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 ی صیتشخ ی ش هایآزما

 ش از تولد یپ

 

 مقدمه

 

پیتشخ" تولدی ص  از  از    "ش  افتن  ی عبارتست 
م یگوئین فصل م ی از تولد او. در اشین پیجن  یهایماریب

انجام    "از تولدش یپ  یصیتشخ  یها شیآزما"د  یکه چرا با
ا انواع  و  آزمای شود،  مشین  شرح  را  ایده یها  ن  ی م. 

دستهشیآزما دو  ااند:  ها  اری غو    یمداخله  . یمداخله 
د یرا با  یها، چه عواملشین آزمای شنهاد انجام ایاز پشیپ

جاد رابطه خوب با مادر و  یت ایبر اهم    داد؟مد نظر قرار
 شود. ید میگر تاکیبا همکاران د یک مساعیتشر
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  "ش از تولدیپ  یصیتشخ  ی ش هایآزما"چرا  
 شود؟   یانجام م

 

زشیپ  ی صیتشخ  یهاشیآزما معمولا  تولد   یماناز 
میپ مورد سلامتیشنهاد  در  که  نگرانیجن  ی شود   ی هائین 

 ر: یز یهال یوجود دارد. مثلا به دل

افراد    یکیژنت  ی ماریب  یسابقه خانوادگ • از  نفر  در چند 
 . خانواده

ژن   ی، مثل حساس شدن به آنتیقبل  یسابقه در آبستن •
RhD. 

  یبرامثلاً      –سرم    یغربالگرش  یآزماجه  ینت  یاز رو •
 .21 یزومیتر

ن ییتع  یبرا:    یبا سونوگراف  ی غربالگرجه  ینت  یاز رو •
هفته  یسن جن ها یناهنجار  یجستجودر  و    12ن در 

 . یآبستن  20در هفته 

تولدشیپ  یصیتشخ  یهاشیآزما"انجام   معمولا   "از 
از تولدشی پ  یغربالگر  یهاشی آزما"انجام    پس  ،  "از 

میپ مبنایشنهاد  شرح  یشود.  فقط  است  ممکن   ی حالآن 
اول در  که  م  ۀمراجعن  یباشد  گرفته  نتیشود  یمادر  جه یا 

رسماً  باشد  یشاتیآزما ا  که  درخواستیدر  مرحله   ن 
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 یهایماریسندرم داون، ب  یجستجو  یبرا  ، مثلاًاستشده
 .یبا سونوگراف یا غربالگرین، یهموگلوب

غربالگریآزما زیخصوص  ی داراد  یبا  یش  ر ی ات 
 باشد:

بررس  حالت  –  باشد  مناسب  --- خور یبا  یمورد  در  د 
 ت باشد.یو با اهم یبررس

تداب  --- درمانیبر  باشدیتاث  ی ر  داشته  مناسبر  چاره   ی. 
بررس   یبرا مورد  داشته  یحالت  مثلاًوجود  وجود   باشد، 

 .یشنهاد ختم آبستنی پامکان ا  یدرمان خاص 

آزمایحساس  --- نظر  یت.  مورد  مد  یباش  با  زان  یبتواند 
 ابد. یبن یدر جنا  آن حالت ر یقابل قبول

آزمایژگیو  --- بای.  نظر  مورد  آن یش  وجود  بتواند  د 
اکثر    که فاقد آن  یهائنی از جن  یمیت عظیحالت را در 

 ند، رد کند هست حالت

پا  --- بایآزما   -یگوئشیرزش  جنیش  مورد  در    ن ید 
-شیستند، درست پیا نی که دچار آن حالت هستند    یهائ
 کند. یگوئ

ان یهز   -صرفه  با  --- آزمانه  بایجام  آنیش  ارزان د  قدر 
 همه بتوانند آن را بپردازند. باشد، که 
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برا  -عادلانه  --- آن  از  استفاده  فراهم   یامکان  همه 
 باشد. 

 

 "از تولدشیپ  یهاشیآزما" یدسته بند
 

م  "از تولدشیپ  یصیتشخ  یهاشیآزما" توان یرا 
کرد:   دسته  مداخلهدو  ازما   .مداخلهیبو    با  بیدر   ی ش 

گرفتن نمونه خون    یق، برایه حداکثر از سوزن تزرمداخل
م  استفاده  آبستن  زن  آزما  شود.یاز  مداخلهیدر  ،  یاش 

جن  یبرا و  جفت  از  نمونه  وسایبرداشتن  دی ن،    ی گریل 
مبه که کمی کار  آزردگ  یرود   ش یآزما  شود.یم  یباعث 
غربالگر  ، یاصلمداخله    یب سونوگراف  یهمان  است    یبا 

ناهنجاری  یبرا -یناهنجارن؛  یجن  یساختمان  یهایافتن 
نقصینظ  یهائ گاسترو یعصبلوله  یهار  ،  یز یکاس  ، 

ه  یکل  یهایه، و ناهنجاریر  یستید کیآدنوماتوئ  یناهنجار
 (.1)جدول 

و نظر  از  را  مادر  بررسروسی خون  هم  -یم  یها 
مادر اگر  اوا  یکنند.  آبستنیدر  ایل   Gن  یمنوگلوبولی، 

 (IgG )  ا  یM   (IgM )  ا نداشته باشد،  ر  یروس خاصیضد و
مربوط   IgMا  ی  IgGدر خونش    یآبستن   یو در مراحل بعد

 ی هاآنست که در هفته ها و ماه  ی دا شود، به معنیبه آن پ
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بال   یقبل تحت  عفونت  بالی  )نهان(  ینیدچار   ی نیا 
تنها    است. خون مادر را معمولًاروس شدهیآن و  )آشکار(

