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ه با ریسک پایه برای این که یک بچ
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اهداف غربالگری سه ماهه اول
 شناخت گروهی از زنان باردار که در خطر

.دداشتن جنین مبتلا به انوپلوییدی هستن
 همچنین امکان شناخت زودرس بیماریهای

مهلک مانند ناهنجاریهای قلبی و هرنی 
دیافراگماتیک در جنین

 انجام غربالگری در سه ماهه اول امکان
.تشخیص زودتر بیماری را فراهم می کند

کاهشfalse-positive rates و افزایش
حساسیت تشخیصی  که سبب کاهش تعداد

کاهش )تستهای تشخیصی غیرضروری 
(آمنیوسنتز

 عدم افزایش سقط های عمدی



انواع غربالگری

(combined test)غربالگری سه ماهه اول•

(integrated screening)غربالگری ادغام یافته•

(sequential screening)غربالگری متوالی•

(stepwise sequential screening)غربالگری متوالی گام به گام
(contingent sequential screening)غربالگری متوالی احتمالی



ه در تمام موارد زیرصرف نظر از سن باید گزین
.تست های تهاجمی پیشنهاد شود

o سال35حاملگی تک قلویی وسن مادر در هنگام زایمان بیشتراز
o سال31حاملگی دو قلویی دی زیگوت و سن مادر در هنگام زایمان بیشتر از
oسابقه به دنیا آوردن کودک مبتلا به تریزومی اتوزومی

o سابقه به دنیا آوردن کودک مبتلا بهXXX47ویاXXY47
oوجود حالت حاملی جابجایی کروموزومی،در بیمار یا همسر وی
o حاملی وارونگی کروموزومی،در بیمار یا همسر ویوجود حالت
oوجود سابقه تریپلوئیدی
oوجود مواردی از سقطهای راجعه زود هنگام
oابتلای بیمار یا همسر وی به انوپلوئیدی

oتشخیص ناهنجاری ساختمانی جنین با سونوگرافی



غربالگری سکوئنتال در چه کسانی انجام می شود؟

 35زنان بالای

- دوقلوییزنان با بارداری

- زنانی کهHIV  روه از آنجائیکه انجام آمنیوسنتز در این گاز مثبت هستند
ر به جنین می شود بنابراین بهتازمادر  HIVزنان سبب افزایش بالقوة انتقال 

است برای کاهش موارد مثبت کاذب تست های غربالگری در این گروه از
.شودتست سکوئنشیال استفاده ز زنان ا

- زنانی کهIVF  یا(Intra Cytoplasmic Sperm 

Injection)ICSI  انجام داده اند.



مراحل غربالگری
 (هفته6-10)مشاوره با خانم باردار

محدودیت زمان اخذ مجوز سقط قانونی

 ینجنضرورت آگاهی والدین برای انتخاب غربالگری ناهنجاری

 غربالگری ناهنجاری جنینآزمایشات

تست های تشخیصی ناهنجاری های جنین



در مشاوره با خانم باردار
oیح احتمال داشتن فرزندی با سندم داون توض

.داده شود
o ی ناهنجاری های کروموزوممیزان تعیین سایر

به غیر از سندرم داون واحتمال داشتن 
.فرزندی با این ناهنجاری ها بین شود

o برای دریافت نتایج مدت زمان لازم درباره
اده اطلاع دتشخیصی   تست های غربالگری و 

.شود
o شوداطلاع داده ختم بارداری درباره نحوه  .



در مشاوره با خانم باردار

o داده ی بین تست های غربالگری و تشخیصتفاوت توضیحی درخصوص
شود

o تست های غربالگری با تست های تشخیصی حساسیت و دقت
.مقایسه شود

o ودروش های تشخیصی قبل از تولد توضیح داده شاحتمالی خطرات.
o انواع تست های غربالگری ارائه شودکارایی توصیفی در خصوص.
o را مرتبط با تست های تشخیصی و غربالگریروحی و روانی مسائل

.درنظر گرفته شود



درمشاوره با خانم باردار
برخی اختلالات کروموزومی کشف می شوند.
سندرم داون به صورت تصادفی در هر بارداری اتفاق می افتد.
د سندرم حتی اگر سابقه فامیلی،خانوادگی،یازایمان قبلی نباشد ،احتمال وجو

. داون در بارداری فعلی وجود دارد
با افزایش سن خطر آن افزایش می یابد.

