
 است  یجانب  یایاز مزا  یدیپلوئ ی تر  صیتشخ  :یسه ماهه اول باردار یدر غربالگر

 است  رییتغ بدون    free β- hCG  در سندرم ترنر:

 است.  21  یزومیتر در   صیسه ماهه اول قادر به تشخ  یسرم  یغربالگر

   NIPTدر مورد  -

 دهدی را کاهش م Fetal Fraction  نی( هپار*

 است  شتریپسر ب نی ( دقت آن در جن*

*   PPV  ست ین %100آن 

 دارد  کیبه مشاوره ژنت ازین   NT: NT≥3.5mm  یدر سونوگراف

 روده  کیاکوژن :13-12مارکر در هفته  نیتر ت یکم اهم

   یفور کی ژنت یر یگیبه پ ازین-

 ی پوتون ی( ه*

 ی مورف سی( د*

* ) IUGR 

 است  10تا هفته  چ یه ایقانون همه  ها:درباره تراتوژن 

 مادر  یعیوزن طب  :IUGRبا  رمرتبطیعامل غ 

 لازم است  کیمشاوره ژنت :NT≥3.5mmدر 

 کندی را مختل م  جهینت نیهپار  :NIPTدر 

 است  یالزام  CRLو   NTعکس  استاندارد: NT  یدر سونوگراف

 است  زه یموارد جنرال%80 :ینوزاد یپوتونیدر ه

 عامل است  نیمهمتر  ART :ییدر دوقلو

 باشد  یمادر ای ین ی جن تواندی م :IUGRدر 

 دارد  PCRبه  ازیآبله مرغان ن ها:در تراتوژن 

 است  شتریدر دختر ب تی جنس یخطا :NIPTدر 

 است  صیقابل تشخ   یدیپلوئیتر :یدر غربالگر

 چند مارکر با درجات مختلف چک شود  :یآنومال یدر سونوگراف

 در دو جنس برابر است  وعی ش :یپوتونیدر ه

 سن مادر موثر است  :ییدر دوقلو

 دارد  تیفقط در سه ماهه سوم اهم  :IUGRدر 

 



 ّیپَتًَیا

 دکتش ػاطفِ خَش آییي
 هطاٍس طًتیک بالیٌی –هتخػع کَدکاى 

 ۱۴۰۴هْشهاُ 



 : ّیپَتًَیاتعریف •
 

 .است  CNSکاّص قَام ػضلات بشای ّواى سي کِ اغلب ًاضی اص ضؼف یا ًاٌّجاسی •
 

  تشمًَصاداى  ٪ ۴-۲دس •
 
 دختشّا= پسشّا •

 

 ؛ اختلالات هتابَلیک  CNS؛ هطکلات ( ضایؼتشیي )  کشٍهَصٍهال=  سٌتشال ۸۰٪•
   دیسوَسفیسن؛ تطٌج ؛ +  سفلکس•

  دیستشٍفی هیَتًَیک؛  SMAّا ؛  هیَپاتی= پشیفشال  ۲۰٪•
   Antigravityاکتیَ ؛ ضؼف دس حشکات  ّایپَ سفلکس•



 :ّوراُ است  ّیپَتًَیکِ اغلب با  پریٌاتالًشاًِ ّای •
 کاّص حشکات جٌیي•
 ّیذساهٌیَسپلی •
 پَصیطي بشیچ•

 

 اساس تشخیص ؛ هعایٌِ دقیق ٍ شرح حال  •
 :گشٍُ اختلالات تَاسثی  ۵•
 کشٍهَصٍهال•
 دیسوَسفیکسٌذسم ّای تک طًی •
 اختلالات هتابَلیک•

 Congenitalّای  هیَپاتیّای ػضلاًی ٍ  دیستشٍفی•

•Congenital Lower Motor Neuron Disorders 



 کرٍهَزٍهیاختلالات 
 اص بذٍ تَلذ اًَهالیٍ  دیسوَسفیسن•
 کن تَاًی رٌّی•
 ّای ًَصادی فؼال سفلکس•
 اص بذٍ تَلذ ّیپَتًَی•
 گاُ تطٌج•

 



 هطکل قلبی ؛ ٪۵۰هخػَظ ؛  فٌَتیپ:  ۲۱ تریسٍهی•
 ّیپَتًَیا؛ پَست سٍضي ؛ کشیپتَاسکیذیسن؛  کلیتَسیس ّیپَپلاصی؛  طًیتالیا ّیپَپلاصی:  پرادرٍیلی•

بشسسی   پشادسٍیلیدیذین بایذ  تشمًشهال دس ًَصاد  MRI Brainغیشقابل تَضیح با  poor fedingاگش : ًکتِ •
 پذس ۱۵ کشٍهَصٍمغیشفؼال ضذى بخطی اص . ضَد 