و  یهنگام نظر  آزماروسیاز  میها  که یش  کنند 
ا یدروپس  یر هین، نظیجن  یاز گرفتار  یردپائ  ینوگرافسو

از تماس   یاا سابقهی مغز را نشان بدهد،    یهابطن  یبزرگ
 ان کنند.یروس را بیخاص، مثلا پاروُ و یروسیبا و

 ها  از حالت یهائنمونه -1جدول 

 ها ص آنی تشخ یبرا  یو راه بررس

 یلوله عصب یهانقص ی ص با سونوگرافیتشخ
 ی ز یسکاِ گاسترو
 ه یر یستی د ک یآدنوماتوئ یناهنجار
 ه یکل یهایناهنجار

 دوقلوها  نیبارتباط گردش خون 
 یامداخلهص با روش یتشخ

لوس یاز و  یبردارا نمونهیوسنتز  یآمن
 ونی کور

 

 سندروم داون
 ی ستیبروز ک یف

 هایتالاسم

 یامداخلهص با روش یتشخ

 از بندناف  یبردارنمونه 

 

 ی منیآلوا یتوپنیترمبوس

، سپس روش  یاول سونوگراف
   یمداخله ا

 ن یجن  یافراگمیفتق د
 ی اگزوفتالم

 مغز  یهابطن یبزرگ 
 دوازدهه یآترز
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 "اخته یبدون    ینیجن  DNA  "توانیاز خون مادر م
به آزمارا  انجام  با  و  آورد  رویدست  با   یش  هم  آن، 
با روشیقد  یهاروش هم  و  ژنتینو  یهام   یکین، وضع 

بررسیجن را  ا ین  روکرد.  م  یز  گروهیآن    ی خونتوان 
تعیجن را  نگران  نمودن  یین  مورد حساسیو  در  به  یها  ت 

RhD  بر طرف بیکرد؛  را  به   یهایماریا در مورد  وابسته 
Xجن جنس  کرد،  ی،  مشخص  را  دین   یهایسپلازیا 

ص داد. با استفاده از   یرا تشخ  یر آکندروپلازینظ  یاسکلت
جد  یابییتوال"ش  یآزما اکنو"د ینسل  آن  ،  امکان  ن 

  ی ، تنها از رویمداخله اریغ  یشده است که با روشفراهم
"DNA  موجود در خون مادر، بتوان   "اختهیبدون    ینیجن

ب  یاریبس ناهنجاریکیژنت  یهایماریاز  هم   یهای، 
بی، نظیکروموزم  یژنتک  ی هایماریر سندروم داون، هم 

 ص داد.  ی ن تشخین را در جنیهموگلوب یهایماریمثل ب

ما  یبردارنه نمو آمنیاز  )یوتیع  و   (وسنتز یآمنک 
بردار و  ینمونه  روش    جفت،  لوس  یاز  ادو    ی مداخله 

-تک  یهایماریپ و بیوتین کارییتع  یج است که برایرا
بهیجن  یژن من  ایکار  آزمایرود.  دو  احتمالین  با   ی ش 

باعث سقط جن میاندک  بهنشوین  دلیهمد،  باین  آن یل  د 
م  یماریب دنبالش  اهیگردیکه  با  آنقدر  که یمیم  باشد  ت 

بیابه کردن  خطر  نمونهین  جن  یبردارارزد.  بندناف  ن  یاز 



11 
 

روش  یکیهم   ا  یهااز  که    یمداخله  -به  یلیخ است 
 رد.یگیندرت مورد استفاده قرار م

و   یمداخله اری معمولا در هر مادر، هردو روش غ
ا سونوگراف  مثلاً  رود.یم   کارهب  یمداخله  ممکن   یدر 

فتق   رینظملاحظه،  قابل  یساختمان  یناهنجار  است متوجه
آنجائ  یافراگمید از  ا  ینیکه جن  یبشوند، و  ن  ی که دچار 

فتق استنوع  ناهنجارممکن   ،ها  دچار   ی است 
پ  یکروموزوم مادر  به  باشد،  میهم  بررسیشنهاد   یکنند 
 هم انجام بدهد.     یمداخله ا

 یامداخله یهاروش

 ش از انجام  یمشاوره پ

به یب  یامداخله  یهاروش افتن  یخاطر  شتر 
نظیکروموزوم  یهایناهنجار داون"ر  ی،  ا  ی ،  "سندرم 

  "یتالاسم"ا  ی  "یستیبروز کیف"ر  ینظ  یکیژنت  یهایماریب
مداخله  ش  ین آزمایشود. مادر مختار است که ایانجام م

ساز است سرنوشت  یمیا ندهد. تصمیرا انجام بدهد    یا
عوا مکه  دوام  عمر  سرتاسر  در  بنابرایقبش  بایکند.  د  ین 

 آگاهانه. باشد کاملاً یمیتصم

آزمایاکه  یپزشک به    یامداخله ش  ین    مادر را 
د ساده، روان و کاملاً قابل  یگفتارش باکند،    یشنهاد میپ
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ز نکات  به  خود  و  باشد  بیفهم  داشته   یخوبهر  اشراف 
 :باشد

ناسد حالت مورد نظر و شدت آن را خوب بش  - 
توض  خوب  چنان  آن  تاثیو  بتواند  مادر  که  بدهد،  ر یح 

خوب  ار  یبسش  یرا بر خود و زندگ  یداشتن چنان کودک
 درک کند. 

ب  یاطلاعات  -  باره  در  تاکنون  ن  یجن  یماریکه 
اند، درست است. کمک گرفتن از همکاران  بدست آورده

 ار با ارزش است.یک اغلب بسیبخش ژنت

ن به یحتمال ابتلاء جنزان ایم  درست از  یابیارز  - 
ایماریبآن   بخش  ی.  همکاران  از  هم  مینتژنجا  توان یک 

 کمک گرفت.

