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ف آموزشی
اهدا

س ازمطالعه:
امید است خوانندگان محترم پ

غربالگری را تعریف کنند.

اهمیت غربالگری جنین دردوران بارداری راتوضیح دهند.

انواع ناهنجاری مادرزادی را نام ببرند.

مراحل غربالگری را بیان کنند.

مقدمه 

برای هر خانم باردار احتمال داشتن فرزندی 

چه  اگــر  دارد.  ــود  وج ــادرزادی  مـ نقایص  با 

انجام  با  اما  نیست،  زیاد  خیلی  احتمال  این 

زیادی  حد  تا  می توان  غربالگری  روش های 

انجام  پی برد.  احتمال  این  واقعی  میزان  به 

جنین  ناهنجاری  تشخیص  و  غربالگری 

هزینه بر و نیازمند مراجعه به مراکز معتبر و 

افراد ماهر است.

نقایصی که درغربالگری ناهنجاری جنین 
کشف می شوند عبارتند از:

 	 ،21 )تریزومی  کروموزومی  اختلال های 

سندرم  آن هــا  شایع ترین  که   )13  ،18

داون یا مونگولیسم است.

ــبـــی و 	  ــه عـــصـ ــ ــول ــ ــلال نـــقـــص ل ــ ــتـ ــ اخـ

ناهنجاری های اصلی در جنین 

نرگس شمس کیلانی
مدیرمرکزآموزش بهورزی بوئین  زهرا

دانشگاه علوم پزشکی قزوین

غربالگری

ناهنجاری های

مادرزادی

آذرریاضی دوست 
مدیرگروه سلامت خانواده 

دانشگاه علوم پزشکی سمنان 

نیره افشار
مربی مرکزآموزش بهورزی بوئین زهرا

دانشگاه علوم پزشکی قزوین
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سندرم داون

سندرم داون شایع ترین اختلال کروموزومی شناخته می شود و یکی 

این  می دهد.  تشکیل  را  کودکان  ذهنی  ماندگی  عقب  مهم  علل  از 

بیماری برای اولین بار توسط »جان لنگدون داون« گزارش شد. افراد 

مبتلا، پوستی با انعطاف پذیری کمتر، صورت پهن تر و بزرگ تر نسبت 

به اندام ها، بینی کوچک و ضریب هوشی پایین تری دارند. 

آن  علت  که  اســت  ژنتیکی  اختلال  یک  ــود  وج داون  سندرم  علت 

سه تایی شدن کروموزوم 21 است. این افراد به جای 46 کروموزوم 

47 کروموزوم دارند.

علاوه بر این که دارای چهره مشخص و متفاوتی هستند، دچار ناتوانی 

در یادگیری و مشکلات پزشکی نیز هستند. هیچ درمانی برای سندرم 

داون وجود ندارد و تا آخر عمر همراه فرد است.

اتفاق  ــارداری  ب هر  در  تصادفی  شکل  به  است  ممکن  داون  سندرم 

بیفتد. حتی اگر سابقه فامیلی، خانوادگی یا سابقه زایمان قبلی نوزاد 

این عارضه  مبتلا به سندرم داون وجود نداشته باشد، احتمال وقوع 

در بارداری فعلی همچنان وجود دارد. شیوع سندرم داون در حدود 

یک به 800 در کل بارداری ها است. با افزایش سن مادر، خطر وقوع 

سندرم داون افزایش می یابد، به گونه ای که:

در زنانی که در طیف سنی 20 تا 29 سال هستند، وقوع سندرم 	 

داون یک در 1500 مورد بارداری است. 

در زنانی که در طیف سنی 30 تا 39 سال هستند، وقوع سندرم 	 

داون یک در 900 مورد بارداری است. 

در زنانی که در طیف سنی 40 سال و بالاتر هستند، وقوع سندرم 	 

داون یک در 100 مورد بارداری است.

به هر حال بیشتر نوزادان مبتلا به سندرم داون از زنان جوان متولد 

می شوند به علت این که تعداد زایمان ها در این سنین بیشتر است.

سندرم »ترنر«

یک ناهنجاری کروموزومی است که در این ناهنجاری نوزاددختر به 

جای دو کروموزوم جنسیx تنها یک کروموزوم X دارد یا این که یکی 

تا 2 هزار و  از هر 2 هزار  تقریباً  ناقص است.  آنها   Xاز کروموزوم های

500 نوزاد دختر یکی با این سندرم متولد می شود. سندرم »ترنر« نیز 

توسط آمنیوسنتز یا CVS 1 در دوران بارداری قابل تشخیص است.

)NTD(2 نقایص لوله عصبی

ناهنجاری  شایع ترین  قلبی  ناهنجاری  از  بعد  عصبی  لوله  نقایص 

لوله  نقایص  95درصــد  تقریباً  می شود.  محسوب  جنین  ساختمانی 

عصبی در غیاب عوامل خطر شناخته شده و 

با سابقه خانوادگی رخ می دهد و این مسأله 

ضرورت انجام غربالگری روتین را می رساند. 