 
 .داسًذ  17pتشضحات صیاد اص دّاى ؛ حزف دس  ؛ Smith-Magenis  :Hoarse Cryingسٌذرم •
داسًذ ؛  ۱۲ کشٍهَصٍمدس بؼضی بافت ّا دٍ کپی اص باصٍی کَتاُ ( :   Pulister-killian هَصاییسن) 12p تتشاصٍهی•

خَى  کاسیَتایپخطي ؛ دٍس سش ٍ قذ ٍ ٍصى ًشهال تا بضسگتش؛ ًاٌّجاسی طًیتال ؛ اغلب دس ًَصادی هیویشًذ ؛  جْشُ
 .است  کشٍهَصٍهی ۴۷فیبشٍبلاست ّا  کاسیَتایپًشهال اها 

 

کلیِ  سٌگ؛ ػفًَت ّای هکشس تٌفسی ؛  اسپاستیسیتیٍ  ّیپَتًَیا:  X کرٍهَزٍمدر  MECP2 دٍپلیکاسیَى•
 ؛  ًَصادی 

 

 SNP Microarray؛ تطخیع بقیِ هَاسد با  ۲۱ تشیضٍهیبجض •

 

 

 



 تک شًی دیسوَرفیکسٌذرم ّای 
 دیسوَسفیسن•

 

•ID 

 

 ّیپَتًَیا•



 .  آبی اسکلشا؛  Genitourinaryقلبی ٍ اًگطتاى ٍ  اًَهالی؛ ضکاف کام ؛  Kabuki   :ADسٌذرم •
 

پلک ؛  پتَصقلبی ؛  اًَهالی؛ اختلال هتابَلیسن کلستشٍل ؛  داکتیلی؛ ضکاف کام ؛ پلی  SLOS  :ARسٌذرم •
 IUGR؛  Genitalia Ambigous ؛ غیشپیطشًٍذُ ّیپَتًَی

 

  حشهاتپیطشًٍذُ ؛  هیکشٍسفالیداضتِ باضذ ؛  طسهیٌال هَصاییسن؛ هوکٌِ یکی اص ٍالذیي   Rett  :AD سٌذرم•
 ؛ بیقشاسی ؛  FTT؛  کالَصٍم کَسپَس ّیپَپلاصی؛   IDدستْا ؛  استشیَتایپیٌگ

 

؛ هطکلات ضذیذ تغزیِ ای ٍ استفشاؽ هکشس ؛  ّیپشتشیکَص؛  دیسوَسفیسن؛   Bohring-Opitz  :ADسٌذرم •
 هیکشٍسفالیآسًج ٍ هچ ؛  فلکطي؛   Sever IDضًَذ ؛ کلیِ  سًََّستٌذ ٍ بایذ  تَهَسٍیلوضهستؼذ 

 

 



 اختلالات هتابَلیک
 پیطشًٍذُ  ّیپَتًَی•
 ًذاسًذ  دیسوَسفیسناغلب •
 ّای هغضی داسًذ اًَهالیاغلب •
 اغلب تطٌج داسًذ•

 اغلب بذٍ تَلذ ًطاًِ ّای ٍاضح ًذاسًذ•



  فًَتاًل؛  ّپاتَهگالیضذیذ پیطشًٍذُ ؛  ّیپَتًَی؛ کطٌذُ ؛  صٍهال پشاکسی؛ اختلال   Zellweger   :ARسٌذرم •
 کبذی ؛ اًضیوْایبضسگ ؛ تطٌج ؛ پیطاًی بشجستِ ؛ افضایص 

 

؛ اختلالات کبذی ؛  1CGD؛ ضایؼتشیي تیپ آى  congenital  Glycosilation  :ARاختلالات •
 ّیپَپلاصیٍ دیگش هٌاطق ؛  باسي؛ اختلال تجوغ چشبی دس ًاحیِ  دیسوَسفیسن؛   FTT؛  GDD؛  هیکشٍسفالی

 هخچِ ؛ 

 صٍهال پشاکسیاختلالات  پٌلٍ یا    Carbohydrate – Deficient Transferrin الکتشٍفَسص:  اصهایص•
 

؛ فشم ًَصادی دس چٌذ سٍص اٍل تَلذ بشٍص   AR؛ (  Nonketotic گلیسیٌویا ّایپش: )  Glycine اًسفالَپاتی•
 White اتشٍفی؛  ّیذسٍسفالی؛  سکسکِ؛ تطٌج غیشقابل کٌتشل ؛  لتاسطی؛  اًسفالَپاتی؛   Sever illهیکٌذ ؛ 

