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الكروموسومات طريق13 و18و21  اختلال عن الجنسية     والكروموسومات

الأم بلازما في الساري الحر النووي الحمض        تسلسل

)  NIPT  توأم في والحمل الفردي الحمل حالات الجراحي غير الولادة قبل ما اختبار ،      - (         

، الذي يتمتعNIPTتهدف هذه المعلومات إلى توضيح خصائص وقيود اختبار ما قبل الولادة غير الجراحي 
بحساسية عالية وخصوصية في تحديد خطــر بعض اختلالات الصــبغيات المحــددة في الجــنين، من خلال تسلســل

الحمض النووي الحر الساري في بلازما الأم. (تغيرات في عدد بنية الكروموسوم الطبيعية):
 والكروموسومات الجنسية في حالات الحمل الفردي؛21و 18و 13اختلال الصيغة الصبغية للكروموسومات -
 في حالات الحمل في توأم.21و 18و 13اختلال الصيغة الصبغية للكروموسومات -

يتم التحقق من صحة الاختبار حصرياً لحالات الحمل الفردي  وفي توأم.

ــدية22 زوجًا)، مقسمة إلى 23 كروموسومًا (46تحتوي كل خلية على   زوجًا من الكروموسومات الجس
 في الذكر). اختلال الصــيغة الصــبغية هيXY في الأنثى و XXبالإضافة إلى اثنين من الكروموسومات الجنسية (

النووي).  (النمط  الطبيعية  الكروموسوم  بنية  عدد  في  أحدتغييرات  في إضافي كروموسوم وجود      عند

 تسـبب21، والصبغيات الثلاثيـة 21يقال أنها صبغيات ثلاثية (على سبيل المثال، الكروموسومات الثلاثة  الأزواج،
الأحاديمتلازمة داون). مصطلح  يشير إلى عدم وجود كروموسوم في أحد الأزواج (مثل عدم وجود  الصبغي

، متلازمة تيرنر). الصبغيات الثلاثية الأكثر شيوعاً هي تلك الــتيXأحد الكروموسومات الجنسية، الصبغي الأحادي 
% من جميع أمراض الكروموســومات.75 و50 والتي تؤثر على ما بين 13 و18 و21تؤثر على الكروموسومات 

الأكثر شيوعاً هو الصبغي الأحادي الذي تحمله الكروموسومات الجنسية

الجراحي غير الولادة قبل ما :اختبار      
إنه اختبار فحص لتقييم المخاطر، وبالتالي فهو لا يحل محل الاختبارات التشخيصية (النمـط النـووي للجـنينأ)

على الزغابات المشيمية والسائل الأمنيوسي)، كما أنه ليس مصممًا للتشخيص؛
 في حـالات الحمـل21 و18 و13تقييم خطر الصبغيات الثلاثيـة / الصـبغيات الأحاديـة في الكروموسـومات ب)

الفردي والحمل في توأم؛
وفي حالات الحمل الفــردي يحــدد الجنس الجيــني للجــنين وخطــر وجــود صــبغيات أحاديــة/ صــبغيات ثلاثيــةج)

للكروموسومات الجنسية؛
 ولكنــه غــير قــادر على تحديــد الجنسYفي حالات الحمل في توأم، فإنه يحدد احتمــال وجــود كروموســوم د)

الجيني للأجنة، ولا خطر اختلال الصيغة الصبغية في الكروموسومات الجنسية؛
لا يقدم معلومات عن الأمراض الوراثية بخلاف تلـك الـتي تتضـمن عـدد الكروموسـومات الـتي يتم فحصـهاھـ)

ــيرات (على سبيل المثال، مع هذا الاختبار، ليس من الممكن التحقيق في الأمراض أحادية المنشأ بسبب تغ
في جين واحد)؛

 مل) من المــرأة الحامــل بــدءاً من الأســبوع15-10يتم إجراء الاختبار على عينة من الدم الوريدي (حوالي و)
العاشر من الحمل وفقاً لما تحدده الموجات فوق الصوتية؛

CE-IVD من نظــام 2يتم تنفيــذه باســتخدام الإصــدار ز)  VeriSeq™  NIPT  Solution  فيSOD  Diagnostica

Genetica التابع لـ AOU Careggi.

