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سلامت  غربالگری  های  آزمایش  بر  مروری  حاضر  مقاله 
و  بوده  داون  سندرم  یاد  ز نسبتا  شیوع  به  توجه  با  جنین، 
خطر  معرض  در  زنان  یافتن  در  می تواند  غربالگری  آزمایشات 
داشتن فرزند مبتلا به اختلالات کروموزومی کمک کننده باشد. 

برای  غربالگری  گون  گونا های  روش 
و  شده  ابداع  باردار  زنان  شناسایی 
در صورتی که نتایج تست غربالگری 
ژنتیک  تست های  باشد،  مثبت 

پیش از تولد توصیه می شود.
خطاهای  ۶۰درصد  از  بیش 
مرحله  به  مربوط  آزمایشگاهی، 

با  باشد  نامناسب  ای  نمونه  گر  ا و  است  آزمایش  از  پیش 
نمونه،  آن  از  توان  نمی  هم  کارکنان  و  ها  دستگاه  بهترین 
کسب نمود. برای همین، آزمایش دهنده باید  نتیجه درستی 
لازم  »شرایط  و  بیاید  آزمایشگاه  به  کامل  آمادگی  و  شرایط  با 
برای نمونه گیری« را داشته باشد. موثرترین راهکار برای یافتن 
خطاهای قبل از انالیز و مهار آنها و جلوگیری از تداخلات، 

گرفتن شرح حال از بیماران است.
و  نبوده  تشخیصی  های  تست  غربالگری  های   تست 

ی اهمیت دارد. غربالگری جنین در دوران باردار
که تست غربالگری  کسانی   باید تست تشخیصی در مورد 

آنها مثبت می شود، وجود داشته باشد.
کم خطربوده و درمان مشخصی در مورد   مقرون به صرفه و 

بیمارانی که تشخیص داده می شوند، وجود داشته باشد.
و  کروموزومی  ناهنجاری   ( زادی  مادر  های  ناهنجاری 
نوزادی  دوره  میر  و  مرگ  اصلی  علت  عصبی(  لوله  نقایص 
محسوب می شود. با انجام غربالگری ناهنجاری جنین برخی 
از اختلالات کروموزومی  و نقایص لوله عصبی کشف می شود. 

تریزومی 21)سندرم داون( از جمله اختلالات کروموزومی است 
که به جای 4۶ کروموزوم 47 کروموزوم دارد. وبه صورت تصادفی 

در هر بارداری اتفاق می افتد.

آزمایشات غربالگری ناهنجاری جنین 
درجنین  سرم  اصلی  پروتئین   )AFP( فیتوپروتئین   - آلفا   
است. در اوایل حاملگی کیسه زرده جنین و در مراحل بعدی 
گلیکوپروتئین را  کبد جنین، این  گوارش و  حاملگی دستگاه 
کنند. تا هفته 13 غلظت AFP به طور ثابت هم در  تولید می 
آن  از  پس  و  یابد  می  افزایش  آمنیون  مایع  در  هم  و  مادر  سرم 
بسرعت از میزان آن کاسته می شود. پس از ان AFP با مقادیری 
که به طور ثابت افزایش می یابد درسرم مادر یافت می شود.در 
جنین مبتلا به نقص لوله عصبی،  نشت AFP به مایع آمنیون، 
جهت  به  یابد.  افزایش  نیز  مادر  سرم   AFP شود  می  باعث 
ناهنجاری  غربالگری  انتخاب  برای  والدین  گاهی  آ ضرورت 
قانونی،انجام  سقط  مجوز  اخذ  زمان  محدودیت  و  جنین 
آزمایشات  با  مادرزادی  های  بیماری  کاهش  برای  آزمایشات 
تشخیصی  های  تست  یا  جنین  ناهنجاری  غربالگری 

ناهنجاری های جنین)امنیوسنتز و CVS( انجام می گیرد.
دابل   .1 ی)  باردار دوم  ماهه  سه  یا  ی  باردار اول  ماهه  -سه 

مارکر 2. تریپل یا کوادمارکر 3. آلفا فیتوپروتیین (

 مقاله علمی

مروری کوتاه بر آزمایشات
 غربالگری سلامت جنین-بخش1

غلامرضا هدایتی؛ کارشناس نظارت و ارزیابی ، 
مدیریت امور آزمایشگاه ها، دانشگاه علوم پزشکی مشهد
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ی   * مارکرها در باردار

combined test نحــوه غربالگری در ســه ماهــه اول 
غربالگری سه ماهه اول از هفته 13 تا 10 با اندازه گیری سطح سرمی 

