتایج بسیار دشوار خواهد بود. شودتکرارها بررسی 

به همراه CfDNAپیچیده نیاز به نرم افزار غربالگري جنین پیشرفته دارد که داراي الگوریتم خاص براي بررسی داده هاي حاصل از 



، که از نرم افزارهاي غربالگري استاندارد استفاده می کننددر این خصوص در مراکز معتبر غربالگري. باشدCombinedتست 
در سه ماهه اول بررسی شده و در صورت بالا بودن خطر بر اساس تشخیص پزشک Combinedفاده از تست میزان ریسک با است

مشخص CfDNAو Combinedمعرفی گردد که نتایج حاصل از ترکیب داده هاي تست CfDNAمی تواند بیمار براي بررسی 
براي تشخیص دقیقدر زمان بالا بودن میزان خطر، یاشته باشد وبارداري ادامه دابودن میزان خط، در صورت پایینمی کند که 

).1شکل (تر جهت آمنیوسنتز معرفی گردد
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قابل تشخیص نبوده و براي پی بردن به آنها استفاده از مارکرهاي سرمی و CfDNAبرخی از ناهنجاریهاي مادر زادي بر اساس 
با نرخ Xمی توان مونوزومی CfDNAبا استفاده از 13و 18، 21علاوه بر غربالگري تریزومی . نتایج سونوگرافی الزامی است

را % 0.14و مثبت کاذب % 93با نرخ تشخیص Xآنیوپلوئیدي وابسته به کروموزوم و سایر% 0.23و مثبت کاذب % 90تشخیص 
.تشخیص داد

داراي دقت CfDNAشان می دهد که غربالگري تریزومی با استفاده از نپروفسور والد در انستیتو ولفسون نتایج حاصل از مطالعات 
روشهایی مانند . ، خطر و هزینه کمتري بوده و می تواند تکمیل کننده روشهاي غربالگري باشدکمتر بیشتر، میزان مثبت کاذب 

. هاجمی بودن آنها بیشتر استآمنیوسنتز داراي دقت بسیار بیشتري هستند ولی هزینه این تستها و خطر سقط جنین به دلیل ت
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