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ــد خــود  ــد فرزن ــدر و مــادری کــه در انتظــار تول پ
ــش از  ــد بی ــل دارن ــب تمای ــد اغل ــر می‌برن ــه س ب
ــه  ــبت ب ــود را نس ــی خ ــری آگاه ــان دیگ ــر زم ه
ــام  ــد. انج ــالا ببرن ــود ب ــد خ ــال رش ــن در ح جنی
ــی اســت  ــری یکــی از اقدامات ــای غربالگ آزمایش‌ه
ــرای اطــاع از ســامتی فرزندشــان  کــه والدیــن ب

انجــام می‌دهنــد.
ــرای  ــزی ب ــگفت انگی ــع ش ــاح، وقای ــان لق از زم
ســلول تخــم رخ می‌دهــد. در برخــی مواقــع ممکــن 
ــی  ــم اختلالات ــلول تخ ــل س ــد تکام ــت در رون اس
ــری  ــای غربالگ ــام آزمایش‌ه ــا انج ــود. ب ــاد ش ایج
می‌تــوان از تولــد نــوزاد بــا نقائــص عمــده ژنتیکــی 
ــد  ــکان از تول ــن ام ــل آورد. اي ــه عم ــگیری ب پیش
ــا  ــد ي ــي دارن ــکلات کروموزم ــه مش ــي ک فرزندان
ــي و  ــکلات روان ــروز مش ــث ب ــوي باع ــر نح ــه ه ب
ــوند،  ــه مي‏ش ــواده و جامع ــي در خان ــي فراوان مال

ــود. ــري ش جلوگي

ــن خواســته  ــن نعمــت الهــی و اولی برخــورداری از ســامتی بزرگ‌تری
هــر انســانی به‌شــمار مــی‌رود. بــر طبــق نظــر ســازمان جهانــی 
بهداشــت، ســامت در ســه ســطح جســمی، روانــی و اجتماعــی تعریــف 
می‌شــود. هــر انســان در جهــت حفــظ ســامت و تندرســتی خــود تــا 
ــد.  ــگیری کن ــاری پیش ــه بیم ــروز هرگون ــد از  ب ــادی می‌توان ــد زی ح
بدیهــی اســت کــه هــر بیمــاری و معلولیــت تبعــات منفــی بســیاری 
ــی و  ــار روان ــاری، ب ــت بیم ــج و محن ــر رن ــاوه ب ــال دارد و ع ــه دنب ب
ــل  ــه تحمی ــواده و جامع ــر او، خان ــیاری ب ــادی بس ــای اقتص هزینه‌ه
می‌کنــد. یکــی از ایــن بیماری‌هــا، اختــالات کروموزومــی اســت کــه 
ــرد.  ــورت میگی ــادر ص ــم م ــی و در رح ــه آن در دوران جنین ــا ب ابت
غربالگــری در دو مرحلــه غربالگــری ســه‌ماهه اول و ســه‌ماهه دوم 
ــه  ــا 13 هفت ــه 11 ت انجــام می‌شــود، غربالگــری ســه‌ماهه اول در هفت
و 6 روز )ترجیحــاً هفتــه دوازدهــم( و ســه‌ماهه دوم از هفتــه چهاردهــم 
تــا بیســت‌و‌دوم بــارداری )ترجیحــاً هفتــه پانزدهــم و شــانزدهم( انجــام 

میشــود.
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آزمایشهای غربالگری سندروم داون