آزما  یبرا  -  نظر،  مورد  دارد.    یشیحالت  وجود 
برا  یگاه بیمشکوک جن  یماریب  یهنوز   ی مارین، جهش 
 افته اند. ین یزائ

ش  ی د آزمایلازم است و چگونه با  یاچه نمونه  - 
 را انجام داد. 

آزما  -  چه   ش یدقت  است،  چقدر  نظر  مورد 
کشت    یهائتیمحدود دارد  احتمال  چقدر  اخته یدارد، 
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م طول  چقدر  و  باشد  حاضر یناموفق  جواب  تا  کشد 
 شود. 

انجام  یآ  -  میزماآا  قرار  مادر  قبول  مورد  -ی ش 
ن را  یها همان احتمال اندک سقط جناز زن  یرد. برخیگ
 رند.یپذینم

 یهاجهش  از  یاست؟ برخ  ین کار اخلاقیا ایآ  - 
را خ  یکیژنت نم  یلی فرد  ناتوان  و  با  کن  یلکنند.  یرنجور 

اخته  ی  یماریها، مثلا بن جهشیم ایتوانیم  یامکانات فعل
شنهاد  یاست انجام آن را به مادر پم و ممکن یابیرا ب  یداس
 م. یبکن

آزماشیپ انجام  بایاز  پزشک  مادر   دیش،  به 
نت یتوض اگر  که  بدهد  انتخایح  چه  شد،  مثبت    ی هائبجه 
پ اصلیدر  بخش  دارد.  رو  هم  یریگمیتصم  یش  ن یدر 

نت اگر  است.  آزمایمورد  فایجه  و    یبرا  یادهیش  مادر 
باشد، چه جانیجن نداشته  آزما  یاش  هم  یانجام  آن  ش، 

 است.  یمداخله اکه  یشیآزما

ر یاز موراد ز  یکیسه راه انتخاب موجود، معمولا  
 است:

آبستن -1 اطلاعاتیادامه  از    ی .  بیآزماکه  مهش    ی دست 
برنامهیآ به یتر ممان را راحتیزا  یبرا  یز یرد  کند، 
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مراقبت از   یکند تا برایاش کمک ممادر و خانواده
دارد، خودشان    ی و مهم  یکه مشکلات جد  یکودک

 را آماده کنند.  

 .یختم آبستن یشان برامیر بر تصمیتاث -2

ن آ  یکه از رو  یبا کسب اطلاعات  ی، ولیختم آبستن -3
 ن زد. یرا تخم ین بعدی توان خطر ابتلاء جنیم

مداخله   یهاشیاز مادرها حاضر به انجام آزما  یبرخ
میشوند، زینم  یا فکر  مفیرا  اطلاعات  آن    ید یکنند  از 

د  یرند. پزشک بایپذید و خطر سقط را نمیآ  یدست نمبه
 مطمئن شود که

 است.م آگاهانه گرفتهیمادر تصم --

هست  مادر    -- امتوجه  انجام  چرا  آزما ی که  ش ین 
ش  یت هایاش چه هست، محدوددهیاست. فاشنهاد شدهیپ

ده  یزان خطرش را هم خوب فهمی است و مرا درک کرده 
 است.  

راه  -- نت  یانتخاب  یهاچه  شدن  حاضر  از  جه یپس 
 ارش هست. یش در اختیآزما

بای پزشک هم چن  -- مادر ین  مبادا  بکند که  د توجه 
خانواده،   طرف  گروه   ایاز  طرف  ا  ی  یاجتماع  یهااز 
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ت یتحت فشار باشد. لازم است مادر در فرم رضا  یمذهب
شده  داده  یبه و  یحات کافیسد که توضینامه آگاهانه بنو

 است و ورقه را امضاء کند. 

اشیپ انجام  کارها ی از  نتیبا  ،یامداخله  ین  جه ید 
غربالگریآزما خون،    یانتقال  یهاروسیو  ی ش    HIVاز 

اینی ببحتماً    را  هاتیوهپات اگر  آزماید.  انجام  شین  ها 
ن را به مادر  یها به جنروسین وی باشد، خطر انتقال انشده
ها را انجام  شین آزماید تا اید. از او بخواهیح بدهیتوض

 بدهد. 

 جفتلوس یاز و یبردارنمونه

مزانش  ی تروفوبلاست  یهااختهی درون  جفت یدر  م 
آبستن  اول  ماهه  دربه  یدر سه  تقس  سرعت  با  میحال  اند. 

نمونه  و  یبردارروش  تعدادجفتلوس  یاز  هم  ی ،  ن  ی از 
پرشتاب،  یدارا  یهااختهی کشیب  رشد  میرون  د. نشویده 
ا با وارد کردن  یدهند.  ین کار را به دو روش انجام میا

د  یسوزن و  پوست  راه  زهدانیاز  وارد  ی   ،واره  راه  از  ا 
لوله به  یاکردن  زهدان  گردن  از  نوک درون  نازک  آن. 