برخی از عوامل خطر NTD  شامل:

ــی، . 1 ــوادگ ــان خ )ســابــقــه  ژنتیکی  عــلــل 

آنوپلوییدی3، تریپلوییدی4(

تماس با برخی از عوامل محیطی، . 2

هیپرترمی)وان داغ یا سونا(، داروها 

)کاربامازپین،اسیدوالپروئیک، تالیدومید(

ــگــلــســتــان، . 3 مــنــطــقــه جــغــرافــیــایــی)ان

هندوستان، چین، مصر، مکزیک(

در بسیاری از زنانی که در معرض خطر بالای

NTD قرار دارند مصرف روزانه 5 میلی گرم 

از حاملگی و در سرتاسر  اسید فولیک پیش 

این  از  می شود.  واقــع  مفید  اول  ماهه  سه 

گروه  می توان به زنانی که یک یا چند کودک 

زنان  به  ونیز  بوده اند   NTD دچار  آنان  قبلی 

حامله ای که خود یا شوهر آنان سابقه ابتلا به

NTD  را دارند، اشاره کرد.

آنانسفالی،  شامل:  عصبی  لوله  نقایص 
اسپاینا بیفیدا، سفالوسل و سایر اختلال های 

نادر دیگر است. 

تعریف غربالگری

افراد  در  که  است  آزمونی  غربالگری  تست 

که  آنهایی  تا  می شود  انجام  سالم  ظاهر  به 

هستند،  ابتلا  برای  بیشتری  ریسک  دارای 

توجه  نکته  ایــن  بــه  باید  شــونــد.  شناسایی 

تست های  غربالگری  تست های  که  داشت 

تشخیصی نیستند.

اهمیت غربالگری جنین دردوران بارداری

اصلی  علت  ــادرزادی  ــ مـ نــاهــنــجــاری هــای 

می شود.  محسوب  نوزادی  دوره  مرگ ومیر 

هنگام  در  که  ناهنجاری ها  این  بروز  میزان 

تولد آشکار می شود دو تا سه درصد است.
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با انجام غربالگری ناهنجاری جنین، برخی از اختلال های کروموزومی 

و نقایص لوله عصبی کشف می شوند.

آزمایش های غربالگری

آزمایش های غربالگری شانس یا احتمال این را که جنین، یکی از چند 

بیماری مشخص را داشته باشد نشان می دهد. در واقع این آزمایش 

به طور یقین نمی تواند مشخص کند، آیا نوزاد مشکل دارد یا نه، بلکه 

این  باشد،  مثبت  تست  نتیجه  اگر  می کند.  مشخص  را  خطر  احتمال 

است.  دیگران  از  بیشتر  نقص،  وجود  احتمال  که  است  معنی  بدین 

آزمایش های  باردار  خانم  برای  است  ممکن  پزشک  خاطر  همین  به 

تشخیصی انجام دهد تا از بابت سالم بودن جنین مطمئن شود.

که  است  معنی  بدین  این  شــود،  منفی  غربالگری  تست  نتیجه  اگر 

پیگیری  به  احتیاج  که  است  کم  آنقدر  جنین  در  نقص  وجود  احتمال 

ندارد، اما تضمیمی وجود ندارد که نوزاد طبیعی باشد.

مزیت آزمایش های غربالگری این است که هیچ گونه خطر سقط را به 

همراه ندارد و صدمه ای به جنین نمی رساند.

مراحل غربالگری

 	 10 تا   6 هفته  در  باردار  خانم  با  مشاوره 

بارداری

آزمایش های غربالگری ناهنجاری جنین	 

تست های تشخیصی ناهنجاری های جنین	 

مشاوره

 با توجه به محدودیت زمان اخذ مجوز سقط 

قانونی و ضرورت آگاهی والدین برای انتخاب 

غربالگری ناهنجاری جنین، مشاوره با خانم 

باردار باید در اولین ملاقات بارداری در هفته 

6 تا 10 بارداری، انجام شود.

غربالگری ناهنجاری جنین
درسه ماهه اول بارداری

یک  ــارداری  ــ بـ اول  مــاهــه  ــه  س غــربــالــگــری 

مــادر  خــون  آزمــایــش  شامل  ترکیبی  تست 

انجام  زمـــان  اســـت.    NT  5 ســونــوگــرافــی  و 

تا  غربالگری سه ماهه اول، شروع هفته 11 

پایان هفته 13 بارداری است.

آن  طی  که  خون  آزمایش  یک  از  روش  این 

خون  در   free HCG و  PAPP-A ــاده مـ دو 

مادر اندازه گیری می شود و یک سونوگرافی 

تشکیل شده است.

گردن  پشت  مایع  تجمع   NT سونوگرافی در 

جنین اندازه گیری می شود. در واقع افزایش 

برای  نشانه ای  است  ممکن  قسمت  این  در 

بروز سندرم داون یا تریزومی 18 باشد.