من وجهة نظر فنية، يتم إجراء اختبار ما قبل الولادة الجراحي عن طريق تسلسل الحمض النووي الحر الســاري
في بلازما الأم. في المرأة الحامل، يكون الحمض النـووي الحـر السـاري  عبـارة عن مـزيج من الحمض النـووي
ا الخصـائص للأم والجنين المشتق من ذلك الجـزء من المشـيمة (الأرومـة الغاذيــة الخلويــة) ، وهـو يمثــل عمومـً
الجينية للجنين. النسبة المئويــة للحمض النــووي الجنيــني مقارنــة بإجمــالي الحمض النــووي الســاري هي الجــزء
الجنيني  . يتم حساب قيمة الجزء الجنيني كجزء لا يتجـزأ من الاختبـار وهي معلمـة مهمـة جـداً: تعتمـد موثوقيـة

النتيجة بشكل صارم على مستوى الجزء الجنيني.
٪8٪ في حــالات الحمــل الفــردي و≥4يعتبر الجزء الجنيني مناسباً لتقدير خطر اختلال الصيغة الصبغية بنســبة ≥

في حالات الحمل في توأم.

الاختبار وخصوصية   حساسية
 الذي أعلنت عنه الشركة المصنعة.2 الإصدار VeriSeq™ NIPT Solutionفيما يلي خصائص أداء اختبار 
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الفردي الحمل   حالات

ــة  ــة المصــابة)13 و18 و21بالنســبة للصــبغيات الثلاثي ــد الأجن ــدرة على تحدي ــار بحساســية (الق ــع الاختب ، يتمت
%.99وخصوصية (القدرة على تحديد الأجنة غير المصابة) تزيد عن 

% لإســناد الجنس99بالنسبة لتحليل الكروموسومات الجنسية، يتمتــع الاختبــار بحساســية وخصوصــية تزيــد عن 
.XYY% للصبغيات الثلاثية 90 وXYY% للصبغيات الثلاثية 91، وXXY وXXXالجيني للجنين والصبغيات الثلاثية 

   حالاتالحملفيتوأم

،21% للصبغيات الثلاثية 96.4، وY% للكروموسوم 99 (القدرة على تحديد الأجنة المصابة) هي حساسية هناك
؛ ولا يمكن أن تنسب النتيجة المحددة إلى جنين13% للصبغيات الثلاثية 93.6، و18% للصبغيات الثلاثية 95.7و

واحد. 
 و21% للصبغيات الثلاثية 99(القدرة على التعرف على الأجنة غير المصابة) بأكثر من يقدم الاختبار الخصوصية 

.Y وتحديد كروموسوم 13 و18

الاختبار وقيود   مخاطر

لا يشكل الاختبار أي خطر على الجنين أو على الأم.
لا يعطي الاختبار معلومات عن أي تعدد للصيغ الصبغية (مثل ثلاثي الصــبغيات، وجــود ثلاثــة كروموســومات لكــل

نوع).
%)، قد يفشل الاختبار أو يقدم نتيجة غير حاسمة؛ في هــذه الحــالات لا يمكن1في نسبة صغيرة من الحالات (<

تقييم تقدير خطر اختلال الصيغة الصبغية.

%، يزداد خطر الحصول على نتيجة سلبية كاذبة ومعدل عدم توفر معلومات4مع وجود جزء جنيني أقل من 
https://www.salute.gov.it/portale/documentazione/p6الاختبار (لمزيد من التفاصيل: المبادئ التوجيهية الوزارية. 

_2_2_1.jsp?lingua=italiano&id=2381  والتوصيات الوزاريةhttps://www.salute.gov.it/portale/documentazione/p

6_2_2_1.jsp?lingua=italiano&id=3097.(

تعتمد قيمة الجــزء الجنيــني في بلازمــا الأم على بعض خصــائص الحمــل وتتــأثر بسلســلة من العوامــل الأموميــة
والجنينية (على سبيل المثال، تزداد مع عمــر الحمــل، أو تنخفض في حالــة الســمنة، أو في حالــة الإصــابة ببعض
أمراض المناعة الذاتية أو تناول بعض الأدوية، وتتأثر بقيمّ  بعض المواد الداخلية مثل على سبيل المثــال الــدهون

الثلاثية أو الهيموجلوبين)

مع  إجراء الاختبار في حالة الحمل في توأم، لا يمكن عــزو الجــزء الجنيــني إلى جــنين واحــد، وبالتــالي، لضــمان
مساهمة كافية من الحمض النووي لكل توأم، يجب أن يكون الجزء الجنيني في حالات الحمل ثنائي المشيمة ≥

8.٪

% في حــالات الحمــل في تــوأم، أو في8% في حــالات الحمــل الفــردي، 4في حالة وجود جزء جنيني أقــل من 
حالات الفشل، سيطُرح اقتراح تكرار أخذ العينات. لكن إجراء عينة دم ثانية لا يضمن الحصول على نتيجة: تشير

% على استجابة.50البيانات إلى أنه في هذه الحالات، بعد عينة الدم الثانية، لا يحصل 

٪ في العينة الثانية، ســيتم إصــدار تقريــر بتقــدير لخطــر3في حالات الحمل الفردي، في حالة الجزء الجنيني ≥ 
اختلال الصيغة الصبغية الكروموسومية، والذي سيكون له حساسية وخصوصية أقل من تلك المذكورة أعلاه.

