
غربالگری ناهنجاری جنین

دکتر شهرام ترکمندی

دکتری تخصصی ژنتیک پزشکی

مسئول فنی آزمایشگاه ژنتیک ژنوم اراک



 نقص لوله ( ۱۳تریزومی ) ، سندرم پاتو ( ۱۸تریزومی ) سندرم ادوارد ( ۲۱تریزومی ) آزمایشات غربالگری جنین به منظور تعیین ریسک یا خطر ابتلا به سندرم داون ،

:گروه که به شرح زیر است تقسیم میشوند ۴انجام میشود که بطور کلی به  ( Per-eclampsia) و مسمومیت حاملگی  SLOSسندرم ،(NTD) عصبی باز 

( Double Marker) سه ماهه اول بارداری 1.

( Quadruple Marker) سه ماهه دوم بارداری 2.

Integrated, Sequential,Contingent) آزمایشات جامع و ترکیبی 3. Prental Screening )

( Cell free DNA) روش های غربالگری جدید 4.



غربالگری سه ماهه اول

 در تست غربالگرى سه ماهه اول باردارى(First Trimester Screening = FTS)  ى به همراه سن مادر مورد استفاده دو نوع اندازه گير
د تا ريسك سندرم داون، تريزومى قرار مى .محاسبه شود13و تريزومى 18گير

 ین زما)برای انجام تست به آزمایشگاه ارجاع مى شود 13تا انتهای هفته 11در غربالگری سه ماهه اول خانم باردار از ابتدای هفته ن بهير
(.است13W+3Dتا 12W+0Dانجام تست در فاصله 

 د، غربالگری از آنجا که این تست در سه ماهه نخست بارداری انجام مى شود و همزمان مارکرهای بیوشیمیایی و سونوگرافی را در نظر مى گير
.توأم سه ماهه اول نامیده مى شود

 این نوع غربالگری مشکلات غربالگری های جداگانه بر اساس مارکرهای بیوشیمیایی(PAPP-AوFree βhCG)  و مارکر سونوگرافی(NT) 
.را که در گذشته هر یک به تنهایی انجام مى شدند، رفع مى کند



چرا زمان آغاز غربالگری سه ماهه اول هفته یازدهم بارداری است؟

1 )بوده و پیش از آن 11از هفته جنین های نرمال و جنین های مبتلا به سندرم داون جامعه مدین  آغاز تفاوت معنی دار
.مدین های این دو جامعه بالاستهمپوشانی



نیز وجود یصیتشخکه به دنبال آن یک تست زمانی انجام تست توجیح پذیر است به طور کلی در تمام تست های غربالگری، ( 2
.را مورد تأیید قرار دادمثبت غربالگریداشته باشد تا بتوان با آن موارد 

تست تشخیصی موجود در این مرحلهCVSسقطحاملگی آن را انجام داد زیرا اولاً احتمال 11، اما نمی توان زودتر از هفته است
، از جمله اختلالات جنینیو افزایش بروز یکسری 11جنین بیشتر است و ثانیاً ارتباط معنی داری بین انجام این تست پیش از هفته 

.و کوچک بودن زبان مشاهده شده است( یا کوچک بودن فکین)اختلالات عضوی عرضی، میکروناتیا 



3 )در سونوگرافیNT،گذشته از اندازه گیری این مارکر یکسری بررسی های دیگر هم از ارگان های جنین انجام می شود که این
:از جمله این بررسی ها می توان به موارد زیر اشاره کرد. هفتگی جنین قابل اعتماد نیستند11بررسی ها پیش از 

- حاملگی فتقی در ناحیه روده مشاهده می شود که با 10تا 8بین هفته هایتمامی جنین ها تقریباً در (: فتق نافی)بررسی اگزومفالوس
.تقریباً تشخیص فتق نافی را غیرممکن می سازدایجاد یک توده هایپراکوژنیک در قاعده ناف، 

- استخوانی  شدن برای بررسی این اختلالات باید فرآیند(: فقدان مغز)آننسفالیو یا ( فقدان جزئی یا کامل جمجمه)بررسی آکرانیا
.در این مورد قابل اعتماد نیستند11صورت می گیرد و بررسی های پیش از هفته 11اما این فرآیند در هفته . جمجمه کامل شده باشد

-حاملگی امکان پذیر است10بررسی چهار حفره قلب و شریان های بزرگ بعد از هفته : بررسی قلب.