Matter,   cisterna magna ,  Mega ؛ 
 .شَد  ًوی؛ در غربالگری ًَزادی تشخیص دادُ   CSFدر خَى ٍ ادرار ٍ  گلیسیيتجوع :  اصهایص•
 هشگ ًَصادی ضایغ است•



سٌذسم هَلتی سیستن کطٌذُ دس ًَصادی ؛  اختلالت؛   AR؛ ( Primary CoQ 10): ۱تیپ  CoQ 10کوبَد •
؛ (  اپتیک اتشٍفی؛  ستیٌَپاتی) ؛ هطکلات چطوی  ّیپشتشٍفیک هیَپاتی کاسدیَ؛ هقاٍم بِ استشٍییذ  ًفشًٍیک
 ؛  اسپاستیسیتی؛  دیستًَی؛ تطٌج ؛   Pyramidal Dysfunctionهخچِ ای ؛  اتاکسی

 .دس بیَپسی ػضلِ تطخیػی است   CoQ10بشسسی سطح •
 

   اسیذهیا پشٍپیًَیک؛   MSUD؛  اسیذٍسیا هالًَیکهتیل :  آهیٌَاسیذٍریا•
 

 ( GSD II) پوپِ:  Lysosomal storageبیواریْای •



CONGENITAL LOWER MOTOR NEURON DISEASE 

   ّیپَاکتیًَذاسًذ یا  سفلکس•
 پیطشًٍذُ•

•IQ   تا قبل اص ضشٍع ًطاًِ ّا تکاهل حشکتی ًشهال است ٍ 
 ضشٍع هیطَد  دیستالاص اًذام تحتاًی ٍ ػضلات •
 ًَصادی هؼوَلا ػلاهت ٍاضح ًذاسًذ•

 

ػذم احساس دسد؛  بػَست اتًََم؛ هوکٌِ دسگیشی   SMA I   :AR؛  َّفوي ٍسدیٌگ•
 هطکلات گَاسضی ٍ هثاًِ ٍ تؼشیق  داضتِ باضٌذ 



CONGENITAL MUSCULAR DYSTROPHY AND 
MYOPATHY 

 ٍ پیطشًٍذُ  IQًشهال •
؛  کیفَاسکَلیَصهفاغل ؛  هَبیلیتی ّایپش؛   Ullrich   :AR دیستشٍفی هاسکَلاس•

  Club Feet؛   Joint Cotracture؛ ًاسسایی تٌفسی خػَغا دس ضبْا ؛  تَستیکَلی
 ؛

هیتَاًذ با   Congenital Hypotonia   ٍLaxity  Jonit: ًکتِ •
Contracture   تظاّش کٌذ. 

 ؛ اها خفیف تش   Ullrichًطاًِ ّا هثل :   Bethiem هیَپاتی•
 تکشاسّای؛ دس   CTG ًَکلیَتیذ؛ تکشاس تشی   Congenital   :AD دیستشٍفی هیَتًَیک•

بشٍص هی کٌذ ؛ هؼوَلا هادس ًطاًِ ّای خفیف داسد ؛ ٍالذیي بایذ هؼایٌِ ضًَذ ؛  ۱۰۰۰بالاتش اص 
 داسًذ ؛ ضذت ًطاًِ ّا بستگی بِ تؼذاد تکشاسّا داسد ؛   IDدسجات هتفاٍتی اص 



 ؛  هشٍصیياص کوبَد  تاضیػضلاًی  دیستشٍفی؛   RD )-2(LAMA؛  AR:  ۲ الفا لاهیٌیيهرتبط با  دیسترٍفی
 .است  هتغبشکوبَد ًسبی داسًذ ؛ ًطاًِ ّا بشاساس هیضاى کوبَد  ٪۵۰کوبَد کاهل ٍ  ۵۰٪

 pontin , subcortical bandتغییشات هخچِ ٍ  ٪۵تطٌج ؛  ٪ ۳۰؛ ( بشابش  ۵) داسًذ   CPKافضایص 

heterotopia  

 

 Muscle؛   Wlker-Warburgّا ؛  دیستشٍگلیکاًَپاتی: ) ّای چشن ٍ هغس  اًَهالیّای عضلاًی با  دیسترٍفی
, eye , brain Disease   ) ؛AR   ؛ دسگیشی هغض (  هیکشٍفتالویستیي ؛ گلَکَم ؛ کاتاساکت ؛ ) چطن  اًَهالی ؛  (

؛ ( ؛   Posterior fossa اًسفالَسل؛   Polyfocal microgyria , Dandy Walkerلیسي سفالی ؛ 
  ؛ طیف بیواسی ٍسیغ است اص هشگ ًَصادی تا بیواسی هضهي   CPKافضایص 