ــا، فيمــا يجب شرح الآثار المترتبة على النتائج المذكورة أعلاه أثناء الاستشارة الوراثية بعد الاختبار لتقييم أهميته
يتعلق بالولادة والحالة الطبية.

، لذلك: اختبار فحصالاختبار الذي أجريّ هو
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تتطلب أي نتائج عالية الخطورة تأكيداً عن طريق إجـراء فحص النمـط النـووي على أنسـجة الجـنين (أخـذ ��
عينة من السائل الأمينوسي/أخذ عينة من الزغابات المشيمية)؛

لا يخلو من نتائج إيجابية كاذبة (أي الحالات التي تكون شديدة الخطورة وفقاً لاختبار مــا قبــل الــولادة غــير ��
الجراحي،  ولكن لم يتم تأكيدها في التشخيص الجراحي قبل الولادة)؛

لا يخلو من نتائج سلبية كاذبة (أي الحالات التي تكون منخفضة الخطورة وفقاً لاختبار ما قبــل الــولادة غــير ��
الجراحي، ولكن يتم تحديد اختلال الصيغة الصبغية لها عند التشخيص الجراحي قبل الولادة أو عند الولادة)؛

لا يخلو من نتائج تؤدي إلى تناقضات بين تحديد الجنس الجيني للجنين وتحديد الجنس بالموجات فوق الصوتية. ��

يمكن أن تتأثر موثوقية الاختبار ببعض العوامل، سواء المتعلقة بالأم أو الجنين، بما في ذلك:
ذات التركيب الصبغي المختلف مقارنة بالجنين (فسيفساء المشيمة الجنينية)؛ ��
خطوط الخلايا التي تحتوي على اثنين أو أكثر من الأنماط النووية المختلفة في المرأة الحامل (فسيفســاء ��

الكروموسومات البنيوية للأم)؛
الأورام (حتى غير المشخصة) ونقــل الــدم وزرع الأعضــاء والتــدخلات الجراحيــة والعلاج المنــاعي أو العلاج ��

بالخلايا الجذعية لدى المرأة الحامل؛
يبدأ الحمل في توأم، ثم يفُقد أحد الجنينين مبكرًا (التوأم المتلاشي). ��

:ومن المهم أن نعرف أنه

حالة وجود نتيجة عالية الخطورة، من الضروري استشارة طبيب الوراثة الطبية أو أخصائي أمراض النساء ��
والتوليد وخبير في التشخيص قبل الولادة

يمكن أن يكشف الاختبار، عن غير قصد، عن معلومات غير متوقعة، أي معلومات لا تتعلــق بــالغرض الــذي ��
تم إجراء الاختبار من أجله.

لا يــوفر الاختبــار معلومــات تشخيصــية: أخــذ عينــات من الزغابــات المشــيمية أو أخــذ عينــات من الســائل ��
الأمينوسي، هو الذي يسمح فقط بتأكيد أو استبعاد شذوذ الكروموســومات في فــترة مــا قبــل الــولادة من خلال

إعادة بناء النمط النووي للجنين
بعض الحالات قد يكون من الضروري تقييم النمط النووي لدى الأم و/أو الأب، أو إجــراء اختبــارات كيميــاء ��

الدم الأخرى أو القيام بزيارات متخصصة.

إذا قررت عدم إجراء اختبار تدخل ما قبل الــولادة غــير الجــراحي المســتخدم في برنــامج الــولادة الإقليمي، مــع
ــق الأخذ في الاعتبار أن تقييم المخاطر الذي تلقيته شامل، فقد تقرر عدم إجراء المزيد من التحقيقات فيما يتعل
ببنية الكروموسومات للجنين. ومع ذلك، يمكنك أن تقـرر إجـراء اختبـار تشخيصـي جـراحي، مـع مراعـاة معـايير

الوصول المحددة على المستوى الإقليمي.

المعلومات وفهم قراءة    شهادة
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