۲۹-201500در1سال
39-30900در1سال
49-40100در1سال
oبرهزینه
oمعتبرمراکزبهمراجعه
oمتبحرافراد



مشاوره با خانم باردار 
نتیجه غربالگری
1-خطر پایین :
احتمال وقوع سندرم داون کم است.
نیاز به انجام روش های تشخیصی تهاجمی( آمنیوسنتز یاcvs  )

.نیست
2- بالا و مثبتخطر:
به معنی ابتلای جنین به سندرم داون نیست  .
تشخیصیهایروشانجامبهنیازقطعیتشخیصبرای

Chorionicیاآمنیوسنتز)تهاجمی villous sampling
(CVS)cvs)جنینسقطهاروشاینعارضهترینجدی.است

(200تا100در1).استسالم



غربالگریتشخیص در مقایسه با 

(-) (+)

:عدم هم پوشانی
تست مثبت  غیر طبیعی

است

:هم پوشانی
رد تست مثبت می تواند با موا
اه طبیعی یا غیر طبیعی همر

.باششد



غربالگریکارایی تست های 
ستتیککهاستاینغربالگریهایتستخصوصدرمهمنکته

ایینپکاذبمثبتمیزانوبالا(کردنجدا)تمایزقدرتبایستی

.باشدداشته

تستودارندمشکلکهافرادیدرصد:(حساسیت)تمایزقدرت

(بهتربالاترهرچه).استکردهشناساییمثبتراآنها

تتسکهمشکلبدونموارددرصد:(کاذبمثبتمیزان)ویژگی

(بهترکمترچههر).استکردهشناساییمثبتراهاآن



مقایسه روشهای غربالگری در تشخیص سندرم داون

AFP ALONE > 15 weeks 20%

AFP & hCG >15 weeks 60%

AFP,hCG,uE3 >15 weeks 65-70%

AFP,hCG,uE3,DIA >15 weeks 70-75%

NT 11-14 weeks 70-80%

NT, B-hCG, PAPP-A 11-14 weeks >85%

Marker Timing Detection Rate



تست های تشخیصی ناهنجاری های جنین

: آمنیوسنتز

آمنیوسنتز زمانی انجام می شود که غربالگری سه ماهه دوم  نتیجه پرخطر 

15آمنیوسنتز به منظور تشخیص ژنتیکی بین هفته های .را گزارش می کند

. حاملگی انجام می شود20و 



آمنیوسنتز عوارض 

آمنیوسنتز نادر بوده و شامل لکه بینی گذرای واژینال  یا نشت مایععوارض 

آسیب دیدگی جنین در اثر برخورد . آمنیون و کوریوآمنیونیت می باشد

14-11در آمنیوسنتز زودهنگام که در هفته های . سوزن نادر است

حاملگی انجام می شود  عوارض آن بیشتر و احتمال مرگ جنین نیز وجود 

.دارد

اگر مادر سابقه زایمان نوزاد با سندرم داون و یا سابقه نتیجه مثبت:نکته 

/آمنیوسنتز CVS واجد در بارداری قبلی داشته است، پس از انجام مشاوره، 

( بدون انجام غربالگری. )ساست



نمونه برداری از پرزهای کوریونی (CVS)

.  حاملگی انجام می شود13-10از پرزهای کوریونی در هفته های بیوپسی 

ممکن است به صورت ابدومینال  و یا جفت، جهت دسترسی آسانتر به 

.سرویکال انجام شود

CVSاندیکاسیونهای  مزیت . اساسا همان اندیکاسیونهای آمنیوسنتز است

این روش این است که نتیجه آن در مراحل ابتدایی تر حاملگی مشخص می 

.شود



اولغربالگری سه ماهه 

Nuchal translucency 

Free beta HCG

PAPP-A

(و مارکرهای شیمیایی سرمNT)تست ترکیبی 



NUCHAL TRANSLUCENCY (NT)

Amnion Skin



NUCHAL TRANSLUCENCY

•> 3mm = 30% risk of  

aneuploidy

•50-85% detection, 4.5% false 

positive

•Also associated with CHD, 

skeletal abnormalities, and 

diaphragmatic hernia
ارزش تشخیصی NTسونوگرافی  

بسیار بالائی در تشخیص اختلالات
میلی 3کروموزومی دارد اگر بالاتر از 

متر باشد انجام تست تشخیصی 
(CVS و آمنیوسنتز )را توصیه  می

.کنیم



الگوریتم
غربالگری سه ماهه اول

پر خطر

نمونه برداری از پرزهای 

(CVS)جنینی 

خطر متوسط

quadغربالگری 

(چهارگانه)

ز در موارد پرخطرآمنیوسنت

ترجیح داده می شود

کم خطر

تست های دیگری در

آینده نیاز نیست



 باشد، پس از تأیید سن 1:50در صورتی که ریسک جنین بیشتر از
.  برای مشاورة ژنتیک و انجام آمنیوسنتز ارجاع داده می شودجنین،مادر 

o روز 7آزمایش بیش از درجواب صورتی که سن جنین با سن گزارش شده در
داده اختلاف داشته باشد مادر برای محاسبة مجدد ریسک به آزمایشگاه ارجاع

میشود

 صورتی که برای تعیین سن جنین از درLMP  ًاستفاده شده باشد حتما
ین انجام برای تأئید سن جنیک سونوگرافی باید پیش از انجام آمنیوسنتز، 

.شود 

.