)Double Marker( آزمایش دابل مارکر
بــه ایــن آزمایــش اصطلاحــا FTS  یــا First Trimester Screening می‌گوینــد. در ایــن آزمایــش بــه طــور هــم زمــان 
 Nuchal Translucency  ــا ــام NT ی ــه ن ــی PAPP-A و Free βHCG و یــک شــاخص ســونوگرافی ب دو شــاخص خون
ــود. ارزش  ــام می‌ش ــا 6+13( انج ــه 13 )0+ 11 ت ــای هفت ــا انته ــه 11 ت ــدای هفت ــش از ابت ــن آزمای ــود. ای ــی می‌ش بررس
ــارداری در جفــت تولیــد می‌شــود.  ــل ب ــن تســت 85 درصــد اســت. PAPP-A پروتئینــی اســت کــه در اوای تشــخیصی ای
انــدازه گیــری PAPP-A در طــی هفته‌هــای 10 تــا 13 بــارداری، مارکــر مفیــدی جهــت غربالگــری ســندروم داون و دیگــر 
ــر  ــه نظ ــود و از نقط ــاخته می‌ش ــت س ــلول‌های جف ــط س ــون HCG توس ــد. هورم ــن می‌باش ــی جنی ــای ژنتیک ناهنجاری‌ه
فیزیولوژیــک نقــش مهمــی در ابقــاء عملکــرد جســم زرد در هفته‌هــای نخســت بــارداری دارد یعنــی تــا زمانــی کــه عمــل 
ــا 13  ــای 10 ت ــی هفته‌ه ــور در ط ــن فاکت ــری ای ــردد. اندازه‌گی ــل گ ــت منتق ــه جف ــم زرد ب ــترون از جس ــد پروژس تولی

ــارداری، مارکــر مفیــدی جهــت غربالگــری ســندرم داون می‌باشــد. ب

NT سونوگرافی
NT مخفف Nuchal Translucency  به معنای فضای پشت گردن است.

روش انجــام آن مثــل ســونوگرافی‌های معمولــی اســت )از روی شــکم(. امــا در ایــن ســونوگرافی، بــا روش خاصــی، ضخامــت 
پشــت گــردن جنیــن و وجــود اســتخوان بینــی در جنیــن بررســی می‌شــود. ســونوگرافی NT، بیــن هفتــه هــای ۱۱ تــا ۱۴ 
بــارداری  انجــام مــی شــود زیــرا پیــش از هفتــه 11 جنیــن بســیار کوچــک اســت و پــس از هفتــه 14 بــارداری مایــع اضافــی 
ــه  توســط سیســتم لنفــاوی جنیــن جــذب می‌شــود. عــدد NT )ضخامــت پشــت گــردن جنیــن(، در جنین‌هــای مبتــا ب

ســندرم داون، افزایــش نشــان می‌دهــد.
NB مخفف کلمه nasal bone بوده و به استخوان بینی در جنین اشاره دارد.

دیــدن اســتخوان بینــی جنیــن یکــی از مــوارد ضــروری در ســونوگرافی NT اســت کــه بهتــر اســت در تصویــری کــه بــرای 
انــدازه گیــری NT گرفتــه شــده، دیــده شــود.

ــه پیگیــری مجــدد در هفته‌هــای  ــاز ب ــی اســت. امــا مشــاهده نشــدن آن، نی ــده شــدن اســتخوان بینــی، نشــانه‌ی خوب دی
آینــده دارد.

تقریبــا در ۶۰-۷۰ درصــد مــوارد تریزومــی۲۱، ۵۰ درصــد تریزومــی ۱۸ و۳۰ درصــد تریزومــی ۱۳، اســتخوان بینــی وجــود 
نــدارد. بنابرایــن ندیــدن اســتخوان بینــی در ســونوگرافی NT نشــانه مهمــی تلقــی می‌شــود و نیــاز بــه بررســی کروموزومــی 

جنیــن وجــود دارد. برخــی از عواملــی کــه می‌توانــد در نتیجــه ســونوگرافی NT تأثیرگــذار باشــد، عبارتنــد از:
* داشتن اضافه وزن یا چاقی مفرط

* وجود مدفوع در روده‌ها
*پایین بودن غیرطبیعی حجم مایع آمنیوتیک
* ناتوانی برای دراز کشیدن در طول آزمایش

