
 

وثيقة تعريفية بشأن اختبار تحديد خطورة 
  و الكروموسومات الجنسية13 و 18 و 21اختلل الصيغة الصبغية للكروموسومات 

)NIPTمن خلل تسلسل الحمض النووي الحر المتداول في بلزما الم (اختبار 

ته��دف ه��ذه الوثيق��ة التعريفي��ة إل��ى توض��يح أس��باب ال��دخول إل��ى تحدي��د خط��ر اختلل الص��يغة الص��بغية (تغي��رات ف��ي ع��دد
 و الكروموس���ومات الجنس���ية، عل���ى أس���اس الحم���ض الن���ووي الجنين���ي13 و 18 و 21الكروموس���ومات الطبيعي���ة) للكروموس���ومات 
) ومواصفات وحدود الختبار المنفذ) NIPTالمتداول (اختبار غير باضع فيما قبل الولدة - 

ا ذا حساسية ونوعية عالية، من أجل تحدي��د خط��ر التثل��ث الص��بغي NIPTيعتبر اختبار   (متلزم��ة داون) والتثل��ث21 اختبارح
XXY (متلزم��ة ب��اتو) م��ن ح��الت التثل��ث الص��بغي للكروموس��ومات الجنس��ية (13 (متلزمة إدوارد) والتثل��ث الص��بغي 18الصبغي 

 (متلزم��ة ت��ورنر)X متلزم��ة جاكوبس��ن) والح��اد الص��بغي للكروموس��وXYY Y الثلثي��ة و X متلزم��ة XXXمتلزم��ة كلينفل��تر و 
 شذوذاح كروموسومياح والذي يتمثل في وجود ثلث نس��خ، ب��دلح م��ن نس��ختين، م��نالتثلث الصبغييعُرّف مصطلح وتحليل جنس الجنين) 

 وج�ود نس�خة واح�دة أح�اد الص�بغييعُ�رّف مص�طلح  ال�ذي يح��دد متلزم��ة داون))21الكروموسوY (على سبيل المثال التثل�ث الص�بغي 
أش��كال التثل��ث الص��بغي الك��ثر ش��يوعاح  متلزمة تيرنر))Xفقط، بدلح من نسختين، من الكروموسوY (على سبيل المثال، أحاد الصبغي 

 % م��ن جمي��ع الم��راض الص��بغية، ويختل��ف75 و 50 وال��تي تمث��ل م��ا بي��ن 13 و 18 و 21ه��ي تل��ك ال��تي تحمله��ا الكروموس��ومات 
(Yالحاد الصبغي الكثر شيوعاح هو ذلك الذي تحمله الكروموسومات الجنسية)  تكرارها وفقاح لعمر ال 

  (اختبار غير باضع فيما قبل الولدة): NIPT اختبار
إنه اختبار لتقييم الخطورة ولذلك ف��إنه ل يح��ل مح��ل الختب��ارات التشخيص��ية (النم��ط الن��ووي الجنين��ي عل��ى الزغاب��ات المش��يمية 1

والسائل المنيوسي) كما أنه ليس مصمماح من أجل صياغة تشخيص نهائي؛
) والح��ادXYY و XXY و XXX والكروموس��ومات الجنس��ية (13 و 18 و 21إنه يقُيم خطر التثلث الصبغي للكروموسومات  2

 Yالصبغي للكروموسوX؛
;يحدد الجنس الوراثي للجنين 3
إنه ل يعطي معلومات عن أمراض وراثية و/أو كروموسومية أخرى قد يعاني منها الجنين؛ 4
 أس��بوع م��ن الحم��ل المح��دد بالش��عة ف��وق5+10 م��ل) م��ن الY م��ن 15-10يتم تنفيذه عن طريق سحب عينة دY وريدي (حوالي  5

الصوتية؛
ل يتم إجراء الختبار في حالت الحمل بتوأY أو التي بدأت كذلك؛ 6
7  Yنظ���ا Yيت���م إج���راء الختب���ار باس���تخداCE-IVD  VeriSeq™  NIPT  Solution ل���دى SOD  Diagnostica  Genetica

dell’Azienda Ospedaliero Universitaria Careggi.

 عن طريق تقنية قراءة الحمض النووي في بلزم��ا الY (التسلس��ل المت��وازي الهائ��ل للحم��ض الن��وويNIPTيتم تنفيذ اختبار 
)،FFالحر المتداول)) يتكون الحمض النووي الحر المت��داول م��ن ج��زء خ��اص ب��الY وج��زء خ��اص ب��الجنين (الج��زء الخ��اص ب��الجنين 

والذي ينشأ من جزء من المشيمة (الرومة الغازية الخلوية)، والذي يوفر بشكلٍ عاY الخصائص الوراثية للجنين) يزيد الج��زء الخ��اص
) في بلزما الY مع عمر الحمل ويتأثر أيضاح بعدد من العوامل الخاصة بالY (على س��بيل المث��ال، يمك��ن أن ينق��ص نتيج��ةFFبالجنين (

السمنة ونتيجة بعض أمراض الY من نوع المناعة الذاتية ونتيجة المخدرات، )))))  وفقحا لمبادئ توجيهية وزاري��ة ف��إن الج��زء الخ��اص
% ل يسمح بتقديم إجابة)4) القل من FFبالجنين (

