
비침습적 산전 검사 
(NIPT)의 가치. 
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NIPT는 무세포 DNA를 사용합니다.

모체 혈액 검체

모체 cfDNA 태아 cfDNA



NIPT는 무세포 DNA를 사용합니다.
• 모체 혈액 검체에는 모체 및 태아 cfDNA 모두의 복합체가 포함되어 있습니다. 

• 모체 및 태아 분절 모두 NIPT에서 계수되고 분석됩니다. 

• 홀배수체는 염색체 물질 양을 참조 염색체군과 비교하여 검출됩니다.



MPS — 서열분석에 대한 심도 있는 접근법.

정렬 및 계수

대규모 병렬형 서열분석(MPS)을 통해 
서열분석된 cfDNA

영향을  
받지 않은 임신

영향을  
받은 임신

모체 및 태아 cfDNA



MPS — 서열분석에 대한 심도 있는 접근법.

• 모체 혈액 검체에는 모체 및 태아 cfDNA 모두의 복합체가 포함되어 있습니다. 

• MPS(대규모 병렬형 서열분석)는 모체 혈액 검체로부터 cfDNA 분절을 분석합니다. 

• 분절의 염색체 기원을 확인하기 위해 염기서열이 유전체에 정렬됩니다. 

• 홀배수체는 환자 검체 내 특정 염색체에 대한 염색체 물질 양을 참조 염색체군과 비교하여 
검출됩니다.



태아 염색체 이상 검출.

염색체
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태아 염색체 이상 검출.
• verifi® 산전 검사는 단일아와 쌍생아 임신 모두에서 21번, 18번 및 13번 삼염색체를 검출합니다.



성 염색체 이상 검출.

염색체

2 3 4 5 61
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20 21 22 XX-여성 XY-남성 19

XXY XYYXXX 홑염색체 X 
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성 염색체 이상 검출.

• 단일아 임신에서, 성 염색체 홀배수체도 검출할 수 있습니다. 이 검사는 환자와 의사 선호도에 근거한 
선택적 검사입니다. 

 – 검출된 성 염색체 홀배수체는 45,X, 47,XXX, 47,XXY, 47,XYY. 

• 쌍생아 임신에서, Y의 존재 여부를 검출합니다. 이 검사는 환자와 의사 선호도에 근거한 선택적 
검사입니다.



verifi 검사가 보고되는 방법.

결과

홀배수체 검출 

홀배수체 의심 

홀배수체 미검출



검사 결과.
보통염색체에 대해 3가지 결과가 도출될 수 있습니다. 

• 홀배수체 검출, 홀배수체 의심(경계값), 홀배수체 미검출. 

 

단일아의 성 염색체 분석에 대해 2가지 결과가 도출될 수 있습니다. 

• 홀배수체 검출 및 홀배수체 미검출.    

 – 홀배수체가 검출되지 않은 경우, 태아 성별이 보고됩니다. 

 – 쌍생아 임신의 경우, Y의 존재 여부가 보고됩니다. 

홀배수체 검출 또는 의심 결과가 소견된 환자들에게는 확인을 위해 결과에 대한 추적관찰 논의와 
침습적 검사(CVS 또는 양수천자) 선택권을 제시해야 합니다.



혈청 
스크리닝 

NIPT
(비침습적) 

아니요 

아니요 아니요 

혈청 스크리닝 결과가 
양성입니까? 

veri� 검사 결과가 홀배수체 검출 
또는 홀배수체 의심으로 

나왔습니까? 

CVS/양수천자(침습적) 

진단 

담당의의 계획에 따라 임신 
관리를 계속합니다. 

담당의의 계획에 따라 임신 
관리를 계속합니다. 

담당의의 계획에 따라 임신 
관리를 계속합니다. 

예 예 
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전형적인 산전 검사 서열분석.

환자가 산전 검사를 선택함



전형적인 산전 검사 서열분석.
검사전 상담 고려사항 

• 홀배수체 검사는 정보에 근거한 선택이어야 합니다. 

• verifi 산전 검사는 염색체 21번, 18번 및 13번의 홀배수체를 선별합니다. 성 염색체 검사는 
선택사항입니다. 

• 제공되는 모든 검사는 임상적 맥락에 근거해야 합니다. 

• CVS와 양수천자는 모든 임산부에게 선택사항으로 남아 있습니다.  

검사후 상담 고려사항  

• 검사한 각 염색체에 대해 3가지 결과가 도출될 수 있습니다.  

 – 홀배수체 미검출 – 이 결과는 안심이 되는 결과이기는 하나 영향을 받지 않은 임신을 보장하지 
않습니다. 

 – 홀배수체 의심/경계값 – 이 결과는 홀배수체를 암시합니다. 결과가 태아의 염색체를 반영하는 것은 
아닐 수 있으나 태반이나 환자의 변화를 반영할 수 있는 약간의 가능성이 존재합니다. 