* قرارگیری جنین در حالت‌های خاصی در طول سونوگرافی
* فعالیت بیش از حد جنین

 ،hcg هورمــون گنادوتروپیــن جفتــی انســان یــا ،)afp( در ایــن آزمایــش خــون، میــزان چهــار مــاده شــامل آلفافتوپروتئیــن
ــاردار اندازه‌گیــری  اســتریول )estriol( کــه شــکلی از هورمــون اســتروژن اســت و هورمــون inhibin a در خــون مــادر ب
می‌شــود. پزشــک بــا بررســی نتیجــۀ آزمایــش، ســن مــادر و عوامــل دیگــر، احتمــال بــروز مشــکللات خاصــی را در جنیــن 
ــا  ــارداری انجــام داد، ام ــا ۲۰ ب ــوان بیــن هفته‌هــای ۱۵ ت ــارداری را می‌ت ــد. آزمایش‌هــای ســه ماهــۀ دوم ب بررســی می‌کن
ــا پیــش از هفتــۀ ۱۷  ــارداری بعــد از هفتــۀ ۱۸، بهتــر اســت ایــن آزمایش‌هــا ت ــه دلیــل محدودیت‌هــای قانونــی ختــم ب ب

انجــام شــود.

Alpha feto protein (AFP(
ــن و در مراحــل بعــدی در  ــارداری در کیســه زرده جنی ــل ب ــن پلاســما اســت کــه در اوای ــن نوعــی پروتئی ــا فتوپروتئی آلف
دســتگاه گــوارش و کبــد جنیــن تولیــد مــی شــود. تــا هفتــه ســیزدهم بــارداری غلظــت آلفــا فتوپروتئیــن هــم در ســرم مــادر 

ــه ســرعت از میــزان آن کاســته می‌شــود. ــد و پــس از آن ب و هــم در مایــع آمنیوتیــک افزایــش می‌یاب
میــزان آلفــا فتوپروتئیــن تولیــد شــده توســط جنیــن در ســرم مــادری معمــولا در هفته‌هــای 15 الــی 18 بــارداری توســط 
یــک آزمایــش خــون ســاده مشــخص می‌شــود. عواملــی از قبیــل چنــد قلویــی، دیابــت مــادر، نــژاد و قومیــت، ســن بــارداری 

و وزن مــادر روی میــزان آلفــا فتوپروتئیــن تاثیــر میگــذارد.
)Estriol( استریول

اســتریول غیرکونژوگــه توســط غــدد آدرنــال جنیــن ســاخته شــده و در جفــت متابولیــزه گشــته و بــه گــردش خــون مــادر 
منتقــل می‌شــود. مقــدار اســتریول غیــر کونژوگــه در سراســر دوران بــارداری بــه طــور مــداوم افزایــش می‌یابــد و حداکثــر 
آن در طــول ســه ماهــه ســوم )هفتــه 28 تــا 40 بــارداری( اســت. انــدازه گیــری ایــن فاکتــور در طــی هفتــه هــای 14 تــا 
22 بــارداری، مارکــر مفیــدی جهــت غربالگــری ســندرم داون می‌باشــد. هــر گونــه کاهــش غیرطبیعــیuE3 ریســک بــروز 

ــد.  ــش می‌ده ــندرم داون را افزای س
Inhibin-A

هورمــون Inhibin A بــه وســیله ســلول‌های تخمــدان و همچنیــن ســلول‌های بیضــه ترشــح میشــود. Inhibin A  جهــت 
ــا قبــل از  ــارداری و ت ــوان گفــت کــه مقــدار آن در طــی ســه ماهــه دوم ب ــه کار مــی‌رود و می‌ت غربالگــری ســندرم داون ب

هفتــه 17 ابتــدا کاهــش یافتــه و پــس از آن افزایــش می‌یابــد.

سونوگرافی آنومالی:
ســونوگرافی یــا اســکن آنومالــی بیــن هفته‌هــای ۱۵ تــا ۲۸ قابــل انجــام اســت. امــا بــا توجــه بــه قوانیــن کشــور و اجــازه 
ــن ســونوگرافی، متخصــص بررســی  ــن ســونوگرافی انجــام شــود. در ای ــا هفتــه 18 ای ــر اســت ت ــرای ســقط، بهت ــی ب قانون
بســیار دقیــق از انــدام جنیــن و رحــم انجــام می‌دهــد و رشــد طبیعــی جنیــن و محــل قرارگیــری جفــت در رحــم را بررســی 
ــدازۀ ســر جنیــن، وجــود شــکاف لــب، ســتون فقــرات کــودک، دیــوارۀ شــکم جنیــن، معــده و کلیــه  می‌کنــد. شــکل و ان