  ّایپَتًَیاعلل غیر شًتیک 
   هاچَسیتیپشُ •

    Congenitalػفًَت ّای •
 ّیپَتیشٍییذی•
 ًاسسایی قلبی•
 آًوی•

•Perinatal stroke   
•HIE  :۵بشای بیص اص  ۳کوتش اص  آپگاس؛  اسیذٍص؛  ًاتالیا پشی  ًاتالحاد پشُ  اسفکسی بذلیل 

 ؛ دس هشاحل اٍلیِ یافتِ ّای تطخیػی داسًذ    CT , MRIدقیقِ ؛ دس گیشی هَلتی سیستن ؛ 
•  

 



EVALUATION & MANAGEMENT 
جٌیي ؛ کاّص حشکات جٌیي ؛  غبشطبیؼی پَصیطي؛  ّیذساهٌیَسپلی : بشسسی سابقِ باسداسی •

 ( Club Feet)ًاٌّجاسی اًذام 
 بٌذ ًاف ABG؛ سابقِ احیا ًَصاد ؛  آپگاس: بشسسی صایواى •
 ؛ Weaknessًسبت فاهیلی ؛ سابقِ فَت فشصًذ ؛ سابقِ فشصًذ با : سابقِ خاًَادگی •
  هیَتًَی؛ خػَغا هادس بشسسی یافتِ ّای   Weaknessبشسسی اص ًظش : هؼایٌِ ٍالذیي •

(Grasp release  )؛ 
؛ هؼایٌِ چطن ٍ ستیي (  Zellweger)بضسگ  فًَتاًل؛  دیسوَسفیسنبشسسی : هؼایٌِ ًَصاد •

(Walker Warburg   ) کلیتَسیس ّیپَپلاصی؛  هیکشٍفالَساص ًظش  طًیتالیا؛ (Prader 
Willi  ) ؛Ambigous Genitalia   دس(SLOS   ) ؛ 

 



 حتوا اًجام شَد    ًَرٍلَشیکهشاٍرُ ٍ هعایٌِ •
 

؛ تطٌج ؛ حشکات خَدبخَدی دس اًذام ّا  اکَلاس اکستشا؛ حشکات (  ّیپَاکتیًَذاسین یا  SMAدس ) ّا  سفلکسبشسسی •
 ؛  Muscle Bulk؛ 

دس ) Stippling  Epiphysialبشای ضایؼات استخَاًی   Skeletal Surveyاًجام :  Imagingبشسسی •
 پاضٌِ؛  Heel Stipplingبشای بشسسی   Lateral view of the footٍ (   صٍهال پشاکسیبیواسیْای 

 ( پوپِ)  هگالی کاسدیَقلب بشای  اکَ؛  اسگاًَهگالیضکن بشای  سًََ  •

   MRIهغض  اًاتَهیبْتشیي سٍش بشای بشسسی •
   CTبْتشیي سٍش بشای خًَشیضی ّا •
 هَاسد تطخیػی است  ٪۲۵دس   NeuroImagingاًجام •



 آزهایشات
 .اٍلیِ بش حسب یافتِ ّا دس خَاست هی ضَد  اصهایطات•
 بشسسی هجذد غشبالگشی ًَصادی •
 :  بشسسی هتابَلیک •
)  پلاسوا  کاسًیتیي؛  کاسًیتیي اسیلّای خَى ؛ پشٍفایل  اهیٌِاسگاًیک اسیذّای ادساس ؛ اسیذ •

 ؛   CPK؛    TSH , T4؛  اهًَیاک؛  لاکتات؛ (  استشیفیٍِ  تَتال

 .تشخیص افتراقی ّا را هحذٍد هی کٌذ   CPKهیساى •
ٍ ًسبت   VLCFA ,C26:0 , C26:1بشسسی :  صٍهال پشاکسیضک بِ اختلالات •

C26/C22 , C24/C22  ؛ 

 



شًتیک ازهایشات  
   کاسیَتایپ: بَد  ۲۱ تشیضٍهیاگش •

 اًجام ضَد ؛  SNP Array: داضتین  کشٍهَصٍهیبقیِ هَاسد اگش ضک بِ اختلال •
 ؛ DNA هتیلاسیَى:  ٍیلی پشادسضک بِ •
 ؛  WESیا  پٌل: ضک بِ اختلالات تک طًی •
 ؛ SMN 1 اگضًٍیبشسسی حزف :   SMAضک بِ •
 ؛  CTG ًَکلیَتیذبشسسی تکشاس تشی :  دیستشٍفی هیَتًَیکضک بِ •
 با هتخػػاى طًتیک هطَست ضَد ؛  VUSبشای تفسیش •

 



؛ بایذ بِ هَاسد خاظ هحذٍد ضَد    EMG , NCV , Muscle Biopsy هثل   Invasiveبشسسی ّای •
 ؛
 