حساسية ونوعية الختبار 
 (قدرة على تحديد الجنة المصابة) تبلغ:حساسيةيوفر الختبار 

99.9% 21 للتثلث الصبغي
93.3% 18 للتثلث الصبغي
99.9% 13 للتثلث الصبغي
80% للتثلث الصبغي X (XXX)
99.9%) لشكال اختلل الصيغة الصبغية الخرى (الحاد الصبغي X و XXY و XYY(
97%من الجنس الوراثي الجنيني 

 %.99 الختبار (القدرة على تحديد الجنة غير المصابة) تبلغ نوعية

 مخاطر وحدود الختبار
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 • (Yل يؤدي الختبار إلى مخاطر على الجنين أو ال
%.1تشير البيانات المنشورة إلى أن الختبار يمتلك معدل من الفشل (غياب النتيجة/نتيجة غير حاسمة وعدY الستجابة) يقل عن  •

) منخفض، الجزء الخ��اص ب��الجنينFFيرتبط معدل الفشل، في معظم الحالت، بمواصفات عينة الختبار (الجزء الخاص بالجنين (
من الحمض النووي)، أو بمواصفات الطريقة المستخدمة)  

) أقل م��نFF% من العينات المأخوذة في نهاية الثلث الول من الحمل تمتلك جزءاح خاصاح بالجنين من الحمض النووي (2حوالي  •
% ف��إنه ل يمك��ن تق��ديم تقيي��م للمخ��اطر لن الختب��ار4) يقل عن FFفي حالة أن الجزء الخاص بالجنين من الحمض النووي ( %.4

 أي�اY م��ن الختب��ار الول) ف�ي نص��ف7يكون غير موثوق) سيكون من الضروري تكرار الختبار على عينة جديدة، على القل بع��د 
) غي��ر كافي�اح) ول��ذلك ف�إنه ينُص��ح ب�إجراء استش�ارة ل�دى ط��بيبFFهذه الحالت، يظل الجزء الخاص بالجنين من الحم��ض الن��ووي (

وراثة و/أو استشارة قبل الولدة لتقييم عوامل الY أو الجني��ن فيم��ا يتعل��ق بانخف�اض الج��زء الخ�اص ب��الجنين م��ن الحم��ض الن��ووي (
FF(والمسار السريري التشخيصي اللحق ،(

ترجع النتائج اليجابية الكاذبة في معظم الحالت إلى:  
• امتلك المشيمة والجنين خليا لها خصائص وراثية مختلفة (فسيفساء الجنين-المشيمة)؛

• وجود خليا ذات خصائص وراثية مختلفة في الY (الفسيفساء الصبغية التكوينية)؛ 
• بعض أمراض الY (المعروفة وغير المعروفة)؛

 الحمل الذي يبدأ بتوائم ثم فقدان أحد الجنة (المشيمة الزائدة أو "التوأY المتلشي")) • 

 من الضروري معرفة أن:
(الخرى أو إجراءات زيارات متخصصة Yو/أو الب، أو اختبارات الد Yتقييم البنية الصبغية في ال Yفي بعض الحالت يلز
(وجود مرض Yل تضمن نتيجة الخطورة المنخفضة عد
في حالة وجود درجة عالية من الخط��ورة ف��إنه م��ن المناس�ب إج�راء استش�ارة متخصص��ة ل�دى ط��بيب وراث��ة أو ل�دى أخص�ائي أم�راض

النساء والتوليد خبير في التشخيص في مرحلة ما قبل الولدة)
 :فقط تنفي��ذ الختب��ارات التشخيص��ية مث��ل فح�ص الزغاب��ات المش��يمية أو ب��زل الس��لى ه��و م��ا يس��محل يوفر الختبار مؤشرات تشخيصية

حاليحا بتأكيد أو استبعاد بشكلٍ يقيني في مرحلة ما قبل الولدة وجود حالة شذوذ كروموسومي بالجنين) 
 إجراء اختبار Yإذا قررت عدNIPTف��ي مس��ار ال��ولدة القليم��ي، م��ع الكتف��اء بتقيي��م الخط��ورة المس��تلم، س��يكون بإمكان��ك أن Yالمستخد 

تقرري عدY إجراء المزيد من الفحوصات فيما يتعلق بالبني��ة الص��بغية للجني��ن) وف��ي جمي��ع الح��وال س��يكون بإمكان��ك أن تق��رري إج��راء
تقييم تشخيصي باضع، مع الخذ في العتبار معايير الوصول المحددة على المستوى القليمي)

  

"المبادئ التوجيهية للمسح غير الباضع ف��ي مرحل��ة م��ا قب��ل ال��ولدة- وزارة الصحة، المجلس العلى للصحة، القسم الول:  المراجع: 
؛ - الجمعي��ة اليطالي��ة للوراث��ة البش��رية،2015)، م��ايو NIPTالمستند على الحم��ض الن��ووي (اختب��ار غي��ر باض��ع فيم��ا قب��ل ال��ولدة - 

SIGU: فحوصات غير باضعة في مرحلة ما قبل الولدة"، إصدار فبراير Y2014 "وثيقة إرشادية حول استخدا .
https://support.illumina.com/documento numero 1000000031192 v02ITA  
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