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  فهرست 

  مقدمه
  
  ٧................تشخيص نقايص کروموزومی در سه ماهه اول. ١
  اسنيجر، کيپروس نيکولايدسروزاليند     
  

  تشخيص نقايص کروموزومی     
  غربالگری برای نقايص کروموزومی     
  ريسک اختصاصی بيمار برای نقايص کروموزومی     

  ضخامت چين گردنی     
  تمايل خانم ها برای غربالگری در سه ماهه اول     
  
  ۶٧ ................تظاهرات سونوگرافيک نقايص کروموزومی. ٢

  ويکتوريا هيس، کيپروس نيکولايدس    
  

  سونوگرافی سه ماهه اول    
  سونوگرافی سه ماهه دوم    

  
  ١١١ ............افزايش ضخامت چين گردنی با کاريوتايپ نرمال. ٣

  آتنا سوکا، کنستانتين ون کيسنبرگ، کيپروس نيکولايدس    
    

  دنیسرانجام جنين های دارای افزايش ضخامت چين گر    
  اختلالات همراه با افزايش ضخامت چين گردنی    

  پاتوفيزيولوژی افزايش ضخامت چين گردنی     
  اداره حاملگی های دارای افزايش ضخامت چين گردنی    

 
  
  ١۴۵ ...............................................................چند قلوئی. ۴

  نيل سبير، کيپروس نيکولايدس     
  

  اپيدميولوژی      
  نيسيتیوتعيين زيگوسيتی و کوري      
  کوريونيسيتی و عوارض حاملگی      
  نقايص کروموزومی در حاملگی چند قلو      
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  لفؤمقدمه م   
      لانگدون داونی ،ميلاد ١٨٦٦در سال   

(Langdon Down) وجود (، نقص در الاستيسيته پوست
     ورت ن،ص )سطح بزرگتر پوست نسبت به بدن

(flat face) ك را بعنوان تظاهرات آوچ یو بين
هه در د   .آرد یمعرف بيست و يك یشايع تريزوم

سندرم ی مشخص شد آه اين تظاهر پوست ١٩٩٠
صورت افزايش ترانس ی بداون، در ماه سوم حاملگ

 .شودی ديده م (NT: nuchal translucency)گردن ی لوسنس
ی       ه هادر هفت NTضخامت ی اندازه گير  

استفاده  ١٤از  ١٣+٦ یبجا،در متن آتاب (١١-١٣ + ٦
 یبرا یثرؤ، همراه با سن مادر روش م.)يمآن یم

با اين روش . باشد یم  ٢١ یتريزوم یغربالگر
 یتهاجم یها درصد موارد نياز به انجام تست ٥در 

مبتلا  یهای درصد حاملگ ٧٥وجود دارد و حدود 
. شوند یداده م تشخيصبيست و يك  یبه تريزوم

و پلاسما  free ß-hCG             اگر همزمان مقدار
اندازه  (PAPP-A) یوابسته به حاملگ Aپروتئين 

شود، ميزان تشخيص نقايص آروموزومي  یگير
 . درصد است ٨٥-٩٠تقريباً 

در  یاستخوان بينمشخص شد آه  ٢٠٠١در سال   
، در ٢١ یمبتلا به تريزوم یها درصد جنين ٦٠-٧٠
در نظر . شود یديده نم ،یهفتگ ١١-١٤ ینوگرافسو

و  یميزان تشخيص سونوگراف ين واقعيتگرفتن ا
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 ٩٥م را به بيش از سر یبيوشيمياي یها تست
 .دهد یدرصد افزايش م

 ینه تنها در ارزياب NTافزايش ضخامت   
 ی، بلكه در تشخيص تعداد زياد٢١ یمك تريزوسري

لب و عروق ت قديگر، اختلالا یاز نقايص آروموزوم
 .آمك آننده است یژنتيك یها بزرگ و سندرم

