
غربالگري ناهنجاري هاي جنینی

پدرام طلائی

تست هاي غربالگري چیست؟

اي تشخیصی فقط احتمال وجـود یـک بیمـاري یـا بیماریهـا را مطـرح مـی کننـد و دلیـل حتمـی           هتاین تس

هـا بعهـده پزشـک اسـت و نبایـد اسـترس بـی مـورد بـه خـانم           تفسـیر ایـن تسـت   . بر داشتن بیماري نیستند

ــرد ــاردار وارد ک ــه در اوا. ب ــل ده ــام     1980ی ــونی بن ــزان هورم ــري می ــدازه گی ــا ان ــد ب ــی بردن ــمندان پ دانش

در خــون مــادر، مــی تواننــد وجــود یــک عــده (Alpha Feto Protein, AFP)پــروتئین جنینــی آلفــا

بعـدها بـراي افـزایش دقـت، انــدازه     . اسـت NTDبیماریهـا را در جنـین حـدس بزننـد کـه اسـم آن ریسـک       

بـه (Human Chorionic Gonadotropin, HCG)جفتـی انسـانی  گیـري هورمـون گونـادوتروپین    

AFP    ــارکر ــل م ــه آن داب ــی شــد ب ــري م ــدازه گی ــون ان ــدد هورم Double)اضــافه شــد و چــون دو ع

Marker)ســپس پــس از گذشــت مــدتی دانشــمندان متوجــه شــدند کــه اگــر میــزان هورمــون . گفتــه شــد

,Unconjugated Estriol)ســومی بنــام اســتریول غیــر مــزدوج uE3) همزمــان بــا دو هورمــون قبلــی

انـدازه گیـري شـود بیماریهـاي بیشـتر بـا دقـت بیشـتري حـدس زده مـی شـوند و اسـم آنـرا تریپـل مـارکر               

(Triple Marker)در سـالهاي اخیــر بــا پیشــرفت علــم، انـدازه گیــري هورمــون چهــارمی بنــام   . گذاشــتند

ه مجموعـا چهـار هورمـون را تشـکیل     نیـز بـه سـه هورمـون قبلـی اضـافه شـد ک ـ       (Inhibin A)اینهیبـین آ 

ــواد   ــطلاحا کــ ــت را اصــ ــن تســ ــد و ایــ ــی دادنــ ــارکرمــ ــد(Quad Marker)مــ .نامیدنــ

، دو گانــه، ســه گانــه و چهارگانــه در موعــد زمــانی خــاص انــدازه گیــري  NTDهریــک از تســهتاي ریســک

ــد     ــی دارنــــــ ــیر اختصاصــــــ ــرز تفســــــ ــی و طــــــ ــیت اختصاصــــــ ــود، حساســــــ .شــــــ

.تجویز شود و سپس به آزمایشگاه مراجعه فرماییداین تست ها باید توسط پزشک زنان



NTDریسک

(Alpha Feto Protein, AFP)همانطور که گفته شد اندازه گیري میزان هورمونی بنام پروتئین جنینی آلفا

.استNTDدر خون مادر، می توانند وجود یک عده بیماریها را در جنین تخمین زده شود که اسم آن ریسک

NTDایش ریسکروش انجام آزم

در انجـام ایـن   . شـود توسـط پزشـک زنـان بـراي مـادر بـاردار درخواسـت مـی        18تـا  15این تسـت در هفتـه   

بایســت بــه همــراه ســونوگرافی بــه آزمایشــگاه مراجعــه نمایــد و فــرم مخصــوص بــه ایــن  آزمــایش، مــادر مــی

ــی     ــه مـــ ــادر گرفتـــ ــون از مـــ ــداري خـــ ــپس مقـــ ــد و ســـ ــر نماییـــ ــایش را پـــ ــودآزمـــ .شـــ

خون، عـدد آزمـایش بـه همـراه مـوارد ذکـر شـده در سـونوگرافی و فـرم شـرح           AFPگیري مقدارپس اندازه

