


آزمایش های غربالگری تفسیر 
جنینسلامت 

دکتر محمد رضا عزیزی

بالینی یآزمایشگاهدکترای علوم 

اریترونو ژنتیک آزمایشگاه پاتوبیولوژی 



بارداری؛ اختلالات و عوارض دوران بارداری

ندوراکنندهتهدیدونامطلوبعوارضاختلالات،مهاردرمهمینقشپزشکیآزمایشگاه
.داردبارداری

زیرینعناواستلازمباردارمادرانسلامتتضمیندرپزشکیآزمایشگاهجایگاهدرکبرای
:گیردقرارتوجهمورد

جنینتکاملورشدلقاح،فرایندشناخت•

جنینسلامتوحفظدرجفتنقش•

آمنیوتیکمایعترکیباتواهمیت•

بارداریدوراندرمادرفیزیولوژیکتطابقوتغییرات•

جنینتکاملیوعملکردیرشد•



غربالگری دوران بارداری

:شودمیتقسیمدورهچهاربهپزشکاندیدگاهازبارداریدوران

کدامهرکه(سومودومواولماههسه)Trimestersعنوانبابارداریهایماههسهاولدورهسه•

.انجامدمیطولبههفته13

.باشدمیقاعدگیآخرینازروزاولیناز(13تا0هفته)بارداریاولماههسهدیگرعبارتبه•

Lastبارداریپایانیدوره• Time Intervalاصطلاحبهکهانجامدمیطولبهبارداری42تا37هفتهازکه

Termشودمینامیده.



بارداریاول ماهه غربالگری سه 

بارداری است؟( 11W+0D)چرا آغاز غربالگری سه ماهه اول هفته یازدهم 

.استبوده11هفتهازداونسندرمبهمبتلاجنین هایونرمالجنین هایمارکرهایدارمعنیتفاوتآغاز•

11هفتهاززودترراآنتواننمیامااست،CVSبارداریاولماههسهدرموجودتشخیصیتست•

ازپیشستتاینبینداریمعنیارتباطثانیاًواستبیشترجنینسقطحتمالاولاًزیرادادانجامبارداری

.استشدهمشاهدهجنینی،اختلالاتیکسریبروزافزایشو11هفته

ودمی شانجامجنینارگان هایازدیگریبررسی هایومارکرایناندازه گیریازگذشتهNTسونوگرافیدر•

نیستنداعتمادقابلجنینهفتگی11ازپیشبررسی هااینکه



بارداریاول ماهه غربالگری سه 

بارداری است؟( 13W+6D)چرا پایان غربالگری سه ماهه اول هفته ی سیزدهم 

سهدربارداریختمروش هایانتخابفرصتمادرباشداختلالیدچارجنینکهصورتیدر•

.داشتخواهدرااولماهه

-18هفته هایطیغیرطبیعیکروموزومدارایجنین هایدرگردنپشتادمبروزمیزان•

.است14زیرهفته هایدرآنبروزمیزانازکمتربارداری14

کهحالیدراست،%98-100حدودهفتگی14زیردرNTاندازه گیریدرموفقیتمیزان•

یریاندازه گدرموفقیتاحتمالعمودیوضعیتدرجنینگرفتنقراربابعدبه14هفتهاز

NTمی رسد%90ازکمتربهمناسبتصویریآوردندستبهو.



غربالگری سه ماه اول بارداری

بارداری13+6تا 11در هفته های جنینسونوگرافی دقیق انجام 

(NT)اندازه گیری ضخامت پشت گردن •

(NB)بینی استخوان •

تاریخ دقیق بارداریتعیین •

تعیین تعداد جنین ها •

شناسایی ساختمان جفت •



استاندارد NTویژگی های یک سونوگرافی

کهشودمیانجامزمانیدرگیریاندازهCRLمیلیمتر84و36بین

.باشدمی

کنداشغالرااسکرین%75کهباشدحدیبهبایدتصویربزرگنمایی

.دهدنشانراجنینتوراکسفوقانیقسمتوگردنسرفقطو

باشدمیدساژیتالپلندربایدجنین.

نبایدوباشد(خنثی)نوترالپوزیشندربایدجنینگردن

مایعدوجوعدمباشد،داشتهحدازبیشفلکسیونیااکستانسیون

.شدبامیجنینگردنحدازبیشبودنخمنفعبهجنینچانهزیردر



استاندارد NTویژگی های یک سونوگرافی

ودشدادهنمایشبایدباشد،میآمنیونوپوستخارجیوداخلیحدبیانگرکهاکوژنخطسه.