 یهفتگ ١١-١٤در  یوايد سونوگراففساير   
شامل مشخص آردن زنده بودن جنين، تعيين تاريخ 

       عمده و یها ، تشخيص نقصیيق حاملگدق
جهت  یهمچنين اين سونوگراف. باشد یم یچند قلوي

 ه تعيين آنند یعامل اصل -تعيين آوريونيسيته
مفيد و قابل اعتماد  -یچند قلوي یيامد حاملگپ

 .است
د ـد، بايـجدي یهای تكنولوژ همانند هم  
       جامـرا ان یوگرافـه اين سونـآی آسان

. ديده باشند آموزش یدهند، به ميزان آاف یم
 یآموزش یدر لندن دوره ها یطب جنينبنياد 

آه بتوانند ی ترتيب داده و ايتاً به آسان
ك به استاندارد اين نوع ديو نز یبخوب

و  یرا انجام دهند و نكات تشخيص یسونوگراف
 یرا بخوب یوضعيت موجود در سونوگراف یدرمان

 . شود یداده م (certificate of competence) یبدانند، گواه
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  فصل اول
 

در سه  یتشخيص نقايص آروموزوم

  ماهه اول
 

 ی، لانگدون داون موردیميلاد ١٨٦٦در سال   
پوست سطح را گزارش آرد آه  ٢١ یزوماز تري

. آوچك و صورت ن داشت یاز سطح بدن، بين يشترب
بعداً سندرم داون  یآروزوم یاين ناهنجار

شواهد  اين هگذشته مشاهد هدر ده .ناميده شد
 .، ميسر گرديدیماه سوم حاملگ یدر سونوگراف

 یمبتلا به تريزوم یها درصد جنين ٧٥حدود   
درصد  ٦٠-٧٠را دارند و  NT، افزايش ضخامت ٢١

 .)٢و ١شكل (ندارند  یآا، استخوان بين
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  یتشخيص نقايص آروموزوم
 

         یغير تهاجم یتشخيص یروشها
(Non- invasive diagnosis) 

 
در جهت  یير، تحقيقات زيادسال اخ یدر س  

بر پايه  یغير تهاجم یپيدا آردن يك روش تشخيص
در خون  یجنين یها سلول هعجدا آردن و مطال

گلبول  ١٠٣-١٠٧از هر . مادر، انجام شده است
قرمز هسته دار در خون مادر، يك سلول متعلق 

 . به جنين است
 يا   Magnetic  cell  sorting  مانند  یهاي با روش  

fluorescent activated cell sorting  با استفاده از اتصال
به  یناطيسفلورسنت يا نشانگر مغ یباد یآنت

 یها توان تعداد سلولی م یسلول جنين یمارآرها
ده يا صد سلول افزايش  يك در را به یجنين
بدليل وجود تعداد زياد بدست آمده،  هنمون. داد

 یلمويتوژنتيك معسجهت آناليز  ی،سلول مادر
 با اين حال، با استفاده از . مناسب نيست

 fluorescent in situ hybridizationو  DNA یاختصاص یها بپرو

(FISH) در خون  یسه سيگنال یبا ديدن هسته ها
 .شك آرد جنين یبه تريزومتوان  یممادر 
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. ردن جنينگزير جلد پشت  یتجمع مايع در فضا .١ لشک
 از دانشگاه آمستردام تهيه شده Eva Pajkrt عكس توسط دآتر (

 .)است
 

 

 

 
 
 

 

 

 
مبتلا به هفته  ١٢يك جنين  یتصوير سونوگراف .٢ شكل

و عدم وجود استخوان  NTآه افزايش ضخامت  ٢١ یتريزوم
 .دهد یرا نشان م یبين
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 هدر دسترس، مطالع یبا توجه به تكنولوژ  
خون مادر بيش از  موجود در یجنين یها سلول

 ینقايص آروموزوم یغير تهاجم یآنكه روش تشخيص
 قابل ك و خطر اين نقايص سباشد، جهت تعيين ري

 یها حساسيت اين روش با تست .ده استاستفا
 یمسر یها انجام تست. قابل مقايسه است یسرم

جمعيت  یبرا یتوان آا را براحتی ساده است و م
جنين در  یها آناليز سلول یانجام داد، ول یزياد