دارند.  یرسانند و نمونه بر میا لوله را به جفت میسوزن  
انجام    یهمزمان سونوگراف  ین کارها را با راهنمائیهمه ا

 . (2و  1)شکل   دهند یم
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 لوس جفت با سوزن ی از و یبردارنمونه – 1شکل 
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 لوس جفت با لوله ی از و یبردارنمونه – 2شکل 

 

ایپ به  اقدام  از  را نی ش  مادر  اول  کارها، 
 کنند تایم یسونوگراف

 ن زنده است. ی مطمئن شوند جن –الف 

جن   –ب   شوند  نمونه ی ن  یمطمئن  است.  قلو  ک 
کار  یبردار چندقلوها  و  دوقلوها  بسیاز  ار یست 

 ده. یچیوار و پدش

آبستن  –پ   تع  یسن  پییرا  کنند.  هفته ی ن  از  ش 
آبستن انجام  یاز و  یبردار نمونه  یدهم  لوس جفت 

 شود.ینم

پ  -ت را  جفت  رویمحل  از  کنند.  م  یدا  -ی آن 
د انتخاب کنند؛  یک از دو  روش را بایفهمند کدام

 ا لوله از راه گردن زهدان را. یسوزن از راه شکم 

 یبردارلوس جفت نمونهیاز واز راه شکم    معمولًا
به عقب خم  یکنند، ول  یم ا جفت در  ی شده  اگر زهدان 

ده باشد، انجام آن از  یه زهدان چسبروایدا عقب بهی ن  یپائ
 ن راه ناممکن است.  یا

و  یبردارنمونه  دو  ینزد  جفتلوس  یاز  به  ک 
کل خطر  م  یدرصد،  اضافه  را  ا یسقط  خطریکند.    ، ن 
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به زماضافه  آبستن  سقط  یانهیخطر  اول  ماهه  سه   ی در 
بس آزما  یاریاست.  مشگاهیاز  عرض  یها  در    48توانند 
نت آزمایساعت  رویجه  نظر   جفتلوس  یو  یش  از  را 

)تریشا  یکروموزوم  یهایناهنجار ،  18،  21  یزومیع 
13  ،X    وY  10  یال  7جه کشت کامل،  ی( حاضر کنند. نت  

م طول  نتیروز  و  بیکشد  وقت    یک یژنت  یهایماریجه 
 خواهد. یم یترشیب

موزائ  یگاه حالت  بهیجفت  دارد.  عبارت سم 
اخته متفاوت وجود دارد.  یک نمونه دو دسته  ی گر، در  ید

دسته  یادسته هستند،  نزد  یاسالم  بهی ناهنجار.  ک  یک 
بردار نمونه  موارد  و  یدرصد  ا جفتلوس  یاز  گونه ی،  ن 

ب موارد  یاست؛  از  بردارشتر  ما  ینمونه  آمنیاز  .  کیوتیع 
ن  یک ممکن است فقط در جفت باشد، و جنیوزائطرح م

موزائ موارد  نباشد.  آن  بایدچار  را  متخصص یسم  با  د 
گاهیژنت کرد.  مشورت  تشخیرس  یبرا  یک  به  ص یدن 

ن، مثلا برداشتن نمونه  یاز جن  یگرید  یبردار، نمونه یقطع
 شود. یک لازم م یوتیع آمنیاز ما

 ک یوتیع آمنی از ما یبردارنمونه

آمنیما و یوسیآمن  یهااختهی  یدارا  کیوتیع  ت 
پردهیف از  که  است  و ،  ینیجن  یهابروبلاست  پوست 

میجن  یتناسل  یادرار  یمجرا جدا  راهنمائین  با   یشود. 
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واره شکم و زهدان یرا از د  ی، سوزنیهمزمان سونوگراف
به مایفرو م میوتیع آمنیکنند و   20  یال  15رسند و  یک 

 (.  3کشند )شکل ین مرویک را بی وتیع آمنیتر از مایل یلیم

 

 
 ک یوتیع آمنی از ما یبردارنمونه – 3شکل 

 

از  یپ ما  یبردارنمونهش  آمنیاز  ن  ی از جنک،  یوتیع 
-به  یآبستن  15ن کار از هفته  یا  کنند. اگر یم  یسونوگراف

سونوگراف با  و  م  یبعد  شود،  انجام  سقط  یهمزمان  زان 
زم  یکل به    یانهی)هم  وابسته  ما  ی بردارمونهنو هم  ع یاز 
 ( است.CI  95%  4/1 –5/2)  در صد 9/1( کیوتیآمن
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آزما  یاریبس مشگاهیاز  عرض  یها  در   48توانند 
نت آزمایساعت  رویجه  آمنیما  یش  نظر    کیتویع  از  را 

تریشا  یکروموزوم  یهایناهنجار  ( ،  18،  21  یزوم  یع 
13  ،X    وY  نت   10  یال  7جه کشت کامل،  ی( حاضر کنند. 

طو مروز  نتیل  و   یکیژنت  یهایماریبش  یآزماجه  ی کشد 
ب ایم  یشتریوقت  شبی خواهد.  وین  نمونه   جفتلوس  یه 
 است. 

روس یو یهاشیانجام آزما یک برایوتیع آمنیاز ما
روس استفاده  یتومگالووین، مثلا از نظر سی در جن  یشناس

برا  یم گذشته  در   یائیمیوشی ب  یهاشیآزما  یکنند. 
فتوپ  یریگندازها) برایروتئآلفا  بیاسپ  ین  ا  ی دا(  یفینا 

هم  RhDک  یتیهمول  ی ماریب  ی)برا   یاسپکتروفوتومتر  )
آن    یجا  یگرفت. امروزه سونوگرافیمورد استفاده قرار م

 است.  ها را گرفته

نمونهیمز  و  یبردارت  -نمونه بر    جفتلوس  یاز 
توان آن یآن است که زودتر م  کی وتیع آمنیاز ما  یبردار

توان ختم  یموقع مبه  ، بود  "بد"جه  ینترا انجام داد و اگر  
است که زن هنوز    یان مرحلهیشنهاد داد، و ایرا پ یآبستن
خود را به افراد خانواده، دوستان    یند آبستنیبینم  یلزوم