باشدجنینمحوربرعمودولوسنتفضایداخلیحددربایدکالیپراولتراسوند.

گیریاندازهNTشودانجامترانسلوسنتفضایاینقسمتترینعریضدرباید.



غربالگری توأم سه ماهه اول

FreeوPAPP-Aبیوشیمیاییمارکرهایاندازه گیریشاملتستاین βhCGسونوگرافیمارکرو
(NT)است.

یاییبیوشیممارکرهایهمزمانومی شودانجامباردارینخستماههسهدرتستاینکهآنجااز
.می شودنامیدهاولماههسهتوأمغربالگریمی گیرد،نظردرراسونوگرافیو

(13W+6D)13هفتهانتهایات(11W+0D)11هفتهابتدایازاولماههسهتوأمغربالگری
.(است13W+3Dتا12W+0Dفاصلهدرتستانجامزمانبهترین)استانجامقابل



( تست کواد)های چهارگانه آزمایش 

یا به رایج ترین و مطمئن ترین روش غربالگری در سه ماهه دوم بارداری تست کوادراپل مارکر

.استاختصار تست کواد 

بارداری قابل انجام ( 22W+6D)22تا انتهای هفته ( 15W+0D)15ابتدای هفته این تست از 

.بارداری است17تا 15آزمایش،  هفته بوده و بهترین زمان انجام 

:این تست شامل اندازه گیری موارد زیر می باشد

(AFP)آلفافتوپروتئین •

(hCG)گونادوترپین کوریونیک انسانی •

(uE3)استریول غیر کونژوگه •

•(DIA)Inhibin A



متغیرهای بالینی موثر بر ریسک ها و سطح مارکرها

مادرسن •

جنینسن •

مادروزن •

نژادیمنشاء •

(IDDM)دیابت وابسته به انسولین •

بارداریبارداری با استفاده از تکنیک های کمک کننده •

تریزومیسابقه قبلی •



مدین ها اساس محاسبه ریسک ها در غربالگری سلامت جنین 

ستدبهمبنایبرریسک هامحاسبهاساسجنینسلامتغربالگریآزمایش هایدر•

Multiplesآوردن of Medians(MoMs) & Mediansمی باشد.

،متغیرهاتمامکهاستاینآزمایشگاهدرغربالگریمراحلتمامیانجامازهدف•

داده هایوپارامترهابیوشیمیاییبیومارکرهایفاکتورها،ریسکفردی،عوامل

.شوندتبدیلMOMنامبهتفسیریقابلوشدهتعریفواحدبه...وسونوگرافی



معیار های یک گزارش استاندارد

رگیرنده یک گزارش استاندارد با معیارها و پروتکل های تایید شده آزمایشگاه باید در ب

:موارد زیر باشد

برای بیومارکرهای اندازه گیری شدهcMoMغلظت و •

ارایه تفسیر مناسب و علمی برای موارد غربالگری مثبت و منفی•

ارایه مقادیر ریسک های محاسبه شده•

ارایه توصیه ها و نکات لازم برای پی گیری های بعدی•



پروتکل پیگیری مادران در غربالگری 

:می گیرندقرارگروهسهدرمادرانداون،سندرمغربالگریتستنتیجهاساسبر

Highمثبتاسکرینگروه1. Risk)):باشد1:250ازبیشترجنینابتلاریسککهصورتیدر
ی شودمدادهارجاعآمنیوسنتزانجاموژنتیکمشاورهبرایمادرجنین،سنتائیدازپس

Intermediateبینابینیریسکباگروه2. Risk)):بینداونسندرمریسککهصورتیرد
می شودتوصیه18-20هفتهدرتفصیلیسونوگرافیانجامباشد،1:2000-1:250

Lowمنفیاسکرینگروه3. Risk)):کمتر1:2000ازآمدهدستبهریسککهصورتیرد
نداوسندرمغربالگریوگرفتهقرارکم خطرگروهدرباردارخانمصورتایندرباشد،
.شودانجامبایدبارداریمعمولمراقبت هایومی پذیردپایان



(آنومالی اسکن یا سونوگرافی تفصیلی)سونوگرافی سه بعدی 

:سونوگرافی تفصیلی برای اهداف زیر به کار می رود/ اسکنآنومالی 

بررسی و کنترل آناتومی اندام های جنین1.