-رویت می شوند12موارد در هفته ٪100و 11موارد در هفته ٪80، 10موارد در هفته ٪50این اعضاء : بررسی معده و مثانه



است؟13W+6Dچرا پایان غربالگری سه ماهه اول در 

به سه دلیل:

1- باشد بیمار فرصت انتخاب روش های ختم حاملگی در سه ماهه اول را خواهد داشتدر صورتی که جنین دچار اختلالی.

2- حاملگی کمتر از میزان بروز آن در 14-18میزان بروز ادم پشت گردن در جنین های دارای کروموزوم غیر طبیعی طی هفته های
.است14هفته های زیر 

3-میزان موفقیت در اندازه گیریNT به بعد با قرار گرفتن جنین 14است، در حالی که از هفته ٪98-100هفتگی حدود 14در زیر
.می رسد٪90و به دست آوردن تصویری مناسب به کمتر از NTدر وضعیت عمودی احتمال موفقیت در اندازه گیری









:روشهای غربالگری تلفیقی یا مرحله ای



موارد شانجام تست های سه ماهه اول و دوم به شكل دو مرحله ای با وجود افزایش میزان تشخیص نسبت به اینكه به طور مستقل انجام گیرد با افزای
مرحله تعیین می همراه خواهد بود، استراتژی های مطرح كنونی برای برنامه های دو مرحله ای كه میزان خطر نهایی را پس از بررسی هر دومثبت كاذب

:نماید ، عبارتند از 



در سه ماهه اول با در نظر گرفتن سن مادر و انجامNT + PAPP-Aو Free β hCGشامل انجام تست های Integrated: –الف
Quadruple test محاسبه نهایی خطر براساس مجموعه موارد استدر سه ماهه دوم و.



در سه ماهه دوم و محاسبه خطر نهایی براساسQuadruple testدر سه ماهه اول و PAPP-Aانجام تست Serum Integrated:-ب
(.وجود ندارد، روش انتخابی استNTطبق دستورالعمل این روش، در مناطقی كه دسترسی به سونوگرافی . )كلیه نتایج است



.در این روش تست های سه ماهه اول انجام می گیرد و خطر محاسبه می گردد Stepwise sequential:-ج
قرار می گیرند مشخص شده و برای آنها مشاوره و انجام تست1/50( خطر بالاتر از ) براساس خطر محاسبه شده افرادی كه مشخصا در خطر بالا 

زم بعدی لادر سه ماهه دوم ارجاع می شوند و اقداماتQuadruple testسایر موارد كه ریسك كمتری دارند برای انجام . پیشنهاد می شودتشخیصی
سه ماهه دوم صورت می پذیردCut offپس از محاسبه خطر نهایی و تعیین وضعیت نسبت به 



د-Contingent sequentialار در این روش نیز به دنبال انجام تست های سه ماهه اول ریسک ابتلا محاسبه می گردد، اما این ب

.  قرار می گیرندسه گروه خطر بالا ، خطر متوسط و خطر پایین و با فاصله در مرز بندی های مشخص نتایج براساس 

خطر راد با و افبرای موارد با خطر پایین اقدام بیشتری انجام نمیشود ، تشخیصی ارجاع می شوند موارد با خطر بالا برای تست های

و محاسبه خطر نهایی ارجاع می گردندو یا تست های مولکولیQuadruple testمتوسط برای انجام 







مراحل اصلی غربالگری در برنامه ساماندهی

















NIPTکاذبمثبتدلایل

Confined Placental Mosaicism

Vanishing Twins

Maternal malignancy



NIPTدلایل منفی کاذب 

شودانجامدهمهفتهازقبلتستاگر

وزن بالای مادر

تریپلوئیدجنین

True fetal mosaicism