؛    Electron  microscopy؛   Immunohistochemistryسًگ آهیضی : بیَپسی ػضلِ •
    DNA هیتَکٌذسیآًالیض صًجیشُ تٌفسی 

 .ّا دس حال جایگضیٌی با تست ّای تْاجوی ّستٌذ  اگضٍمّا ٍ  پٌل  •



 



Principles of prenatal Screening 



Timing of the tests 

First trimester 

Down’s syndrome screening possible between 10,0 

and 13,6 

Second trimester 

Down’s syndrome screening possible between 14,0 

and 22,6 

Open neural tube defect screening possible between 

15,0 and 22,6 









Typical Prenatal Testing Algorithm 

Offer PN screening to all pregnant women 

18-20 week fetal 

anomaly scan 

FTS/IPS/SIPS 
NIPT for AMA and for women 

willing to pay Family history 
Ethnicity-based 

screening 

If positive* 

*for ethnicity-based 
screening, if both members 
of the couple are carriers of 
the same condition 

If negative 

or decline 

Refer to Genetics 

If indicated (e.g. fetal anomalies )  

AMA – Advanced Maternal Age, ≥40y@EDB 



Additional Testing 

e.g.  Chromosomal 

microarray 

Prenatal Testing Algorithm for Women at Increased Risk 

Indication 
Advanced maternal age, multiple soft markers on ultrasound, 

ultrasound anomaly, positive prenatal screen, etc. 

Genetic counselling with testing options 

No further testing 
Screening Test 

e.g. NIPT 

QF-PCR 
Detects common aneuploidies:  Down 
syndrome, Trisomy 18, Trisomy 13 and sex 
chromosome aneuploidies 

Karyotype 

No further testing 

If positive 

If negative 

Depending on indication: 

• No further testing 

• Consider additional 

testing 

If negative If positive 

Invasive Testing 

(diagnostic) 



Screening 

terminology 

Median 

 

5  11  19  23  24  27  29  35  41  50  89 

 
Median level of AFP at 16 weeks gestation = 27 iu/mL 



Screening 

terminology 

Multiple of the Median (MoM) 

MoM     =  Measured Value 

    Median Value 

MoM     =  Observed Value 

  Expected Value 



Screening terminology 

Multiple of the Median (MoM) 
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Markers used 

in screening 

Marker Origin 

First trimester 

NT 

Free b-hCG Placenta 

PAPP-A Placenta 

Second trimester 

AFP Fetus 

uE3 Fetus & Placenta 

Free b-hCG Placenta 

Total hCG Placenta 

Inhibin-A Placenta 



Markers used 

in screening 

Marker Variation with GA 

First trimester 

NT Increases 

Free b-hCG Decreases 

PAPP-A Increases 

Second trimester 

AFP Increases 

uE3 Increases 

Free b-hCG Decreases 

Total hCG Decreases 

Inhibin-A Decreases until 17wks, then 

increases 



Markers used 

in screening 

Marker Pattern in DS 

Pregnancies 

First trimester 

NT High 

Free b-hCG High 

PAPP-A Low 

Second trimester 

AFP Low 

uE3 Low 

Free b-hCG High  

Total hCG High 

Inhibin-A High 



Down’s syndromeUnaffected Down’s syndromeUnaffected

Markers used in screening 



Calculation of risk 



Distribution of 

MoM values of 

free β-hCG and 

of PAPP-A in 

normal fetuses 

(dark shaded 

ellipse), and 

fetuses with 

trisomies 21, 18 

and 13 (open 

ellipses 

containing 90% 

of cases). 













Calculation of risk 

Factors affecting interpretation of results: Twins 

Marker Median MoM in twin 

pregnancies 

Median MoM in 

singleton pregnacies 

First trimester 

NT 1.0 1.0 

PAPP-A 1.86 1.0 

Free b-hCG 2.10 1.0 

Second trimester 

AFP 2.13 1.0 

uE3 1.67 1.0 

hCG 1.84 1.0 

Free b-hCG 1.90 1.0 

Inhibin-A 1.99 1.0 



Case 1 

A 32 year old woman has had a positive 

Integrated Prenatal Screening Test (IPS) result 

for Down syndrome.  She is about 17 weeks 

gestation.   

–   Is NIPT a good option? 



Case 2 

A 40 year old G1 woman is about 9 weeks 

gestation.  She is in your office to discuss 

prenatal testing options in this pregnancy 

conceived by IVF. 

– What is the option? 



Case 3 

• A 29 year old patient had a nuchal 

translucency (NT) of 4.4mm at 12+5 weeks 

gestation 

• NIPT results were normal.  She is now 14+2 

weeks gestation 

 

• What are the next steps? 