.شودحال بیمار وارد نرم افزار شده و در نهایت به صورت یک نتیجه و نمودار چاپ می

NTDتفسیر آزمایش

دست آمده نتیجه ي آزمایش به صورت قطعی به ما جواد مثبت یا منفی نمی دهند بلکه بر اساس نتایج به

توان حاملگی را به حاملگی هاي پر خطر و کم خطر از نظر ریسک تولد نوزاد مبتلا به ناهنجاري هاي جنینی می

.در ادامه مطب به شرح کامل بارداري هاي پر خطر و کم خطر و راه حل آن پرداخته شده. دسته بندي کرد

(Double Marker)آزمایش دبل مارکر

:آزمایش شامل اندازگیري 

HCG Free βهورمون

PAPP-Aماده



(Double Marker)روش انجام تست دبل مارکر

تـوان در هفتـه هـاي    ایـن تسـت را مـی   . شـود این تست توسط پزشک زنان بـراي مـادر بـاردار درخواسـت مـی     

ــا 10 ــه     13ت ــام آن هفت ــان انج ــرین زم ــی بهت ــام داد ول ــارداري انج ــت 11ب ــارداري اس ــن  . ب ــام ای در انج

 ـ           مادر مـی آزمایش،  ه بایسـت بـه همـراه آخـرین سـونوگرافی بـه آزمایشـگاه مراجعـه نمایـد و فـرم مخصـوص ب

ــپس     ــد و ســ ــر نماییــ ــایش را پــ ــن آزمــ ــی    ایــ ــه مــ ــادر گرفتــ ــون از مــ ــداري خــ ــودمقــ .شــ

پــس از انجــام آزمــایش، عــددهاي آزمــایش بــه همــراه مــوارد ذکــر شــده در ســونوگرافی و فــرم شــرح حــال   

.شودر نهایت به صورت یک نتیجه و نمودار چاپ میبیمار وارد نرم افزار شده و د

(Double Marker)تفسیر آزمایش دبل مارکر

نتیجه ي آزمایش به صورت قطعی به ما جواد مثبت یا منفی نمی دهند بلکه بر اساس نتایج به دست آمده 

ه ناهنجاري هاي جنینی توان حاملگی را به حاملگی هاي پر خطر و کم خطر از نظر ریسک تولد نوزاد مبتلا بمی

.در ادامه مطب به شرح کامل بارداري هاي پر خطر و کم خطر و راه حل آن پرداخته شده.دسته بندي کرد

(Triple Marker)آزمایش تریپل مارکر

:آزمایش شامل اندازه گیري

Alpha Feto Protein, AFP

HCG Free βهورمون

(Unconjugated Estriol, uE3)استریول غیر مزدوج



(Triple Marker)روش انجام تست تریپل مارکر

بایست به همراه در انجام این آزمایش، مادر می.nشواین تست توسط پزشک زنان براي مادر باردار درخواست می

س مقداري خون آخرین سونوگرافی به آزمایشگاه مراجعه نماید و فرم مخصوص به این آزمایش را پر نمایید و سپ

.شوداز مادر گرفته می

پس از انجام آزمایش، عددهاي آزمایش به همراه موارد ذکر شده در سونوگرافی و فرم شرح حال بیمار وارد نرم 

.شودافزار شده و در نهایت به صورت یک نتیجه و نمودار چاپ می

(Triple Marker)تفسیر آزمایش تریپل مارکر

رت قطعی به ما جواد مثبت یا منفی نمی دهند بلکه بر اساس نتایج به دست آمده نتیجه ي آزمایش به صو

توان حاملگی را به حاملگی هاي پر خطر و کم خطر از نظر ریسک تولد نوزاد مبتلا به ناهنجاري هاي جنینی می

.ته شدهدر ادامه مطب به شرح کامل بارداري هاي پر خطر و کم خطر و راه حل آن پرداخ.دسته بندي کرد

(Quad Markerکوآدراپل یا کواد مارکر(آزمایش هاي چهارگانه 

: این مواد عبارتند از. آزمایش هاي چهارگانه شامل اندازه گیري چهار ماده ي مختلف در نمونه ي خون مادر است