مجموع نتایج سونوگرافیNT، آزمایش خون 

مادر و سن مادر با یکدیگر تفسیر شده و یک 

اساس  بر  که  دست می آید  به  عددی  ریسک 

بعدی  قــدم  که  گرفت  تصمیم  می توان  آن 

چیست.

اول،  ماهه  سه  غربالگری  نتایج  اســاس  بر 

بالا،  خطر  دسته  سه  به  بـــاردار  هــای  خانم 

خطر متوسط و خطر پایین تقسیم  می شوند. 

احتیاجی  ــد،  دارن پایین  خطر  که  آن هایی 
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منابع
دستورالعمل کشوری غربالگری ناهنجاری جنینی 	 

بارداری و زایمان ویلیامز 2014	 

جنین شناسی پزشکی لانگمن ترجمه روشنک قطبی وهمکاران،سال1391	 

اجرا  موردشان  در  دیگری  تشخیصی  یا  غربالگری  تست  که  نیست 

انجام  کاندیدای  باشند،  متوسط  خطر  دارای  که  زنانی  فقط  و  شود 

برای  بالا  خطر  با  زنان  هستند.  دوم  مرحله  غربالگری  آزمایش های 

انجام تست های تشخیصی CVS، آمنیوسنتز فرستاده می شوند.

 غربالگری ناهنجاری جنین در سه ماهه دوم بارداری

است.  مادر  خون  آزمایش  شامل  ــارداری  ب دوم  ماهه  سه  غربالگری 

غربالگری  برای  می شود،  نامیده  مارکر«  »کوآد  که  غربالگری  این  در 

سندرم داون، تریزومی 18 و نقص لوله عصبی NTD انجام می شود.

نتایج  اگر  می شود.  انجام  بــارداری   17 تا   15 هفته  در  تست  این 

ناهنجاری های  ــوع  وق احتمال  بــاشــد،  پایین  خطر  نشان دهنده 

های  تست  انجام  بــرای  بــالا  خطر  با  زنــان  اســت.  کم  بررسی  مــورد 

تشخیصی CVS/آمنیوسنتز فرستاده می شوند.

 غربالگری سایر ناهنجاری ها

عصبی  لوله  نقص  غربالگری  برای   )AFP( آلفافیتوپروتئین  آزمایش 

برای  بـــارداری   18 تا   16 هفته  در  سونوگرافی  و   )NTD( جنین 

غربالگری ناهنجاری های اصلی انجام می شود.

 آزمایش های تشخیصی

این تست ها می توانند وجود نقص جنین را به طور یقین نشان دهند 

و در واقع تست های تشخیصی، نتیجه آزمایش های غربالگری را رد یا 

تأیید می کنند. استفاده از آزمایش های تشخیصی از قبیل آمنیوسنتز 

خطر سقط جنین را به همراه دارد به همین دلیل این گونه روش های 

نتیجه گیری

هدف ازانجام آزمایش های غربالگری این است که با یک برنامه دقیق و بموقع بتوان ازتولد نوزاد غیرطبیعی جلوگیری 

کرد. این اقدام ها در کاهش هزینه های احتمالی خانواده ها بابت تولد کودک ناهنجارایجاد می شود، مؤثر است. 

همه  به  بودن شان  دقیق  وجود  با  تهاجمی 

زنان باردار پیشنهاد نمی شود. آزمایش های 

که  مــی شــود  پیشنهاد  موقعی  تشخیصی 

خطر بالای سندرم داون در تست غربالگری 

گزارش شود.

اگر نتایج غربالگری سه ماهه اول یا دوم 
نشان دهنده خطر بالا باشد، آزمایش های 

تشخیصی زیر انجام می شود.
در   :)CVS( جفت  از  بـــرداری  نمونه   .1
از  جنین  سلول های  کم  مقادیر  روش  این 

راه  از  مخصوصی  ابزار  وسیله  به  جفت  روی 

گاهی  کار  این  می شود.  گرفته  رحم  دهانه 

دیـــواره  طــریــق  از  و  ســرنــگ  از  اســتــفــاده  بــا 

سونوگرافی  از  استفاده  با  مراقبت  و  شکم 

به  سلول های  روی  بر  سپس  پذیرفته  انجام 

دست آمده آزمایش انجام می شود. این تست 

در سه ماهه اول قابل انجام است.

2. آمنیوسنتز: در این تست مقدار کمی از
مایع آمنیوتیک که حاوی تعدادی سلول جنینی

است، به وسیله سرنگ و با مراقبت از طریق 

در  تست  این  می شود.  گرفته  سونوگرافی 

هفته های 16 تا 20 بارداری انجام می شود.

CVS: Chorionic Villus Sampling

NTD: Neural tube defects

حضور تعداد غیرعادی کروموزم ها در یک سلول است به عنوان 

 Aneuploidy )مثال 45 یا 47)آنوپلویید

کروموزوم به جای معمول 46 کروموزوم، حالتی است که در 

Triploidy: )آن سه دسته کروموزوم وجود دارد )تریپلوییدی

NT: Nuchal-translucency
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