دومغربالگری سه ماهه 
oآلفا فتا پروتئین

oBHCG

oاسترادیول غیر کونژوگه

oINHIBIN A



غربالگری سه ماهه دوم
.شودمیانجامبارداری17تا15هفتهدر

داونمسندربهجنینابتلایباکههاییحاملگیدرفوقهایهفتهطیدر

:شودمیدیدهزیرهایویژگیهستندهمراه

B-HCG:انتظارحدازبیشتر(2MOM)

AFP:انتظارحدازکمتر(7/0MOM)

UE3:انتظارموردحدازکمتر(8/0MOM)

Inh A:انتظارحدازبیشتر(8/1MOM)



غربالگری در سه ماهه دومنتایج 

:خطرکم

.استکمبررسیموردهایناهنجاریوقوعاحتمال

:پرخطر

.استضروریمنیوسنتزآ

توصیهبارداری18هفتهازپسبارداریدومماههسهغربالگری:نکته

.شودنمی



هتوصیبارداریاولماههسهدرجنینغربالگریحاضردرحال

.شودمی

17هفتهازقبلوروز6وهفته13ازپسباردارخانمچنانچه

ونمایدمراجعهبارداری

انجامرااولماههسهغربالگری

،والدینانتخابومشاورهازپساست،نداده

.شودمیدرخواستبارداریدومماههسهغربالگری



:ناهنجاری هاغربالگری سایر 

صرف نظر از نتیجه مثبت یا منفی غربالگری سه ماهه 

وله لغربالگری نقص برای آلفافیتوپروتئیناول، آزمایش 

18تا 16سونوگرافی هدفمند هفته جنین و عصبی

در (ماژور)اصلی ناهنجاری های غربالگری برای بارداری

.می شودخواست 



شاخصهای سونوگرافیک

o گردنیضخیم شدن چین
oفقدان یا هیپوپلازی استخوان بینی
oکوچک بودن لوب فرونتال یا براکی سفالی
oکوتاه بودن گوشها
oکانون داخل قلبی اکوژن
oروده اکوژن
oاتساع خفیف لگنچه کلیه
oپهن شدن زاویه ایلیاک
oپهنتر شدن شکاف بین انگشتان اول و دوم یا شکاف کفش صندل
oکلینو داکتیلی،هیپوپلازی بند میانی انگشت پنجم دست
oشیار کف دستی عرضی منفرد
oکوتاه بودن استخوان ران
o(هومروس)کوتاه بودن استخوان بازو



وپریناتالمشاوره ژنتیکتست های تشخیصی واندیکاسیون انجام 

مواردی که یافته های ذیل را در آنومالی اسکن دارند باید برای انجام تست های
:معرفی شوندژنتیک و یا پریناتال مشاوره تشخیصی و



aberrant right subclavianوجود artery یا همانARSA

میزانNF  مترمیلی 6بالای

 (به درخشانی استخوان و یا بیشتر)اکوژنیک روده

 (در سه ماهه دوم)فقدان تیغه بینی

بیش از یک سافت مارکر مشاهده شود.



وپریناتالمشاوره ژنتیکتست های تشخیصی واندیکاسیون انجام 

isolated pyelectasisدر مورد

 سونوگرافییکpostnatal  تولد 30تا 5روزهای در

.می شودپیشنهادهیدرونفروز ردجهت 



مشاوره ژنتیکتست های تشخیصی واندیکاسیون انجام 
وپریناتال

وجودEcogenic Intracardiac Focus

یاوmild pyelectasis مترمیلی 10تا 5لگنچه کلیه بین قطر

.باشد1:900به شرط آنکه ریسک تست های غربالگری بزرگتر و یا مساوی 

داشتصورتیکه بیمار این یافته ها را در 

ولی 

روز 6هفته و 20مساوی کمتر و یاو سن بیمار غربالگری سرمی نداشت تست 

،بود

.باید کواد مارکر برایش درخواست شود



مشاوره ژنتیکتست های تشخیصی واندیکاسیون انجام 
وپریناتال

در صورتیکه بیماران فوق یک تست: توجهNIPT در محدودهlow risk داشت

 ایزوله از سافت مارکرهاییک یافته

 اهمیت بوده و نیاز به پیگیری نداردبی



وپریناتالمشاوره ژنتیکتست های تشخیصی واندیکاسیون انجام 

اگر نسبتFemur/foot rario و ( 0.9کمتر و یا مساوی )غیر طبیعی بود
غربالگریریسک تست های 

.باشد1:550بزرگتر و یا مساوی 

داشتدر صورتیکه بیمار این یافته را 
ولی

بودروز 6هفته و 20مساوی سن بیمار کمتر و یاوتست غربالگری سرمی نداشت 

.کواد مارکر برایش درخواست شودباید 



مشاوره ژنتیکتست های تشخیصی واندیکاسیون انجام 
وپریناتال

- زنان در هر سنی
باشدمیلی متر داشته 3/5بالای NTجنین آنها اگر 

حاملگی 18-20در هفته باید 

.ارجاع داده شونداکوکاردیوگرافی جنین برای 



مشاوره ژنتیکتست های تشخیصی واندیکاسیون انجام 
وپریناتال

های کوروئید پلکسوسکیست 

 محدودیتو یا اختلالات ساختاری در صورتیکه همراه با
ارتباط پیدا می کند 18تریزومی باشد باجنین رشد 

 در محدوده پر خطر 18در بیمارانی که ریسک تریزومی و
نداردخاصی پیگیرینیست نیاز به 



S

از توجه شما سپاسگزارم 








