
          
 

  2من  1صفحة 

 

  معلومات  مذكرة

    )NIPTاختبار ما قبل الولادة غیر الجراحي (

    13و  18و  21لتحدید مخاطر اختلال الصیغة الصبغیة للكروموسومات 
  من خلال تحلیل الحمض النووي الحر المنتشر في بلازما الأم 

 

   سیدتي العزیزة،

من   21و    18و    13في إطار مسار التشخیص قبل الولادة في منطقة إمیلیا رومانیا، تم تضمین تحدید خطر التثلث الصبغي للكروموسومات  
  خلال تحلیل الحمض النووي الجنیني المنتشر في دم الأم، نود أن نوضح خصائص وحدود الاختبار المقترح.  

الصبغي   بالتثلث  مصاب  طفل  إنجاب  خطر  الصبغي    21یختلف  والتثلث  داون)  الصبغي    18(متلازمة  والتثلث  إدواردز)   13(متلازمة 
و أخذ (متلازمة باتاو)، والتي تمثل غالبیة التشوھات الكروموسومیة التي تم تسلیط الضوء علیھا في فترة ما قبل الولادة عن طریق بزل السلى أ

  عینات من الزغابات المشیمیة، وفقاً لعمر الأم. 
تحتوي بلازما الأم على نسبة من الحمض النووي الحرّ المشتق من الأم ونسبة من الحمض النووي الحرّ المشتق من مشیمة الجنین. وقد سمح 

الجراحیة ( الولادة غیر  القادرة على اكتشاف وجود أي اختلالات  NIPTذلك بتطویر اختبارات ما قبل  ) استنادًا إلى تقنیات الجینات الجزیئیة 
  من الحمل.   العاشركروموسومیة محتملة ابتداءً من الأسبوع 

) مع 18% للتثلث الصبغي  98،  13و   21% للتثلث الصبغي  99بحساسیة عالیة جدًا (القدرة على تحدید الأجنة المصابة) (   NIPTیتمیز اختبار  
  ). 1%) ( 0.1نسبة ضئیلة جداً من النتائج الإیجابیة الكاذبة (أقل من 

للنساء الحوامل المقیمات على أراضیھا، أو اللواتي یتلقین الرعایة الصحیة من خلال    NIPTلذلك قررت منطقة إمیلیا رومانیا تقدیم اختبار  
، بما في ذلك النساء المسجلات كأجانب موجودین مؤقتاً  ARA -(المسجلات في السجل الإقلیمي للمستفیدین   SSR  -الخدمة الصحیة الإقلیمیة 

-  STP)  أو تلك التي تعُالجَ من خلال خدمات ،SSR  بھدف ضمان أدنى عدد ممكن من النتائج   13و    18و    21، لتقییم مخاطر التثلث الصبغي
أو   21الصبغي  الإیجابیة الزائفة (وبالتالي اللجوء إلى اختبارات ما قبل الولادة الجراحیة) والنتائج السلبیة الكاذبة (وبالتالي عدم تشخیص التثلث  

  ).  18أو  13
المخاطر  ھو  NIPTاختبار   لتقییم  فحص  بدیلاً ،  اختبار  التشخیصیة  ولیس  الاختبارات  المشیمیة   عن  الزغابات  على  الجنیني  النووي  (النمط 

أي تشوھات، وعلى ولا یھدف إلى تقدیم تشخیص نھائي. لذا، فإن نتیجة ذات مخاطر منخفضة لا تضمن عدم وجود  والسائل الأمنیوسي)،  
  العكس من ذلك، فإن نتیجة ذات مخاطر مرتفعة لا تؤكد وجود التثلث الصبغي. 

 

  إلیھ الموجھ الشخص

في مسار تقییم المخاطر قبل الولادة، ویقُدمّ لجمیع النساء الحوامل المقیمات في إقلیم إمیلیا رومانیا أو اللواتي یتلقین الرعایة   NIPTیدُرج اختبار  
 -، بما في ذلك النساء المسجلات كأجانب موجودین مؤقتاً  ARA  - (المسجلات في السجل الإقلیمي للمستفیدین   SSRمن الخدمة الصحیة الإقلیمیة  

STP)) أو اللواتي تتم معالجتھن من خلال خدمات الخدمة الصحیة الإقلیمیة ،SSR(.    
من الحمل، سواء في حالات الحمل الناتجة عن الإخصاب الطبیعي أو من خلال تقنیات التلقیح    یمُكن إجراء الاختبار ابتداءً من الأسبوع العاشر

  الصناعي المساعدة، سواء كانت متجانسة أو غیر متجانسة. یمكن أیضًا إجراء الاختبار في حالة الحمل الفردي أو الحمل المزدوج بتوأم. في 
في  تعود إلى الحمض النووي الجنیني لكلا الجنینین، فإنھ لا یمكن تمییز حالة الجنین الفردي. لذلك،  NIPTالحالة الأخیرة، وبما أن نتیجة اختبار 

    حالة وجود نتیجة إیجابیة، لا یشیر الاختبار إلى أي جنین مصاب.

 

  التطبیق  طرق

المخصص   المركز  في  ذلك  ویتم  الأم،  دم  من  أخذ عینتین  التحلیل  إجراء  المعني،  یتطلب  النساء  أو طبیب  القابلة  قبل  إلیھ من  والذین المشار 
ال الدم إلى  الطلب اللازم. بعد ذلك، ترُسل عینات  مختبر یتولون مھمة إبلاغ النساء الحوامل حول الاختبار، وجمع الموافقة المستنیرة، وتقدیم 

، حیث یتم تركیز (Laboratorio Unico Metropolitano - LUM(مختبر    Azienda USL di Bolognaالمرجعي الإقلیمي لدى شركة  
  التحالیل. 