 Fþÿÿ ÿþû :F'/'6þÿ ÿÿþÿ� G7Nþþÿ
ÿþÿÿþÿ þþÿ'þÿ N Gþÿ�

 þþþþÿ �ÿÿþÿ' þÿþÿ þþû/ þÿ �þÿþÿ FþþÿN/ N ÿÿ'þÿ þÿÿþÿ' �þþþÿ7' F'7þûþÿ
.þþþÿ F'þþÿ ÿÿþÿ' /'6& ÿûÿþû Gþþÿ Gþÿþÿ'/ þþþÿ' þÿÿ Gþûþÿ'/ þÿÿ7 N ÿÿþÿ�

«.Gþþÿ Gþÿ'þÿ 6þþÿ þû þÿ' Gþÿ� ÿÿ /'6þÿ þÿ»

 Îþÿÿþþÿ ¯þÿ þÿ ÿÿ'þÿþÿ 6' þÿ þÿ' þÿ7/ Î þþþÿ 7/ .þþû þÿ' Fþÿ'þÿ þÿ Î þþÿÿN
.þÿþû
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þÿþÿ Îþÿ þÿþÿ N F'/'6þÿ 6' þþÿ'þÿ 7/ Fþþÿ

ÿûÿþû Îþÿ þÿþþÿû

 7þþþÿ/ N 77/N6 Fþþÿ'6 6' ÿÿþÿ þÿÿN ̄ þÿ �þÿÿ' Î þÿ/ þþÿ 7/
.þÿ' þþÿþÿ þÿþû ÿþÿþÿ þÿþÿ 7þÿ þÿ ÿþþþÿ

ÿÿþþû Îþÿ þÿþÿ

 7/ ÿÿÿþÿ Îþÿ Îþþþÿ ÿþÿ' þþÿ 6Nþÿ' Î/'67/þÿ N ÿûÿþÿ� .ÿþþÿ'
.þþþþÿ NICU

þÿ'7Nþþÿ Îþÿ þþÿ

 whole N microarray� panel testing þÿ �FISH N ÿÿþÿþÿ7þû 6' þÿ Îþÿ7'þÿ'
.þÿ' þþÿþÿ þþÿ7' exome sequencing
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F'/'6þÿ ÿÿþÿ� G7Nþþÿ þþþþÿ
.þÿ' Î' þþÿþÿþþÿ ÿÿþþÿ'3ÿþÿÿþÿ þþÿ&þÿ ÿÿ �þÿ' ÿþÿþþÿ þÿþÿ ÿÿ 6' þÿ'þÿ F'/'6þÿ ÿÿþÿ� G7Nþþÿ

ÿþþÿ þÿþþÿ

 .þÿþÿ' �F& 7/ þû ÿÿþþÿ7' þþÿ&þÿ
 þþÿþÿ ÿÿþþþÿ'3ÿÿ'N7 N ÿûÿþÿ� �ÿûÿþû

 N þÿÿ/ Î' Gþÿÿ þÿ �ÿûÿþÿ� Î7þþÿÿ 6Nþÿ þÿ
./þÿ ÿÿ þþþþÿ G/'þÿþÿ þÿ ÿþÿþþÿ

Gþÿ

 þÿÿ N G/'þÿþÿ Fþÿÿ ¯þþþÿ ¯7/ /þþÿ'
 þÿþÿ N þÿþÿû �þÿÿþÿ Î G7þÿ7/ Fþÿ7/

./'6þÿ 7/ ÿûÿþÿ� .ÿþþÿ' Î Gþþÿ&

GûÿN þÿÿþþÿ

 ÿÿ/'þÿþÿ N ÿÿþÿ' �ÿÿþÿ7/ Îþÿ þÿþþÿ
 /'6þÿ ÿÿþÿ6 ÿÿ'þþÿ' 7þÿþÿ þÿ'þÿ 7/

.þÿþÿ ÿÿ þþÿþÿ
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F'/'6þÿ 7/ ÿÿþÿ� G7Nþþÿ ÿÿþÿ' þþOÿ þÿ

.("the genomic redefinition of neonatal care") þÿ' Gþÿ� þÿ'/ þÿþû 7/ F'/'6þÿ þþÿ'þÿ þÿþþÿ6þÿ �þþÿ&þÿ þÿ'

ÿþþÿ þþOÿ

 6' G/þþþÿ' þÿ Î7þþÿÿ þþÿ ÿÿþÿþþÿ
 Îþÿ G/'/ N þÿþÿ Gþþÿ �ÿþÿÿþÿ .'þÿþþÿ
 þÿþþÿ N Î7þþÿ ÿÿÿþþÿ þÿ þÿûÿ .ÿÿþûÿþÿ
.þþþÿþÿ ÿÿþÿ�

ÿÿ6þÿ& þþOÿ

 þþÿ þÿþÿ Fþÿ6 þÿ ÿûÿþÿ� Gþÿÿÿû Îþÿ þþÿþÿ þþÿþÿ
 Î'þÿ þÿþÿ'N Î6þÿþþþÿ'þÿ :Gþÿ .G/'þÿþÿ Î'þÿ

."ÿþÿ7" N "Fþþþÿ'" þÿÿþþÿ ¯7/

ÿÿþÿ'3ÿÿ'N7 þþOÿ

 FNþÿ ÿþþÿ þÿþÿ'N ¯7/ Î'þÿ G/'þÿþÿ þÿ ÿþû
 ÿþÿÿþþÿ þÿ þþÿ'þÿ .G'þþÿ' N ÿÿþþÿ þÿ �.Nþþÿ

.right not to know N right to know Fþÿ

https://gamma.app/?utm_source=made-with-gamma


(Red Flags) ÿÿþÿ� G7Nþþÿ þþÿ6þÿÿ ÿþÿÿþÿ Îþÿ þÿþþÿ

:þþþþÿ Î7þÿ G'þÿ' þþÿ6þÿÿ N þÿþÿ ÿÿ ÿûÿþÿ� 7'þþÿ Fþÿ 7'þÿÿ þþÿ þÿ þþÿþÿ þÿ'

(Hypotonia) ÿÿþÿþûÿÿ

 SMA þþÿþÿ) þÿþÿ ÿûÿþÿ� ÿÿþÿ þþÿ þþÿ6þÿÿ .ÿÿþþÿ Fþþÿ þþÿ
.(testing

ÿþþþÿÿþþÿ Îþÿ Î7þþþÿþÿ

.þÿ' FN' þÿ þþÿ CMA .Î7þþÿþÿ Î7þþþÿþÿ þþÿ þÿ N/ /þÿN

Î' Gþþÿ Îþÿ Î7þþþÿþÿ

 þþþû ÿÿ G7þÿ' þÿþÿ Îþÿ G7þþÿ þÿ þû ÿÿ�þÿþÿ7þþþÿ/ Îþÿþÿÿ'
.(Î7þþÿ ÿÿÿþþÿ)

/þÿ ÿÿÿþÿþþÿ .ÿþþÿ'

 Îþÿÿ þÿþþÿ .7'þÿþû ÿþþþÿþûÿÿ þÿ ÿþÿþÿ&þûÿþÿ �ÿÿÿþÿþþÿ 6Nþÿÿ'
.ÿÿÿþÿþþÿ þþû Î'þÿ ÿþÿ'�7N'
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ÿþÿþþÿ .þÿ'þÿ' N Îþÿþû Îþÿ þÿþþÿ

.imprinting N ÿÿN6þÿNþû .ÿþþÿ' ÿÿ7þÿ :þÿÿþÿ þÿþÿþÿÿ ÿÿN6Nþûþÿ þÿ (IUGR) ÿþÿ7 þÿ'/ þÿ7 þÿ/Nþþÿ
.þÿ GN7þþÿN7þÿ þþû N MRI þÿ 6þÿÿ .þÿÿþÿ þÿþÿþÿÿ Î' þÿþþÿ Fþþÿ' �þþû& �þþþÿ :77/N6 ÿÿ�þÿN7þÿ .ÿþþÿ'

./þÿ ÿÿ /þþÿ þÿÿþÿ6' þÿû VG7Nþþÿ .Gþÿ þþÿþþÿ ÿÿ7' Î7þþÿÿ þÿ Î7'þûÿ þþÿ :þþþÿþÿ ÿÿ/'þÿþÿ Vþÿþÿ7þÿ
.rapid WES/WGS þÿ 6þÿÿ .þÿþÿ ÿþÿþÿ&þûÿþÿ �ÿþþþÿ ÿÿþÿ7þÿ/þþû& ?Nþÿ :Î7þÿ þÿþÿ þÿþÿ
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 ÿÿþÿ� G7Nþþÿ ÿÿÿþþþþÿÿ þÿN7
ø N ÷ þÿ'þÿ :F'/'6þÿ

.þÿþÿ' Î7N&/þÿ

 þÿþÿ Gþþÿ þÿÿþÿ ./'6þÿ þÿþÿN N Fþþÿ'6 �Î7'/7þÿ Fþÿ /þÿ Î6þÿþþþþÿ
 þÿþÿ6& þÿþþÿ "Îþÿþþÿ þþþÿ" .þÿþÿ' þÿ' .þÿÿþÿ þþÿ N ÿþþÿ þÿ

.þþþþÿ

ÿûÿÿþþÿ N ÿþÿÿþÿ ÿÿþÿ67'