-یماریب   یخود اطلاع بدهد. در مورد برخ  یا کارفرمای
  ین، نمونه برداریهموگلوب  یهایمار یر بی، نظیکیژنت  یها
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 یکاف  DNAرا نمونه  یتر است، زمناسب   تجفلوس  یاز و
ن  یسقط با ا  یشود. خطر اضافیفراهم م   PCRانجام    یبرا

 د در مد نظر داشت. یروش را هم با

 از بندناف  یبردارنمونه

ا انجام کشت ین  یهرگاه داشتن نمونه از خون جن
کامل  یسر و  برایع  بند  یوتیکار  یاخته  از  باشد،  لازم  پ 

م نمونه  دلیترعیشا   رند.یگیناف  براین  نمونه   یل  گرفتن 
ناف بند  خون  به    ی کی  ،از  جند  یشد  ینمآشک  ن  یدر 

د و  ترومبوسیاست  به  شک  صورت   یتوپنیگر  در  که 
قرمز   گلبول  بلافاصله  که  هست  آن  امکان  ا یاثبات، 

 .  شود قین تزریپلاکت به جن

 ی امداخله یش هایسه آزمایمقا – 2جدول 

  از یبردارنمونه 
  لوس جفت ی و  ک یوتیع آمنی ما خون بندناف 

 
 20حدود 

 

 

15 

 

11 
انجام    زمان 

 ش )هفته( یآزما

 خطر سقط )%(  2 1 2-5
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سونوگراف کمک  بلند  ،یبا  د  یسوزن  از  واره یرا 
ک  یکنند و معمولا از نزدیواره زهدان وارد میشکم و د

م نمونه  جفت  به  بندناف  اتصال  علت  یگیمحل  رند. 
ا کهی انتخاب  است  آن  محل  ا  ن  ثابت    جانیدر  بندناف 

هفته   از  اندک.  حرکاتش  و  مبه  20است  از یبعد  توان 
و محل    یبردارحسب علت نمونهبندناف نمونه گرفت. بر 

کند )جدول ین فرق میقرارگرفتن جفت، خطر سقط جن
2 .) 

 ی امداخلهش یها پس از انجام هر آزمامراقبت

کار   هر  انجام  از  زیبا  یامداخلهپس  اقدامات  را   رید 
 انجام داد: 

ق باشد.  ید درست و دقیها بانمونه  یبرچسب رو

 د. یمار چک کنیبا خود ب

فوراً را  آزما  نمونه  به  مطمئن  راه  از  شگاه یو 

 د.یمناسب بفرست

پ عوارض  و  کارتان  شرح  مادر  پرونده  ش  ی در 

 د. یسیآمده را بنو

 د. یریبا پزشک معرف تماس بگ
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 زور  یساعت از کارها  24د تا  یه کنیبه زن توص

 ز کند.  یپره یزدن

درد شکم داشته   ید ممکن است اندکیبه زن بگوئ

 نوفن مصرف کند.  یاز آستامیباشد. در صورت ن

بگو زن  زیبه  موارد  از  کدام  هر  داشت یئد  را  ر 

مراجعه   یچگونگ  بلافاصله مراجعه کند و محل و

بگوئ او  به   ی ، ترشح آبکیز ید: تب، خونریرا هم 

 نوفن خوب نشود. یاستامکه با  یا دردیاز واژن، 

 د. یشماره تماس به او بده

آزما جواب  باره  بگذار  ،شیدر  مدار  و  د. یقرار 

آزمایبا جواب  که  باشد  معلوم  موقع ید  چه  ش 

کس یحاضر م راه  یشود، چه  از چه  جواب   یو 

 رساند.یمار میرا به ب

مناسب  یمنف  RhDاگر زن   آنت   یاست، دوز    D  یاز 
گذشته   20از هفته    یق شود ) اگر آبستنیبه او تزر

 انجام شود(.   Kleihauerش یباشد، اول آزما
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-مراقبت  یپس از حاضر شدن جواب، برنامه بعد
 د.یها را با او به بحث بگذار

 

 گر ید  ی کروموزوم  یهایسندروم داون و ناهنجار
 

انگلستان تشخ پ ی در  تولد سندرم داون یص  از  ش 
ش  یپ  یامداخله   یصیش تشخیل انجام آزماین دلیترعیشا

سندرم داون، خطر   یبرا  یاز تولد است. هنگام غربالگر
جن به  یابتلاء  نظگرید  یکروموزوم  یهایناهنجار ن  ر ی، 

) سندرم   18 یزومی( و ترPatau) سندرم   13 یزومیتر
Edwardشود. یز مشخص می( ن 

آزما  در  که  آن  از  معلوم   یغربالگر  یهاشیپس 
آزما  "اد یخطر ز"شد که   ش  یپ  یصی شخت  یهاشیاست، 

م انجام  تولد  سازمان  یاز  دو  انگلستان  در  شود. 
-یه میتوص  "یمراقبت عال"و    "بهداشت   یمل  یتویانست"

به که  بخشکنند  کارها  یعنوان  مراقبتیروت  یاز   یهان 
بهشیپ تولد،  پاز  آبستن  زنان  نظر  یهمه  از  بکنند  شنهاد 

غربالگر داون  همچن  یسندرم  توصیشوند.  مین  کنند یه 
آزم غربالگر یاکه  در  یبا  یشنهادیپ  ی ش  لااقل    % 75د 
ب ب  یماریموارد  میرا  و  از یابد  کمتر  آن  مثبت کاذب  زان 

 باشد.  سه در صد
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 یته مل یوجود دارد. کم  یش غربالگرین آزمایچند
ه یرا توص  یبیترک  یدر سه ماهه اول، غربالگر  یغربالگر