نياز  یخون مادر مشكل است و به مهارت زياد
جنين در  یها افزايش تعداد سلول یها روش. دارد

 -نمونه نيابند تا بتوان همزما ودنمونه بايد بهب
 . را آناليز آرد یزياد یها

در  یآزاد جنين DNAاخيراً تشخيص وجود   
   جنين پسر با روش  DNAمادر و تشخيص  یپلاسما

real- time quantitative  PCRرا بخود جلب  ی، توجه زياد
 DNAاز مطالعات، ميزان  یدر تعداد .آرده است

در  یايش يافته ولافز ٢١ یآزاد در تريزوم
با ای  از مطالعات تفاوت قابل ملاحظه یبعض

جهت پاسخ به اين  .نرمال نداشته است یحاملگ
 یتوان از اين تست بعنوان يك یسئوال آه آيا م

 یمادر در غربالگر یمسر یديگر از مارآرها
اده آرد يا نه، مطالعات سندرم داون استف

 .لازم است یبيشتر
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 Invasive diagnosis) ( یتهاجمتشخيص  یروشها

  سنتزنيومآ
  

وجود دارد آه  یتصادف هفقط يك مطالع  
و سنتز را با گروه آنترل مقايسه يخطرات آمن
 ٢٥-٣٤خانم  ٤٦٠٦در اين مطالعه، . آرده است

 ١٤-٢٠ یها در هفته (Low risk)سالم و آم خطر  هسال
. به دو گروه تقسيم شدند یبطور تصادف یحاملگ

د و گروه ديگر و سنتز انجام شيوه آمنجهت يك گر
       شدند  یارزياب یفقط توسط سونوگراف

)Tabor et al 1986( .زان آل از دست دادن جنين در مي
و سنتز انجام شده بود، يك درصد يآه آمن یگروه

همچنين طبق اين . بيشتر از گروه آنترل بود
 ی      خطر سندرم زجر تنفسز و سنتيآمن   مطالعه،

(Respiratory distress syndrome) یو پنومون (Pneumonia)  را
 .دهد یافزايش م

 ١١-١٤ یاه هسنتز در هفتنيوانجام آم  
 یمطالعات تصادف یول. نيز ميسر است یحاملگ

 یغير تهاجمیتشخيصیروشها
 
يك مادر بعنوان ی در خون محيط یجنين یها سلول همطالع *

  .یغير تهاجم یريسك است نه يك راه تشخيص یروش ارزياب
، اتفاق ٢١ یدر تريزوم یآزاد جنين DNAدر مورد غلظت  *

 .نظر وجود ندارد
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نشان داده اند آه ميزان از دست دادن جنين 
 talipes) یبرو بروز پاچن بيشتر درصد ٢حدود 

equinovarus)، از  یز نمونه برداردرصد بيشتر ا ٦/١
در سه ماهه  (Chorionic Villus Sampling) یآوريون یپرزها

 . باشد یو سنتز در سه ماهه دوم مياول يا آمن
 

 (CVS) نیآوريو یاز پرزها ینمونه بردار
 

نشان داده اند آه ميزان  یمطالعات تصادف  
دومينال بترانس ا CVSاز دست دادن جنين بعد از 

در . هه دوم يكسان استو سنتز سه مايبا آمن
 CVSمورد ميزان از دست دادن جنين بعد از 

احتمالاд . ترانس سرويكال، اختلاف نظر وجود دارد
ات خطر یمراآز مجرب و تحت هدايت سونوگرافدر 
بدون توجه به روش انجام ( CVSو سنتز و يآمن
CVS(يكسان است ،. 