اندازه گیری رشد جنین شامل اندازه و آناتومی سر، مغز، اندام ها و تنه2.

بررسی اندام و اعضای جنین3.

اندازه گیری و کنترل جفت و میزان حجم مایع امنیوتیک4.

تعیین جنسیت جنین5.

جنینبررسی تصاویر سه بعدی و چهار بعدی 6.



بررسیانجامزماندرکهاستدومماههسهدارهدفسونوگرافیژنتیک،سونوگرافی•

.شودمیانجامآناتومیک

ررسیبآنوپلوئیدیمینورمارکرهایوجنینیماژورهایمالفورماسیونسونوگرافیایندر•

اهیکوتنوکال،پوستیچینافزایشازعبارتندآنوپلوئیدیمینورمارکرهای.شودمی

هرودبینی،استخوانبودنهیپوپلاستیکیافقدانپیلکتازی،دراز،هایاستخوان

(EIF)اینتراکاردیاکاکوژنکانونوهیپراکوئیک

سکریتعیینبهتواندمییکدیگرکناردریاتنهاییبهمارکرها،اینوجودعدمیاوجود•

عدمیاانجامدرگیریتصمیمبرایراهنماییوکندکمکدومماههسهدرآنوپلوئیدی

.باشندمیآمینوسنتزباتهاجمیهایتستانجام

(آنومالی اسکن یا سونوگرافی تفصیلی)سونوگرافی سه بعدی 



 NIPT(Non Invasive Prenatalآزمایش غربالگری 

Testing) و جستجویfetal cell free DNAدر خون مادر



غیر تهاجمی غربالگری سلامت جنینروش آزمایش هارمونی 

برایآمریکادر2014سالازکهمی باشد،آمریکاآریوزاکمپانیمحصولهارمونیآزمایش•

.استشدهارایهداونسندرمدقیقوتهاجمیغیرتشخیص

YوXکروموزوم هایبهوابستهکروموزومیاختلالاتوجنینجنسیتمی تواندآزمایشاین•

.نمایدتعییننیزرا

ازکمترکاذبمثبتنتایجباو%99/9ازبیشتشخیصنرخودقتباهارمونیآزمایش•

را...وترنرکلاین فلتر،،(T13)پاتائو،(T18)ادوارد،(T21)داونسندرممی تواند0/1%

.دهدتشخیص



ARTآزمایشگاهیبارداری های یک قلو و دوقلو که با تکنیک های -1 . استشده انجام (IVFو (

سال35سنین بالای -2

سابقه مثبت اختلالات کروموزومی و سندرم داون در فرزند قبلی یا فامیل درجه یک-3

سقطبارداری با سابقه -4

مثبتHIVمادران-5

.دارندPROMزنانی که سابقه پارگی کیسه آب-6

.باشدمواردی که کشت آمنیوسیتها موفقیت آمیز نمی -7

آزمایش هارمونی اغلب برای بارداری های پر خطر و به صلاحدید 

.متخصص زنان انجام می شود



مقایسه آزمایش هارمونی با دیگر روشهای تشخیصی و غربالگری سلامت جنین



مقایسه آزمایش هارمونی با دیگر روشهای تشخیصی و غربالگری سلامت جنین



با آزمایش هارمونی بیشتر آشنا شوید



نمونه جواب 
آزمایش هارمونی





بارداریروش های تهاجمی تشخیص پرناتال درسه  ماهه دوم 

آمنیوسنتز

با اگر در سونوگرافی یا آزمایشات انجام شده در سه ماه اول و دوم شک به وجود بیماری داشتیم