ز  یم موارد  شامل  که  سونوگرافیکند  است:  ن  ی جن  یر 
سرتا ته    یپس گردن و دراز   یلوسنس  ی ریگ  اندازه  یبرا

ش خون  یبه اضافه آزما  یآبستن  14+1  یال  11+2در هفته  
  ی ریاندازه گ  یبرا  یآبستن  14+1  ی ال  10+0مادر در هفته  

 ین پلاسمائی( و پروتئhCGانسان )  یونین کوریگنادوتروپ
 A (PAPP-A.) یوابسته به آبستن

لوسن   کلفتپس  یساندازه  عبارتست   مقدار  یگردن 
شود. در  ین جمع م یر پوست پس گردن جنیکه در ز  یآب

کلفت  یهانیجن داون،  سندرم  به  ب  یمبتلاء  میآن  -یشتر 
که شتر باشد، احتمال آنیآن ب  ین هرچه کلفتیشود، بنابرا

 (.  4شتر است )شکل ین دچار سندرم داون باشد، بیجن

 
 .یسونوگراف  ن در عکسیپس گردن جن یلوسنس ی کلفت – 4ل شک
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مادر   یبدشانسزان  یم سن  با  داون  سندرم  بروز 
میب برایشتر  سن   ، یبدشانسزان  یمن  ییتع  یشود.  به  اول 

م توجه  میمادر  و  میکنند  مشخص  را  خطر  کنند یزان 
  hCG  ارو مقد  ردنپس گ  یلوسن  ی سپس با توجه به کلفت

نهائ،  PAPP-Aو   تع  یخطر  مییرا  خطر   ین  اگر  و  کنند 
توصیز مادر  به  باشد  میاد  آزمایه  تشخیکنند   ی صیش 

 ش از تولد انجام بدهد. یپ یامداخله

د مادر  بکند  یاگر  مراجعه  اندازهیر   ی کلفت  یریگا 
کم  یلوسنس نباشد،  مقدور  ملیپس گردن    یغربالگر  یته 

آزما چهارگانهیانگلستان،  آلفا   hCG)شامل    ش   ،
غ یاستر  ن،یفتوپروتئ را (    Inhibin Aو    رکنژوگه،یول 

میتوص ایه  آزمای کند.  هفته  ین  در  چهارگانه     14+2ش 
 شود.یانجام م یآبستن 20+0 یال

آزمایپ انجام  از  را یغربالگر  یهاشیش  زن   ،
ش مثبت ی جه آمایشد  اگر نتیندیش بیشاپید تا پیق کنیتشو

کارهائ چه  احساسخواه   یبود  چه  و  خواهد   یدکرد  
د مهم  نکته  بگوئیداشت؟  زن  به  که  است  آن  ایگر  ن  ید 

مقدماتیآزما آزمایش  تنها  برا  یشی،  ؛  یغربالگر  یاست 
  ی ن انجام خواهد شد. وقتآ یدر پ  یصیتشخ یهاشیآزما
غربالیآزما م  یگرش  است،  ینشان  کم  خطر  که  دهد 

 یلا وقتشود؛ مثیطور کامل رد نماحتمال سندرم داون به
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آن    یشود، به معنیک در ده هزار گزارش میزان خطر  یم
ا بیاست  در  زن  مادر  دهن  ین  تنها  زن  که   یهزار  است 

ک در ده  ی اد  یمبتلا به سندرم داون دارد. و خطر ز  ینیجن
  ی هاشیآزما  ها سالم هستند.نیجن  %90آن که    یعنینفر،  
کرد و خوب به   یمادر معرفد به  ی موجود را با  یصیتشخ

 ح داد. یتوضو ا

سندرم داون را   یبرا  یغربالگر  یهاشیدقت آزما
اضافهیم با  شاخصتوان  بید  یهاکردن  کرد. یگر،  شتر 

اندازه ب  یریگمثل  زاوینیاستخوان  پی،   –فک    -یشانیه 
و توجه به  د،  یکوسپ  یون تریتاسیرگورژ  ی، جستجوینیب

موج جر مجرایشکل  در  ایدیور  یان خون  ها  افتهین  ی. 
غربالگریآزمات  یحساس ز  یش  میرا  و  مثبت یاد  زان 

م کم  را  آن  ایکاذب  حال  هر  به  گرچه افتهین  یکند.  ها 
سنگ را  منیکفه  برانکنیتر  هم  باز  به یرس  ید،  دن 

قطعیتشخ بایص  آزمای،  از یپ  ی صیتشخ  یهاشید  ش 
 تولد را انجام داد.  

از آزما  "اختهی   یب  DNA  "استفاده  عنوان  ش  یبه 
ساسندر  یبرا  یغربالگر و  داون  ناهنجاریوم   ی هایر 

، به سرعت در حال گسترش است. مطالعات یروموزومک
ش  یپ  یمداخله اریغ  یهاشیدهد که آزماینشان م  یکنون

از   استفاده  با  -نیتمام جن  % 95اخته،  ی  یب  DNAاز تولد 
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به سندرم داون،    یها را کشف    Edward  و  Patauمبتلا 
از  یپ  یرتهاحمی غ  یهاشیآزما  .کندیم کارش    ی تولد، 

  ی ه کرد براید به همه مادران توصیست، و باین  یصیتشخ
تشخیتائ آزماید  تشخیص،  هم  یپ  یصیش  را  تولد  از  ش 

 انجام بدهند. 
 