یش هاي ، هورمون استریول غیر کونژوگه و ماده ي آلفافیتوپروتئین، آزماA، اینهیبینHCG-هورمون کامل بتا

بارداري انجام داد ولی بهترین و دقیق ترین زمان انجام آن 22تا 15توان بین هفته را می) کوآدراپل(چهارگانه 

.حاملگی است18تا 16بین هفته هاي 

انجام این نوع سونوگرافی، نیاز به تجربه ي خاصی نیاز دارد زیرا . در خون مادر به همراه انجام سونوگرافی است

مورد نظر شودنامیده میNTونوگرافی اندازه گیري ضخامت چین پشت گردنی جنین که به اختصاردر این س

.است



پس از انجام آزمایش، عددهاي آزمایش به همراه موارد ذکر شده در سونوگرافی و فرم شرح حال بیمار وارد نرم 

.شودافزار شده و در نهایت به صورت یک نتیجه و نمودار چاپ می

)کوآدراپل یا کواد مارکر(چهارگانه آزمایشتفسیر

نتیجه ي آزمایش به صورت قطعی به ما جواد مثبت یا منفی نمی دهند بلکه بر اساس نتایج به دست آمده 

توان حاملگی را به حاملگی هاي پر خطر و کم خطر از نظر ریسک تولد نوزاد مبتلا به ناهنجاري هاي جنینی می

.دسته بندي کرد

زمایش هاي غربالگريکاربرد آ

:این بررسی ها دو کاربرد مهم دارند

تشخیص زودرس سندرم داون1.

تشخیص زودرس نقایص لوله عصبی2.

سندرم داون

همه ي این سلول ها داراي هسته اي هستند که نقش مرکز . بدن انسان از میلیون ها سلول تشکیل شده است

باشدمی) جفت رشته دو به دو مشابه23(رشته 46سانی داراي هسته ي هر سلول ان. فرماندهی را بر عهده دارد

.گویندکه آن کروموزوم می

هرگاه تعداد این کروموزوم ها به هم بخورد یا بخشی از آن ها دستخوش تخریب یا تعییر شود، ناهنجاري هایی 

حالت طبیعی وجود دارد، اضافه نسبت به 21در سندرم داون یک کروموزوم شماره . در جنین بروز خواهد کرد

ارث در بروز این ناهنجاري ژنتیکی نقشی ندارد و . وجود دارد21یعنی در هسته ي سلول سه عدد کروموزوم 



. آیند که سابقه ي خاصی از این بیماري در آن ها دیده نمی شودمعمولا مبتلایان در خانواده هایی به دنیا می

.آیدنده یکی با سندرم داون به دنیا میتولد ز500دهد که از هر آمارها نشان می

زندگی مبتلایان به این ناهنجاري ژنتیکی خیلی کوتاه نیست و نیمی از مبتلایان به سندرم داون حتی تا سن 

.کنندسالگی نیز عمر می60

در کنار مهم ترین علامت در این بچه ها، ناتوانی ذهنی است که. مبتلایان به سندرم داون علائم مختلفی دارند

براي تشخیص . مشکلات قلبی، اختلالات بینایی و شنوایی، رشد، وضعیت ظاهري و اندام ها به چشم می خورد

.زود رس این سندرم بهتر است که از تست هاي غربالگري استفاده کنیم

سن مادر و خطر بروز سندرم داون

یست، اما خطر وقوع این نوع تولد با بالارفتن سن احتمال تولد نوزاد مبتلا به سندرم داون در هیچ بارداري صفر ن

یابد و به همین خاطر است که از سن مادر به عنوان یکی از عوامل مهم در محاسبه ي خطر ابتلا مادر افزایش می

بنابراین اگر نتایج آزمایش هاي چهارگانه دو مادر که یکی جوان تر است یکسان . شودبه سندرم داون استفاده می

.خطر تولد نوزاد مبتلا به سندرم داون در مادري که سن بیشتري دارد بالاتر خواهد بودباشد، 

سال بیشترین مقدار را به 35در زنان بالاي ) سندرم داون(21خطر به دنیا آوردن کودك مبتلا به تري زومی 