18تا 14آمنیوسنتز از. صلاحدید متخصص زنان و ژنتیک تصمیم به آمنیوسنتز گرفته می شود

.  هفتگی بارداری می تواند انجام شود

.  با انجام آمنیوسنتز می توان به تشخیص قطعی موارد زیر رسید

سندرم داون            اختلالات کروموزومی            نقص لوله عصبی    

کم خونی تالاسمی       بیماری های عضلانی             بیماری های متابولیک



دادهکهایساله26خانم

جملهازسونوگرافیهای

NTوNBباوبودهنرمال

آزمایشنتیجهبهتوجه

21تریزومیسکوئنشیال

باوشدهگزارشمثبت

میتریزوآمنیوسنتزانجام

.استشدهتائید21



توجهباکهایساله32خانم

ینتیجهبودنخطرپربه

باردواول،ماههسهتست

شدودادهانجامفریسل

inconclusiveنتیجه

.شدداده

تز،آمنیوسنانجامبانهایتدر

.شدتائیدتریپلوئیدی



هایدادهکهایساله37خانم

نرمالاولمرحلهدرسونوگرافی

آزمایشانجامباوبوده

بیوشیمیریسکسکوئنشیال

.استشدهگزارش18تریزومی

آنومالیآزمایشگاه،توصیهطبق

.استشدهانجاماسکن

شگزارمارکرهایسافتبهتوجهبا

تزآمنیوسناسکنآنومالیدرشده

تایید18تریزومیوشدهانجام

.گردید



توجهباکهایساله27خانم

NTDمارکرکوادتستبه

ابواستشدهگزارشمثبت

تائیداسکنآنومالیانجام

انجامدرمانیسقطوشده

.استشده



تتسنتیجهکهایساله27خانم

گزارشمثبتNTDغربالگری

دهبونرمالاسکنآنومالیوشده

.است

مسمومیتدچارماهگی6در

.استشدهسقطجنینوبارداری



نتیجهکهایساله40خانم

مثبتNTDغربالگریتست

اسکنآنومالیوشدهگزارش

.استبودهنرمال

وآبکیسهپارگیماهگی8در

.استدادهرخجنینسقط



نتیجهکهایساله39خانم

مثبتNTDغربالگریتست

ناسکآنومالیوشدهگزارش

.استبودهنرمال

Placent)جفت سر راهی 

previa )گزارش شده است  .



پرسش و پاسخ های رایج

؟شودمیهتوصیجنینسلامتغربالگریتستانجامقلو،سهوقلودوبارداریبرایآیا

NTسونوگرافیانجامدوقلوبارداریبرای & NBاولماههسهغربالگریآزمایشو
هجداگانریسکقلهربرایاولماههسهدرقلوهادوغربالگریدر.شودمیتوصیه

قابلنیزDNAفریسلتستقلودوهایدربارداری.شودمیگزارشومحاسبهای
.استانجام

NTسونوگرافیانجامقلوسهبارداریدر & NBغربالگریتستتنهاواستضروری
یکتنهادوم،ماههسهدرمادرخونازاستفادهباکهباشدمیمارکرکوادآزمایش

.نمایدمیگزارشریسک

NBسونوگرافیتنهاباید(سنیهردر)قلوسهازبیشهایبارداریباهاوخانم &
NTسونوگرافیبارداری،18-21هایهفتهدرلزومصورتدریاودهندانجامرا