 ن ینو  یدستاوردها
 

خون   ی نیجن  DNAاز    یقطعات درون  به  جفت  و 
خود   "اختهییب  DNA"در خون مادر    کند.یز میمادر سرر

در   "ینیته جن اخییب  DNA”غلظت    مادر هم وجود دارد.  
آبستن دهم  هفته  در  مادر  درصد    یخون  ده  کل حدود 

DNA  ش  ی با افزاو     اخته موجود در خون مادر استییب
آبستن آن    یسن  مقدار  مبه  از زاشودیافزوده  مان  ی. پس 

م سقوط  سرعت  به  مادر  خون  در  آن  در یسطح  و  کند 
اول روز  بعد،همان  ساعت  دوسه  عملا  قابل    یحت  ، 

-یب  DNAتوان  یم  PCR    ست. با کمکیهم ن  یریگاندازه
ق به  ین طریرا به مقدار انبوه در آورد و از ا  ینیاخته جنی

 برد.ین پیپ جنیژنوت

ایبرپا  نوآوریه  شیم   ی ن  تازهیتوان  از   یاوه 
شنهاد  یش از تولد را به مادران پیپ  یصیتشخ  یهاشیآزما
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-یب  DNAغلظت  نسبت درصد که  یستنبآل ی کرد. در اوا
  DNA  ینی )در واقع بخش جن  در خون مادر  ینیاخته جنی

 ی هاشتر دقت کرد و در هفتهید بیکمتر است با  اخته(ییب
سطح  ید که  افزاآگر  مادر  خون  در  مین  ابد،  ییش 

تکرار  یآزما را  بنمو ش  خون  چاق  مادران    ی شترید.  
غلظت    ،دارند جنییب  DNAلذا  خونشان    ینیاخته  در 
مناسب، دشوارتر است. امروزه   یدن به رقم یو رس  ،کمتر

بی  یبرا تع  یژنتک  ی هایماریافتن  خون ییو  گروه  ن 
 اند. ن روش استفاده کرده یاز ا  ینیجن

 ن یجن یژنتک یها یماریب

مکا تعدادینون  ب  ی توان   یژنتک  یهایماریاز 
ها را  شین آزمایص داد. انجام ایرا تشخ  یغالب اتوزوم

 کنند: یشنهاد م یر پیدر موارد ز

 معلوم باشد،  یکیژنت یماریکه پدر مبتلا به ب یوقت

جنکه    یموارددر   ابتلاء  بی خطر  به   ی مارین 
 وجود داشته باشد،  یخانوادگ

سونوگراف  یهائافتهی  ینایبرم به یجن  یدر  ن 
ژنتیماریب د  یکیها  )مثل  بشوند   یهایسپلازیمشکوک 

اتوزومی شد  یاسکلت غالب  نظید  آکندروپلازی،  و    یر 
رنده  یدر ژن گ  یک که در اثر جهشیاناتوفورت  یسپلازید
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ف مه  ب  [FGFR3]  3بروبلاست  یفاکتور رشد  د(.  یآیوجود 
سونوگرافافتهی در  جنیا  یها  کوتاهها  نین  از    ی عبارتند 

قفسه3صدک    ازتر  )کم  دراز  یهااستخوان نه یس(، 
بار و  و سریکوچک  طب  یک  اندازه  اندازه  یعیبا    ی هائو 

 شکم. در  یعیر طبیغ

است. هرگاه    یعیطب  یمادر سالم باشد، ژن واگر  
 ی جهش  ،اخته در خون مادرییب  DNA  یرو   PCRش  یآزما
ا مژن  یدر  معلوم  بدهد،  نشان  این  که  ن  ژن  یشود 

جنیجهش از  و  ی افته  است،  آمده  دچار    اوستن  که 
  ین منفژاز نظر    PCRش  یاگر آزما  مربوطه است.  یماریب

به جن  یمعنباشد،  که  است  سالم  یآن  نن  به    یازیاست. 
ا  یهاشیآزما  انجام  تولد  ی پ  ی صیتشخ  یمداخله  از  ش 

 ست.ین

 نیگروه خون جن

مادر خون  در    DNAاست،    یمنف  RhDکه    یاگر 
ب  Dارهاش   آهمثبت  بهیدست  از    یمعند،  که  است  آن 

آمدهیجن ) زن  فاقد  یاست،  مادر  به    DNAرا خود  مربوط 
آزما  Dارهاش   لذا  است(  میمثبت  نشان  کیش  ه  دهد 

که   یمنف  Dمثبت است. در مادر ارهاش    Dن  ارهاش  یجن
ا  Dضد    یباد  یآنت  یدارا از  آزمایاست،  برای ن   یش 

خونییتع گروه  میجن  ین  استفاده  ز   ین  جنیکنند؛  ن  یرا 
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ب  Dارهاش   به  ابتلا  معرض  در  ک یتیهمول  یماریمثبت 
جنیمیالوا و  است  ارهاش  ی ون  ا  یمنف  D  ن  ن  ی دچار 

مادر ینم  یماریب دارا  یشود.  ارهاش  یجن  ی که    D  ن 
 یرد و به مادریگید قرار میت مراقبت شدحمثبت است ت

ن نظر یدهند که از ایمژده م  یمنف  Dن ارهاش  یجن  یدارا
میکند. گروه خون جنیدش نمیتهد  یخطر توان    ین را 

آبستن  اخته موجود در ییب  DNAدر     یدر همان سه اول 
آزما با   ، مادر  خون  آینمونه  ژن  نظر  از   یهاژنینت ش 

 ن کرد. ییتع Kell و Rh جمله ع ، از یشا یگروه خون

 گر ید یهای ناهنجار

برا پیتشخ   یدانشمندان  در شیص  تولد  از 
  ی ک یهستند.    یترقیدق  یمداخله اریغ  یراه ها  یجستحو

ا راهیاز  توانائن  از  استفاده  آزما  یهایها    ی هاشیبالقوه 
رو است.  ی  یب  ینی جن  DNA  یمختلف  گر ید  یکیاخته 