ندرم داون در مادران باید توجه داشت که اگرچه خطر به دنیا آوردن نوزاد مبتلا به س. دهدخود اختصاص می

جوان کمتر است اما چون بیشتر تولد ها مربوط به زنان جوان است، نیمی از نوزادان دچار سندرم داون فرزند 

بنابراین تمام زنان باردار باید در سه ماهه ي دوم حاملگی با آزمایش خون مادر که به آن . مادران جوانتر هستند

توان با انجام تست کوآدراپل می. د تحت بررسی و غربالگري قرار گیرندگوینمی) کوآدراپل(آزمایش چهارگانه 

جهت تعیین ضخامت (به علاوه همراه نمودن سونوگرافی . جنین هاي مبتلا به سندرم داون را تشخیص داد% 80

.افزایش داد% 95توان دقت تشخیص سندرم داون را تا با آزمایش می) چین گردنی و تیغه ي بینی جنین 



ص لوله عصبینقای

وقتی که . منظور از نقص لوله عصبی، ناهنجاري هاي تکاملی در مغر و همچنین نخاع و ستون مهره هاست

به آن آنانسفالیکندنقایص لوله عصبی به صورت ناهنجاري در تشکیل مغز و جمجمه بروز می

(Anencephaly)یا طی مدت کوتاهی پس از نوزادان دچار این ناهنجاري یا در دوره ي جنینی و. می گوییم

ناهنجاري در تشکیل لوله عصبی نخاعی که گاهی با شکاف ستون مهره ها همراه است، موجب . تولد می میرند

مبتلایان به این اختلالات ممکن است از . شوداشکال در عملکرد سیستم عصبی در بخش هاي پایینی بدن می

.ادرار و یا مدفوع رنج ببرندضعف بدن و فلج اندام هاي تحتانی، بی اختیاري 

.توان پیش از زمان زایمان تشخیص دادبا انجام آزمایش هاي غربالگري زیادي از این موارد را می

دقت تشخیص تست هاي غربالگري

این تست ها در گروه آزمایش هاي غربالگري قرار دارند و مانند همه ي آزمون همان گونه که پیش تر گفتیم

.ي دیگر امکان تشخیص صد در صد ناهنجاري ها را ندارندهاي غربالگر



درصد تشخیص این تست ها

.دهندرا تشخیص می(Anencephaly)تقریباً در تمام موارد ابتلا به آنانسفالی

.کنندمورد جنین مبتلا به سندرم داون را مشخص می10مورد از 8-9

.نمایندعصبی را مشخص میمورد جنین مبتلا به اختلال لوله 10مورد از 8

:معناي این جمله این است که

ناهنجاري هاي جنینی در دوران بارداري % 100تست هاي غربالگري کوآدراپل و ترکیبی قادر به تشخیص 

.نیستند

تفسیر تست هاي غربالگري

اس نتایج به نتیجه ي آزمایش هاي غربالگري به صورت قطعی به ما جواد مثبت یا منفی نمی دهند بلکه بر اس

توان حاملگی را به حاملگی هاي پر خطر و کم خطر از نظر ریسک تولد نوزاد مبتلا به ناهنجاري دست آمده می

.هاي جنینی دسته بندي کرد

گروه پر خطر1-

که خطر تولد در نوزاد مبتلا به شودوقتی نتیجه ي آزمایش هاي غربالگري از نظر سندرم داون مثبت تلقی می

در این صورت است که جنین در خطر بالاي ابتلا به سندرم . تولد باشد250مورد در 1ون بیشتر از سندرم دا

وقتی مادر بارداري در بررسی هاي انجام شده در این گروه قرار گیرد باید تحت بررسی هاي . داون قرار دارد

یا (CVS)رداري از پرزهاي جفتیتوان به نمونه باز جمله ي این روش ها می. بیشتر و پیشرفته تر قرار گیرد

.اشاره نمود) آمنیوسنتز(کشیدن مایع از کیسه ي جنینی 



توجه داشته باشید که هنگامی که نتیجه ي تست هاي غربالگري از نظر : قابل توجه مادران ارجمند