 – 홀배수체 검출 – 이 결과는 홀배수체와 일치하는 결과입니다. 결과가 태아의 염색체를 반영하는 것은 
아닐 수 있으나 태반이나 환자의 변화를 반영할 수 있는 약간의 가능성이 존재합니다.   

 – 의심 및 검출 결과에 대한 유전 상담과 CVS/양수천자가 권장됩니다. 

• 개방성 신경관 결손 스크리닝은 NIPT 검사의 일부가 아니며, 별도로 제공되어야 합니다. 

• 모든 결과는 임상, 의료 및 가족 이력의 맥락에서 검토해야 합니다.



NIPT프로파일: 엄격한 원칙에 따른 verifi 검사.

숫자로 가늠할 수 없는 것 -  

   알고 있으면 안심이 됩니다

임신 10 
주차 조기 진행

바이알의 혈액1

가장 흔한 3 가지 보통염색체 
홀배수체와 추가적인 성 홀배수 
체에 대한 검사

의 최저 검사 실패율0.1%

근무일 
 기준으로 단 

일만에 결과 도출2-4



verifi 산전 검사는 어떻게 다릅니까?

• verifi 검사는 간편하고 근무 중에 받을 수 있는 혈액 검사로, 하나의 시험관 양 만큼의 혈액만 필요합니다. 

• 임신 10주차에 조기 실시할 수 있습니다. 

• 21번, 18번 및 13번 삼염색체에 대해 검사하며, 성 염색체 홀배수체 검사(홑염색체 X, XXX, XXY, XYY)도 선택할  
수 있습니다. 

• 검사 보고서는 대개 검체 수령 후 근무일 기준으로 2~4일 내에 받아볼 수 있습니다. 

• NIPT 중 최저 실패율(0.1%)을 나타냅니다. 

이로 인해, verifi 검사는 가장 흔한 염색체 이상에 대해 신뢰할 수 있는 답을 제공할 수 있습니다.



섞임증(Mosaicism)이란 무엇입니까?

세포 분열

섞임 조직

정상 세포 유전적 변화가 있는 세포



섞임증(Mosaicism)이란 무엇입니까?
• 섞임증(Mosaicism)은 동일한 개체 내 다른 유전 구성의 세포가 존재하는 결과를 초래하는 생물학적 

현상입니다. 이는 대개 유사 세포 분열의 과정 중에 발생합니다. 

• 섞임증은 불일치 NIPT 결과의 기저 생물학적 원인일 수 있습니다.



섞임증 유형.

이염색체

전신 섞임증 형성 태반 섞임증(CPM) 태아 섞임증

삼염색체



섞임증 유형.
3가지 유형의 섞임증이 있습니다. 

• 전신 섞임증 – 태반과 태아 모두에 핵형이 다른 2가지 이상의 세포주가 소견됩니다. 전신 섞임증의 경우, 
cfDNA 기원에 따라 거짓 양성 또는 거짓 음성 NIPT 결과가 도출될 가능성이 있습니다. 

• 형성 태반 섞임증 – 태반에 제한된 핵형이 다른 2가지 이상의 세포주가 소견되며, 태아에서는 소견되지 
않습니다. 형성 태반 섞임증의 경우, 거짓 양성 NIPT 결과가 도출될 가능성이 있습니다. 

• 태아 섞임증 – 태아에 존재하는 핵형이 다른 2가지 이상의 세포주가 소견되며, 태반에서는 소견되지 
않습니다. 태아 섞임증의 경우, 거짓 음성 NIPT 결과가 도출될 가능성이 있습니다.



형성 태반 섞임증.

영양막 세포 열

융합세포영양막 

세포영양막
간엽성 핵심 간엽성 핵심

정상 융모막 융모 구조

융모막 융모 검체채취(CVS) 
에 사용되는 실험실 기법

융모 배양

세포영양막 현탁액

직접 준비

CVS



형성 태반 섞임증(CPM).
• 형성 태반 섞임증(CPM)은 태반에 제한된 핵형이 다른 2가지 이상의 세포주가 소견되고 태아에서는 

소견되지 않는 것으로 정의됩니다. 

• NIPT에서 분석되는 cfDNA는 세포영양막으로부터 생성됩니다. 따라서 NIPT 결과는 CVS 직접 준비 결과와 
가장 유사합니다. 

• 1형 CPM – 섞임증이 융모 세포로 제한됩니다. 

• 2형 CPM – 섞임증이 융모막 융모 기질의 세포로 제한됩니다. 

• 3형 CPM – 섞임증이 융모 및 기질 세포 모두에 존재합니다. 

• 1형 및 3형 CPM은 거짓 양성 NIPT 결과를 초래할 수 있습니다.
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