Free B-HCG و PAPP-A انجام می شود:  
    free β hCG)human chorionic gonadotropin(
PAPP-A )pregnancy-associated plasma protein A

nuchal translucency)NT  (  سونوگرافی استاندارد
و  آزاد(   B-HCG HCG)یا  شامل  سرم  های  آنالیت 
ابتلای  صورت  در  اول  ماهه  سه  در  هستند.    PAPP-A
میزان  و  بالاتر  F-BhCGسرم  داون  سندرم  به  جنین 
فرم   ،Free B-hCG.بود خواهد  پائینتر   PAPP – A
و مانع  ترشح شده  تروفوبلاست جنین  از  که   B-hCG ازاد 
اول  ماهه  سه  گردد.در  می  ی  باردار در  زرد  جسم  تحلیل 
نسبت به B-hCG صحت بیشتری برای شناسایی سندرم 
در  و  افزایش  داون  سندرم  در   ،Free B-hCG.دارد داون 

سندرم ادوارد کاهش پیدا می کند.
خارج  ویژه  به  جنینی  تروفوبلاست  طریق  از   ،PAPP-A
ادوارد  و در سندرم  تولید می شود. در سندرم داون  ی  پرز

کاهش می یابد.

نتایج  غربالگری
1- ریسک پایین: پایین بودن احتمال وقوع سندرم داون، عدم 

)cvs نیازبه انجام روش های تشخیصی تهاجمی)آمنیوسنتز یا
2- ریسک بالا و مثبت: به معنای ابتلای جنین به سندرم 
داون نیست. ولی برای تشخیص قطعی نیازبه انجام روش های 

تشخیصی تهاجمی)آمنیوسنتزیاcvs( است.

شناخته  کروموزومی  اختلالات  ترین  شایع  از  داون:   سندرم 
که  کودکان  شده و یکی از علل مهم عقب ماندگی ذهنی در 
گزارش شد.  افراد  اولین بار توسط جان لنگدون داون)18۶۶( 
مبتلا،پوستی شکننده ) انعطاف پذیری کم (و  با صورت پهن تر 
و بزرگ تر نسبت به اندام ها و بینی کوچک در ظاهر و ضریب 
هوشی پائین تر از مشخصات این بیماری است. علت سندرم 
که علت آن سه تایی شدن  داون، وجود یک اختلال ژنتیکی 
کروموزوم 21 است. این افراد به جای 4۶ کروموزوم 47 کروموزوم 
دارند.حتی اگر سابقه فامیلی، خانوادگی یا زایمان قبلی نباشد، 

احتمال وقوع سندرم داون با افزایش سن افزایش می یابد. 
به  دختر  نوزاد  کروموزومی،  ی  ناهنجار این  در   : ترنر  سندرم 
یا  و  دارد   X کروموزوم  یک  تنها   X جنسی  کروموزوم  دو  جای 
کروموزوم های X آنها ناقص است. تقریبا از هر  اینکه یکی از 
این سندرم متولد می شود. با  نوزاد دختر یکی  تا 25۰۰   2۰۰۰

ی  باردار دوران  در   CVS یا  آمنیوسنتز  توسط  نیز  ترنر  سندرم 
قابل تشخیص است.

•   UE3 و PAPP-A و F-BhCG ی ها سطوح در میان سیگار
کاهش و میزان AFP و Inhibin A افزایش پیدا می کند.

 
آنالیت هایی مورد ارزیابی برای غربالگری جنینور کلی
)Pregnancy-پلاسمایی مرتبط باحاملگی A پروتئین: A-PPAP

associated plasma protein A)
F-BhCG  زیر واحد بتای گنادوتروپین کوریونی انسانی. این 

هورمون از سلول های تروفوبلاست ترشح می شود. سطح این 
هورمون در بارداری های توام با سندرم داون افزایش می یابد.