هــای جنیــن، قلــب جنیــن و اندامهــای جنیــن در ایــن ســونوگرافی بررســی میشــوند.
در ایــن ســونوگرافی قســمت هــای مختلــف بــدن جنیــن انــدازه گیــری مــی شــود کــه اندازه‌گیری‌‌هــا بایــد بــا ســن جنیــن 
و اندازه‌هــای اســتاندارد مطابقــت داشــته باشــند‌ بــه ایــن ترتیــب مــی تــوان دریافــت کــه آیــا جنیــن نســبت بــه ســن خــود 

رشــد مناســبی دارد یــا خیــر. 

)Quad Marker( آزمایش‌ کوآد مارکر یا نشانگرهای چهارگانه



آزمایش های تشخیصی

* آمنیو سنتز
* نمونه برداری از پرزهای جفتی

نمونه برداری از پرزهای جفتی
)Chorionic Villus Sampling(

نمونــه بــرداری از پرزهــای جفتــی یــا CVS یــک تســت 
ــی  ــت بیحس ــه تح ــت ک ــد اس ــش از تول تشــخیصی پی
موضعــی و بــا اســتفاده از ســونوگرافی، بــه کمــک 
ــد و  ــور می‌کن ــادر عب ــکم م ــواره ش ــه از دی ــوزنی ک س
بــا انبــر جراحــی کــه از گــردن رحــم عبــور می‌کنــد، از 

ــود. ــه می‌ش ــه تهی ــی نمون ــای جفت پرزه
نمونــه بــرداری از پرزهــای جفتــی بیــن هفتــه هــای 11 
ــی  ــات مهم ــد اطلاع ــرد و می‌توان ــام می‌گی ــا 14 انج ت
ــا ســاختار ژنتیکــی جنیــن فراهــم آورد. در  در رابطــه ب
ــرداری ارجــاع  داده  ــه ب ــر بیمــار جهــت نمون مــوارد زی

می‌شــود:
ــده  ــزارش ش ــت گ ــری مثب ــش غرباگ ــه آزمای * نتیج

ــد. باش
* ســابقه وجــود بیمــاری کروموزومــی در بــارداری 

ــی قبل
* سن 35 و بالاتر مادر

* وجود سابقه بیماری خانوادگی و ژنتیکی 

آمنیوسنتز
ــد اســت  آمنیوســنتز هــم یــک روش تشــخیصی پیــش از تول
کــه در آن مقــدار کمــی از مایــع آمنیوتیــک از کیســه اطــراف 
ــت  ــت هدای ــری تح ــه گی ــود. نمون ــته می‌ش ــن برداش جنی
ســونوگرافی و از طریــق یــک ســوزن نــازک کــه از روی شــکم 
ــن روش در  ــام ای ــرد. انج ــام می‌گی ــود، انج ــم می‌ش وارد رح

ــود: ــه می‌ش ــر توصی ــوارد زی م
* سن بالای 35 سال

* سونوگرافی غیر طبیعی
* سابقه داشتن کودک با نقائص مادرزادی

دقــت انجــام آمنیوســنتز 99.4 درصــد اســت و خطــرات 
احتمالــی ناشــی از آن کمتــر از 1 درصــد اســت.

ــخیص  ــل تش ــر قاب ــای زی ــنتز بیماری‌ه ــک آمنیوس ــه کم ب
ــتند: هس

* سندروم داون
* بیماری کم خونی داسی شکل

* فیبروز کیستیک
* نقائص لوله عصبی مانند اسپینا بیفیدا و آنانسفالی

تشــخیص قطعــی جنســیت نــوزاد از طریــق آمنیوســنتز 
اســت. امکان‌پذیــر 

ــا 18  ــای 15 ت ــنتز در هفته‌ه ــام آمینوس ــان انج ــن زم بهتری
ــارداری اســت. ب
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