ناهنجاري هاي جنینی مثبت است معناي آن تنها این است که احتمال تولد نوزاد مبتلا به سندوم 

.داون بیشتر است و این مسئله به معناي ابتلاي قطعی به این ناهنجاري ها نیست

گروه کم خطر2-

بوده و سطح 250به 1کمتر از ) کوآدراپل(اگر خطر ابتلا به سندرم داون بر اساس تست هاي چهارگانه 

و شودمنفی گزارش میبرابر سطح طبیعی باشد، نتیجه ي غربالگري 2.5نیز کمتر از (AFP)آلفافیتوپروتئین

.در این صورت نیازي به انجام بررسی هاي تشخیصی پیشرفته تر و بیشتر نیست

نقش تست هاي غربالگري در تشخیص ناهنجاري هاي دیگر

که در (این تست ها علاوه بر سندرم داون و اختلالات لوله عصبی امکان تشخیص مواردي از قبیل سندرم ادوارد 

.را نیز دارند) وجود دارد18کروموزوم نسخه از 3آن 

. آیدنادر تر از سندرم داون است و معمولا ناهنجاري کشنده اي به حساب می ) 18تري زومی (سندرم ادوارد 

.درصد از موارد جنین هاي مبتلا به سندرم ادوارد را نیز مشخص کند60تواند تست کوآدراپل می



یآزمایش هاي تشخیص ناهنجاري هاي جنین

گیرند اما تست هاي و ترکیبی در گروه آزمایش هاي غربالگري جاي می) کوآدراپل(تست هاي چهارگانه 

توانند وجود یا عدم وجود سندرم داون یا نقایص لوله تشخیصی آزمایش هایی هستند که به صورت قطعی می

که نتیجه ي تست هاي شونداین تست ها به دلایل متعدد هنگامی انجام می. هاي عصبی را مشخص نمایند

توان از جمله ي این تست هاي تشخیصی می. غربالگري مثبت بوده و بیمار در گروه بیماران پر خطر جاي گیرد

در . اشاره نمود) آمنیوسنتز(و یا کشیدن و بررسی مایع کیسه جنین (CVS)به نمونه برداري از پرزهاي جنینی

.مادامه به اختصار به این دو مورد می پردازی

(CVS)نمونه برداري از پرز هاي جنینی

CVS که در اوایل بارداري و حوالی هفته ي یازدهم انجام گرفته و انجام آن نیز چند دقیقه بیشتر به صول نمی

انجامد، به معناي نمونه گیري از بافت جفت است که از طریق وارد نمودن سوزن به دیواره ي شکمی و با بی 

پس از نمونه گیري از طریق. گردد؛ این سوزن از طریق سونوگرافی هدایت میشودمیحسی موضعی انجام 

CVSاز تکنیک واکنش زنجیره اي پلیمراز فلوئورسانس ،(QF-PCR) جهت تشخیص سندرم داون استفاده



ئه ارا(CVS)ساعت پس از انجام48تا بدین وسیله تشخیص سریع تر صورت پذیرفته و نتیجه در طی شودمی

و ناهنجاري هاي کروموزوم هاي جنسی 13و 18این تکنیک همچنین قادر به تعیین تري زومی هاي . گردد

.است)Yو وايXکروموزوم ایکس(

حاصل نشود که در این صورت باید CVSدر یک مورد از صد مورد انکان دارد که تشخیص قطعی به وسیله

.مبادرت به انجام آمنیوسنتز نمود

زآمنیوسنت

بارداري انجام شده، شامل جمع آوري حجم کمی از مایع حاوي سلول هاي 16آمنیوسنتز در حوالی هفته ي 

و نیز 13و 18براي تشخیص سندرم داون، تري زومی QF-PCRاز تکنیکCVSجنینی است و مشابه

آزمایش ها را بر روي تواندر بعضی موارد می. شودگاهی اوقات ناهنجاري هاي کروموزوم جنسی استفاده می

.هفته آماده خواهند شد2در این مورد نتایج طی . تمام کروموزوم انجام داد
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