UE3:استریول غیرکونژوگه، در جفت، کبد و آدرنال جنین  •
سنتز می شود.

inh: اینهیبین دایمری آلفا، گلیکوپروتئین مترشحه از جفت،  •
و  بوده  ثابت  تقریبا  تا 2۰ حاملگی  در هفته های 15  آن  سطح 
کم تا اواخر بارداری افزایش می یابد.  بعد از آن با شیب بسیار 
مقدار ان در جنین های مبتلا به سندرم داون افزایش یافته و به 
طور متوسط به دوبرابرمقدار آن در جنین های سالم می رسد.در 

جنین های مبتلا به تریزومی 18 مقدار آن کاهش می یابد.  

ماهه  سه  در  غربالگری  *اهداف 
اول،امکان شناخت زودرس بیماری های 
... در  مهلک مانند ناهنجاری های قلبی و

جنین را فراهم می کند.

https://www.google.com/url?sa=t&rct=j&q=&esrc=s&source=web&cd=13&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwiWnfPdys_VAhWCfxoKHc6ACxkQFgheMAw&url=https://en.wikipedia.org/wiki/Pregnancy-associated_plasma_protein_A&usg=AFQjCNEy4712-Zg4FQ62U6z0qqutPh63Pg
https://www.google.com/url?sa=t&rct=j&q=&esrc=s&source=web&cd=13&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwiWnfPdys_VAhWCfxoKHc6ACxkQFgheMAw&url=https://en.wikipedia.org/wiki/Pregnancy-associated_plasma_protein_A&usg=AFQjCNEy4712-Zg4FQ62U6z0qqutPh63Pg
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هفته 18  از  پس  بارداری  دوم  ماهه  سه  غربالگری  نکته: 
بارداری توصیه نمی شود.

آزمایشاتی  بهترین  تعیین  جهت  در  مقاله،  این  هدف 
است که در زمان مناسب با ارزش تشخیصی بالا ، کمترین 
خطر و بالاترین حساسیت را داشته باشد .  تصمیم گیری 
های  آزمایش  نتایج  از  اینکه  و  تولد  از  قبل  آزمایش  انجام 
ی یا مراقبت های پزشکی  غربالگری، در ختم قانونی باردار
والدین  باشد  داشته  نیاز  آن  به  کودک  است  ممکن  که 

برنامه ریزی کنند.
به یاد داشته باشیم هدف انجام آزمایشات پیش از تولد 
لات دوره جنینی،  ایجاد محدوده ای از  و شناسایی اختلا
که در معرض  برای زوج هایی است  گاهانه  آ انتخاب های 
اختلال  نوعی  با  کودکی  آوردن  به دنیا  احتمالی  خطرِ 
هستند. یک آزمایش غربالگری مثبت، فقط به ما می گوید 
کننده در معرض خطر بیشتری برای تولد نوزاد  که مراجعه 
دارد.  قرار  دیگر  آنیوپلوئیدی  یک  یا  داون  سندرم  به  مبتلا 
، باید یک آزمایش تشخیصی  حال برای نتیجه مطمئن تر
، تست های غربالگری نسبت  گردد. در حال حاضر انجام 

به تست های تهاجمی بیشتر مورد توجه هستند.
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نتایج غربالگری در سه ماهه اول 
نتیجه  در  است،  کم  ناهنجاری  وقوع  احتمال   : خطر کم 

روش های تهاجمی و غربالگری سه ماهه دوم نیازی نیست.
:  در همان آزمایشگاه، آزمایشات غربالگری  در معرض خطر
سه ماهه دوم انجام شود تا جواب هر دو مبنای تصمیم گیری 

قرار گیرد.

: در اسرع وقت بررسی تکمیلی با روش های تهاجمی   پر خطر

تصمیم گیری براساس جواب غربالگری سه ماهه اول
ی توصیه می شود  * غربالگری جنین در سه ماهه اول باردار

زیرا حساسیت بیشتری دارد.
مراجعه  ی  باردار ۶روز  و  13هفته  از  پس  ی  باردار گرخانم  ا  
درخواست  دوم  ماهه  سه  غربالگری  مشاوره،  از  پس  نماید 
که   Quad marker می شود. نحوه غربالگری در سه ماهه دوم

ی است. بهترین زمان انجام ، هفته 15 تا 17 باردار
: شامل آنالیز تست های زیر

freeβhCG )human chorionic gonadotropin(
AFP)alpha-fetoprotein( 
uE3)unconjugated estriol(
Inhibin A

   نتایج غربالگری در سه ماهه دوم 

:  احتمال وقوع ناهنجاری های مورد بررسی کم است. کم خطر
ی است. : آمنیوسنتز ضرور پرخطر
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