 ÿÿ7þÿ .(Î/þûþþÿ ÿÿþÿþÿ& N Î�þÿþÿ7þþþÿ/) þû þÿ þÿ 6' þÿÿ/ þþÿþþÿ
 Îþÿþþÿ Î6þÿþþþþÿ .(ÿÿþþÿ 7þÿþÿ �þÿþû �þþÿ) ÿÿþÿÿ Îþÿ þþþÿÿ

.þÿ þþÿþÿ
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þÿ Fþÿ6& þÿþþÿ N .þþþÿ' :ÿÿÿþþþþÿÿ þÿN7

þÿ Fþÿ6& .þþþÿ'

 þÿ CMA .ÿþÿÿþÿ Î þÿÿþÿ N ÿÿÿþþÿ 7þÿ' þÿ þÿ'þþþÿþÿ .þþþÿ'
 .ÿþþÿ' Î'þÿ WES/Panel .ÿþþþÿÿþþÿ Îþÿ Î7þþþÿþÿ Î'þÿ FN'

.ÿÿ� ÿÿ þÿ ÿÿÿþÿþþÿ

þÿ þþÿþÿ þÿþþÿ

 .(Benign þÿ Pathogenic) ACMG Îþÿ7þÿþÿ 7þÿ' þÿ þÿ G/'/ þÿþþÿ
./þÿ Gþþÿ' ÿþÿÿþÿ Î þþÿÿ6 þþÿþÿ þþÿ 7/ þÿ þþÿþÿ þÿþÿ þÿþþÿ

.þÿ' Î7Nþÿ ÿÿþþÿ þÿþþÿ Î'þÿ ÿþÿÿþÿ ÿÿþû N ÿÿÿþÿ7þþÿ'þÿÿ �ÿÿþÿ� þþþþÿ Fþÿÿ ÿÿ/þÿ Î7þûþÿ
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G/'þÿþÿ Îþÿÿÿû N 7þþÿ7' �G7Nþþÿ

.þÿ' þÿþÿþþþÿ N Gþþÿ �G/þÿ ÿÿþÿ6 þÿ þÿþþÿ Fþþþÿ' �þþÿ þÿþÿ þþÿ N þÿþÿ&

þÿþþÿ Fþþþÿ'

 ÿþû .þÿ þÿþþÿ Îþÿ þÿ þÿ Fþþþÿ' þÿ þÿûþÿ
 þÿ 7þÿ Îþþÿ' FNþÿ ÿþþÿ þÿþÿ'N ¯7/ þÿ

.Gþþÿ

Gþþÿ& Îþÿ7 þÿþÿþÿ

 Îþÿ Î7'/7þÿ 7/ 7'þûÿ þþÿ Î G7þÿ7/ þÿÿþÿ
.þÿþÿ 6' þÿû þÿþþÿ þÿ PGT �Gþþÿ&

þþþþÿ Îþÿÿÿû

 �þÿ þþÿþÿ Î' G7N/ ÿþÿÿ6þÿ N ÿÿþÿ Îþÿÿÿû
 þûþÿ ÿÿþÿ� G/'/ Îþÿ Gþÿÿþû þÿþþÿû 'þÿ6

.þþû þÿ'þÿ Îþÿþÿ Îþÿþÿþþÿ þÿ'

(Curry N Clark) «.þÿ' þþþþÿ ÿþþÿ'þÿ þÿþÿ ÿÿ 6þÿ& þûþÿ �þþÿÿ þÿþþÿ Fþÿþû Î þþþÿ ÿÿþÿ� G7Nþþÿ»
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þÿÿþþÿ' þÿ Gþÿ� 6' :Îþþÿ þþÿ
 Fþÿÿ þÿ' ÿþû �þþÿ 7/ þÿ' �þÿ' ÿþþÿ þþÿ&þÿ ÿÿ þÿþÿ 7/ F'/'6þÿ ÿÿþÿ� G7Nþþÿ

.þÿÿþþÿ' N þþÿ

þþþÿþÿ þþÿ'þÿ
 ÿþþÿ'þÿ �þÿ' "þþþÿþÿ þþÿ'þÿ" /'6þÿ 6' þþÿ'þÿ þû þÿþþÿ Î' G7N/ Î þÿþþÿ& 7/ þÿ

.þþû ÿÿ 'þÿû þÿ'/' ÿÿþþÿ' þÿþþÿ þÿ N /þÿ ÿÿ 6þÿ& ÿûÿþÿ� Îþÿ G/'/ þÿ þû

 þÿ þþÿÿN .þÿþÿ Gþþÿ& N þÿþÿÿ' �þÿ F� 6' ÿÿþþÿ'/ N' �þþÿÿ 7þþÿÿ ÿÿ þþÿ /'6þÿ þÿ
.þÿ' Fþþÿ' Fþÿ6 þÿ Gþÿ� Fþÿ6 Î þþÿþÿ
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