 

  النتائج 

بتفسیر وتوضیح التقریر المتعلق بإجراء الاختبار في سیاق الإطار السریري الشامل    NIPTسیقوم المختص الذي طلب اختبار ما قبل الولادة  
  للحمل.  



          
 

  2من  2صفحة 

في حالة وجود خطر مرتفع، یوُصى باستشارة أخصائي الوراثة الطبیة أو طبیب أمراض النساء من ذوي الخبرة في التشخیص قبل الولادة، 
السائل  وفحص  المشیمائي،  الغشاء  (فحص  غازیة  تقنیات  باستخدام  متعمقة  تشخیصیة  لفحوصات  التخطیط  إمكانیة  للحامل  یقُدم  حیث 

  الأمنیوسي)، وسیتم توفیر معلومات محددة بھذا الخصوص لأغراض الموافقة على العلاج الطبي.
  في حالة وجود اختبار إیجابي، إذا لم یتم الاتصال بكِ بالفعل، فمن المستحسن الاتصال بمركز التشخیص قبل الولادة المرجعي.  

في بعض الحالات، بناءً على توجیھ الأخصائي، قد یوُصى بإجراء فحوصات دم إضافیة، أو تقییم التركیب الكروموسومي للأم و/أو الأب، أو  
  زیارات تخصصیة إضافیة.  

 

  وحدوده  الفحص مخاطر

  على الجنین أو الأم.   لا یشكل الاختبار خطرًا
الولادة غیر الجراحي ( المخاطر فقط  NIPTاختبار ما قبل  لتقییم  ولا یغني عن   ولا یحل محل التشخیص الجراحي) ھو مجرد اختبار فحص 

یة  إجراء الفحوصات السریریة والمخبریة والأدوات الأخرى التي تعد جزءًا لا یتجزأ من مراقبة الحمل. حالیًا، فقط إجراء الفحوصات التشخیص
قبل   بتأكید أو استبعاد وجود شذوذ كروموسومي في الجنین بشكل مؤكد في فترة ما  مثل أخذ عینات الزغابات المشیمیة أو بزل السلى یسمح 

  الولادة. 
قد لا یقدم الاختبار احتمالیة دقیقة للخطر نظرًا    أي في حالة وجود درجة من القرابة مع الشریك)،في حالة كان الجنین ناتجًا عن اتحاد قرابة (

قبل   جینیة  استشارة  بإجراء  ینُصح  وقد  العینة،  أخذ  قبل  المعلومة  ھذه  إبلاغ  الضروري  من  السبب، سیكون  لھذا  إیضاحًا.  أقل  ألیلات  لوجود 
  الاختبار لتقییم المسار التشخیصي السریري الأنسب. 

تقییم المخاطر بعد العینة الأولى لأسباب قد تشمل عدم مطاب  قة  من الممكن أن یتم الاتصال بكِ لإعادة أخذ العینة في حال تعذر الوصول إلى 
صى العینة المأخوذة، أو عطل في الأجھزة، أو نتیجة غیر حاسمة أو غیر محددة. في حالة الحصول على نتیجة غیر حاسمة للمرة الثانیة، قد یوُ 

  بإجراء استشارة جینیة و/أو قبل الولادة لتقییم المسار التشخیصي السریري الواجب اتباعھ. 
 

  غیر مُعتمد للحمل بتوأم في حالة وجود أكثر من جنینین.   NIPTاختبار  
ترتیب   وإعادة  الدقیقة،  والازدواجیة  الدقیق،  الحذف  مثل  الكروموسومیة  الشذوذات  خطر  زیادة  عن  الكشف  یمكنھ  لا  ذلك،  على  علاوة 
جمیع   وجود  أو  المثیلة،  وعیوب  النقطیة،  والطفرات  المشیمیة،  و/أو  الجنینیة  الكروموسومیة  والفسیفساء  المتوازنة،  الكروموسومات 

  . والتي قد ترتبط بتشوھات و/أو إعاقات لدى الجنین  13و   18و   21الأمراض الوراثیة الجنینیة بخلاف التثلث الصبغي 
 

% للتثلث الصبغي  98، و 13و  21% للتثلث الصبغي  99من المھم أن تكون على درایة بحساسیة الاختبار والتي كما ھو موضح أعلاه ھي  
إلى نتیجة "منخفضة الخطورة" وبالتالي لا یتم  18 . لذلك، في حالات نادرة، قد تؤدي بعض حالات الحمل بجنین مصاب بالتثلث الصبغي 

متزاید"   نتیجة "خطر  الصبغي  بالتثلث  غیر مصاب  بجنین  الحمل  حالات  بعض  توفر  قد  نادرة،  حالات  في  كاذبة).  سلبیة  (نتیجة  تحدیدھا 
إلا من خلال التشخیص الجراحي (أخذ عینات من الزغابات    NIPT(نتیجة إیجابیة كاذبة). في ھذه الحالات، لا یمكن التحقق من نتیجة اختبار 

  المشیمیة أو بزل السلى). 

الذي تم طلب الفحص منھ، أو طبیب  أخیرًا، نذكرك أنھ في حالة وجود أي شكوك أو احتیاجات أخرى، یمكنك الاتصال بعیادتك، أو المركز 
  أمراض النساء/القابلة المرجعي الخاص بك، والذین ستتلقى منھم جمیع المعلومات اللازمة. 
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