.شودانجام(تفصیلی)اسکنآنومالی

لاترباوچهارقلوهایبارداریبرایمادرخونازاستفادهبابیوشیمیاییهایآزمایش
.نداردوجود



پرسش و پاسخ های رایج

؟باشدمیچقدرجنینسلامتغربالگریهایآزمایشتشخیصنرخ

NTسونوگرافیبابارداریاولماههسهغربالگریبرای & NB،95حدودتشخیصنرخ

میدرصد85حدودتشخیصنرخمارکر،کوادیادومماههسهغربالگری.باشدمیدرصد

.باشد

NTسونوگرافیبا(بارداریاولماههسهغربالگری)FTSآزمایشچنانچه & NBبااستاندارد

هفتهیتفصیلسونوگرافیانجامو(بارداریدومماههسهغربالگری)مارکرکوادهایآزمایش

.بودخواهددرصد97حدودتشخیصنرخباشد،همراهبارداری21-18



پرسش و پاسخ های رایج

کمگروهجزءباردارخانمیک(Quad)کوآدآزمایشدوم،ماهسهغربالگریآزمایشجواباگر

بایدتصمیمیچهباشد،پرخطرگروهجزء(Sequential)متوالیغربالگریآزمایشجوابوخطر

گرفت؟

نرخزیرانموداعتمادتوانمیبیشترمتوالیغربالگریجواببهروشدواینبینمقایسهدر

.استبالاترآنغربالگریقدرتوتشخیص



پرسش و پاسخ های رایج

ادواردسندرم،(21تریزومی)داونسندرمخطرازغیربهاطلاعاتیسرم،غربالگرینتایجآیا

ONTDsبازعصبیلولهنقایصو(18تریزومی) دهد؟میارائه((

MoMمنتظرهغیرکاهش ≤0.4 - PAPP-A))افزایشیااولماههسهدر

MOMمادریسرمAFPمنتظرهغیر > 2.5 -MOM>0.3 کونژوگهغیراستریولکاهشیاو((

MoMمادریسرم مسمومیتنظیربادارینامطلوبعوارضدرافزایشبا0.4≥

IUGRرحمیداخلرشدمحدودیت((pre-eclampsiaبارداری جفتشدنکندهو((

abruption placental))برایمامایییاوزایمانمتخصصپزشکانبامشاورهکهاستمرتبط

.شودمیپیشنهادافراداین



پرسش و پاسخ های رایج

NTDsنخاعیکانالبودنبازاختلالبرایدومماههسهغربالگریدراگر شد،اعلامریسک((

چیست؟بعدیاقدامات

جدیدMOMوشودتکرارAFPگیریاندازهآزمایشبعدهفتهیکدقیقااستلازممواردایندر

:گرددمحاسبه

جنینوباشدمیمادربهمربوطAFPتغییراتبود،شدهکمتراولنتیجهازدومMOMچناچه-الف

.استسالم

لازموداردجنینیمنشاءMOMتغییراتبود،شدهبیشتراولنتیجهازدومMOMچنانچه-ب

انجاموآمنیوتیکمایعAFPگیریاندازه،آمنیوسنتزشاملبعدیتشخیصیاقداماتاست

کولینلاستیمادهلزومصورتدریاوشودانجامنخاعیکانالبرتمرکزبامتوالیهایسونوگرافی

.شودگیریاندازهآمنیوتیکمایعاستراز



پرسش و پاسخ های رایج

18-21هفتهدرتنهاباشدوندادهانجامغربالگریآزمایشهیچباردارخانمچهچنان

Soft)مارکرخفیفیکتفصیلی،سونوگرافی marker)لازماقدامیچهباشد،شدهگزارش

است؟

.آمنیوسنتزباشدوجنینقلبشامل؛اکوکاردیوگرافیتواندمیگیریپیاقدامات



پرسش و پاسخ های رایج

؟شودمیگزارشچگونه(NIPT؛cfDNA)فریسلغربالگریآزمایشنتایج

:شودمیگزارشعنوانسهباNIPTآزمایشپاسخ

1-High risk 2-Low risk 3-Redraw Request or inconclusive result



پرسش و پاسخ های رایج

بهنیازاولدرمرحلهوباشدمیگزارشغیرقابلمواردچهدر(NIPT؛cfDNA)فریسلغربالگریآزمایش

دارد؟گیرینمونهتکرار

گرددمیسببکهشودمیکمجنینیآزادDNAمیزانمواردیدر،2016سالACMGگایدلاینطبقبر

:استزیراردموشاملکهگیردصورتگیرینمونهتکراربهنیازیاوباشیمنداشتهتستازصحیحیتفسیر

میتربیشخونحجمباشدبیشتروزنهرچهباشد،میوزنبهوابستهخونحجم:بالاوزنباباردارهایخانم

شودمیرقیقخونازبیشتریمیزاندرDNAبنابرایناست،ثابتجنینیآزادDNAتولیدمیزاناما.شود

Fetalکاهشباعثکه Fractionمیزانبارداری10هفتهقبل:جنینپایینسن.گرددمیDNAجنینیآزاد

.استانجامقابلبارداری10هفتهدرNIPTتستدلیلهمینبهاستپایینبسیار

ازیافتهافزایشریسکباجنینیآزادDNAپایینمیزانکهاستشدهدادهنشانمطالعاتدر:آنوپلوئیدی

cellآنالیزوNIPTآزمایشکههارمونینتایجدرصد2حدوددر.استارتباطدر21تریزومیوتریپلوئیدی

free DNAشآزمایعنوانبهبایدشود،میآمادهتفسیرغیرقابلوگزارشقابلغیرهایتفسیرباآنها

.دهندانجامنظرپزشکباتکمیلیسونوگرافیاقداماتوژنتیکهایمشاورهوشودتلقیپرخطر



پرسش و پاسخ های رایج

چهبهشودمیگزارشسلغربالگریآزمایشدرکهجنینیDNAدرصدیانسبتاصطلاح

است؟معنی

FetalنامبهاصطلاحییکمادرDNAبهجنینیآزادDNAنسبت Fractionکهکندمیایجادرا

درصد10معمولطوربهنسبتاینکهکندمیایجادتستصحتودقتدرمهمینقش

.باشدمیدرصد4قبولموردنتایجبرایجنینیآزادDNAمیزانکمترینواست



THANK YOU