است.  یجن  MRIانجام    Chromosomal microarrayن 

analysis  د ناهنجاری  یبرااست    یگریراه  در یافتن  ها 
 ن. یجن

از   براییب  ی نیجن  DNAاستفاده  ص ی تشخ  یاخته 
اقدام انجام  بدون  هم  آن   ، داون  ا  یسندرم  و   یمداخله 

ل است تا با ی از خون مادر، در حال تکم  یاتنها در نمونه
ق  یدقت جنقابل  در  را  داون  سندرم  تشخیبول،  ص ین 
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روش   ها"بدهند.  مولکول  تک  نظ"شمارش   PCRر  ی، 
  21از کروموزوم    ی اضاف  یاافتن نسخهی  یتال برمبنایژ ید

جن افتراق  تریو  به  مبتلا  جن  21  یزومین  سالم  یاز  ن 
متشده  یطراح طرح  جن  DNAون  یلاسیاست.  و  ن  یمادر 

هم بر  و  است  می متفاوت  فکر  اساس  با  کننین  افتن  ید 
 یتوال  موجود درخون مادر بتوانند  یها  DNAتفاوت در   

DNA”  تع  "اختهی  یب  ینیجن ایی را  کنند.  از  ی ن  را  کار  ن 
 21کروموزوم    یله شده خاص رویمت  ینسبت نواح  یرو

جن میدر  انجام  سالم  افراد  و  ا  ین  ش یزماآن  ی دهند. 
م جایبالقوه  اش  یزماآن  ی گز یتواند  ص یتشخ  ی مداخله 

 تولد شود.   ش ازیپ

عصب  یهایناهنجار  ،نیجن  MRIبا   را   یدستگاه 
م بررس  یبهتر  بزرگوصمخصو  کرد؛    یتوان  نظر  از   یا 

کارآئ  یهابطن که  است   یسونوگراف  یمغز،  محدودتر 
ن دائم حرکت ی چون جن  آورد.   بدست   یدیاطلاعات مف

هم با    ین دشواریشود؛ ا  یمشکل م  MRIکند، کار با  یم
برطرف شده   یادید تا اندازه زیجد  پرسرعت  یهادستگاه

م انتظار  با  یاست.  که  را   MRIرود  جفت  کار  بتوان 
بررس توانائ  یخوب  ا  یسونوگراف  یکرد؛  مورد  ی در  ن 

 یو چهار بعد  یسه بعد  یرافونوگمحدود بوده است. س
نقشیجن هنوز  تشخین  در  محدود،  چند  هر  دارد. ی ،    . ص 
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در    MRIن با  یحجم جن  ین و بازسازیسطح جن  یبازساز
کند.  یکمک م  ینیجن  یهایاز ناهنجار  یاریص بسیتشخ

بازساز بیم   ،یسطح  یبا  را  کام  و  لب  شکاف  -هتوان 
بازسازیتشخ  یراحت با  داد.  م  یص  حجم  یحجم،  توان 

-سه  ین کرد. با بازسارییه او را تعین مثلا ریاعضاء جن
بزرگ  یبعد صورت  در  بطن،  مشدن  خوب  توان  یها، 

را کولوزم  سونوگراف  کورپوس  با  کرد؛  ن  ی ا  یمشاهده 
 امکان وجود ندارد. 

Chromosomal microarray analysis  ا  ی   CMA 

تازه  یروش برا  یانسبتا  ناهنجاری  یاست   یافتن 
ناهنجاریکروموزوم جمله  از  کوچکیبس  ی،  در   یار  که 

معمولیوتایکار د  یپ  نیقابل  برایدن    ی بررس  یستند. 
بایجن بافتین  جن   ید  برداشتیاز  نمونهن  با  تنها  لذا   .-

و  یبردار مای،  جفتلوس  یاز  آمنیا  خون  یک،  یوتیع  ا 
در   یاست.  پس از آن که سونوگراف  یبندناف انجام شدن

-یشنهاد مینشان داد، پ  یساختمان  یناهنجار  ین نوعیجن
که   ا  CMAشود  با  بشود.  انجام  است ی هم  ممکن  کار  ن 

ناهنجار وند  ن بشی متعدد و گوناگون در جن  یهایمتوجه 
ن خود  یا  ست، ویشان معلوم ن  ین یت بالیت و اهمیماه  که
نگرانیما مادر و خانوادهیبس  یه  مار  بنابرا  یاش  ن  یشود. 

 لازم است.  یمفصل یمشاوره قبل



34 
 

 

 ی دیکل ینکات آموزش
بکن مشاوره  کارهایاول  به  اقدام  سپس   ید، 

د آگاه شود که ی شاپش بای. مادر پیصیا تشخی  یغربالگر
ش رو یدر پ  یانتخاب  یهاست، چه راهیچن کار  یعواقب ا
با تشویدارد.  را  او  راهید  که  کرد  از  یپ  یهاق  را  رو  ش 

ابد که پس از مثبت  یرد، و درین حالا در مد نظر بگیهم
کار چه  به  دست  جواب،  چه   یشدن  زد،  خواهد 

 خواهد گرفت. یمیتصم
پ  ناهنجاریاگر  متوجه  تولد  از  جن  یش  ن  یدر 

همکاران  یشد است  لازم  جوئیدد،  چاره  به  هم   یگر 
ن  ین کار، مادر در مورد سرنوشت جنیدعوت شوند. با ا

آورد، در مورد ی بدست م  یو کودک خود اطلاعات بهتر
ط دشوار،  ی ن شرای رد، و در ایگیم  یم بهتریتصم  یآبستن
کارکشتهیحما کارشناسان  اخت  یات  گذاشته یدر  ارش 

 شود.-یم
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