 یقبل از هفته ده حاملگ CVSدر صورت انجام   
           اندام  یه اليص استحاميزان نقا

(fetal transverse limb abnormalities)، یميكروگنات (Micrognathia) 
. يابد یافزايش م (Microglossia) یو ميكروگلوس

فقط بعد  CVSبنابراين نكته مهم اين است آه 
يازده و توسط فرد آموزش ديده انجام  هاز هفت

 .شود
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 غ
 
 
 
 
 
  

    
  
  

 
  یآروموزوم نقايص یابر یغربالگر

 
 یتريزوم یقبل از تولد برا یدر غربالگر  

        مثبت یميزان غربالگرژه وا ی، بجا٢١
(Screen positive rate)، ميزان تست  هتوان از واژی م

استفاده آرد، زيرا اآثر  (invasive testing rate) یتهاجم
بت دارند، تست مث یآه تست غربالگر یهاي خانم
 یدر اين صورت، از آنجاي .دهند یم مانجا یتهاجم

ها نرمال هستند، ميزان مثبت  آه اآثر اين جنين
 .را داريم (FPR: false positive rate)آاذب 
 ٢١ یتريزوم ی، غربالگر١٩٧٠ هدر اوايل ده  

بدليل خطر سقط جنين با . بر اساس سن مادر بود
       هزياد، آشكار بود آ هو سنتز و هزينيآمن

 
 یتهاجم یتستها

 
لازم  یتهاجم یها جنين  تست یجهت تشخيص نقايص كروموزوم *

  .است
اول و آمنيو سنتز در  هدر سه ماه CVSخطر سقط جنين بعد از  *

  .دوم يكسان است هماهسه 
  .پانزدهم انجام شود هآمنيو سنتز نبايد قبل از هفت *
* CVS نبايد قبل از هفته يازدهم انجام شود.  
بايد توسط فرد آموزش ديده و مجرب انجام  یتهاجم یها تست *

  .شود
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) یتهاجم یتشخيص یها روش(و سنتز نيآمنبايد از 
بهمين . حامله استفاده آرد یها خانم ههم یبرا

تر  مسن هحامل یها خانم یو سنتز برايدليل، آمن
و سنتز نيبتدريج آه آم. شد یسال انجام م ٤٠از 

 یآن بيشتر شد، حداقل سن یبيشتر انجام شد و ايمن
ر سال را بعنوان گروه پر خطر در نظ ٣٥

در    ها رای درصد حاملگ ٥اين گروه . گرفتند
خير دو سياست دگماتيك سال ا یدر س. گرفت یبر م

اول در  یدگما. ايجاد شده است یدر غربالگر
 یوجود دارد آه سيستم مراقبت خصوص یآشورهاي

پيشرفته، سن مادران  یدر اين آشورها. دارند
 یافزايش يافته است و گروه غربالگرحامله 

ها را ی درصد حاملگ ١٥ ،درمثبت بر اساس سن ما
است آه  یدوم در آشورهاي یدگما. شود یشامل م

در اين آشورها تست . دارند یمل تیسيستم مراقب
درصد از پرخطرترين افراد انجام  ٥ یبرا یتهاجم

 ٣٥از  یتهاجم یها تست یبرا یشد و حداقل سنی م
با تغيير حداقل  .سال افزايش يافته است ٣٨به 

صد جمعيت حامله پرخطر در نظر در ٥سن مادران، 
    درصد ٣٠شوند و اين گروه فقط ی گرفته م
 .گيرد یرا در بر م داون ی سندرم بچه ها
، يك روش جديد ١٩٨٠ هدر اواخر ده  

 ايجاد شد آه علاوه بر سن مادر، شامل یغربالگر
ين و جفت در خون از جن یغلظت محصولات مختلف تعيين

 ه، غلظت ميانیملگحا ١٦ تهدر هف. مادر بود
 هگ، استريول غيرآونژو(AFP)آلفا فتو پروتئين 
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(uE3)،ß-hCG - و اينهيبين -آزاد و آل A- (Inhibin-A)، 
با  ٢١ یجنين با تريزوم یدارا یهای در حاملگ

    متفاوت است آه ینرمال در حد یهای حاملگ
توان از آا جهت تعيين گروه پرخطر استفاده  یم

ثرتر از سن مادر به ؤم یراين روش غربالگ. آرد
 یست و با ميزان نياز به تست تهاجما یتنهاي

     تواند حدود  ی، م)درصد ٥حدود (يكسان 
 ٢١ یمبتلا به تريزوم یها درصد از جنين ٥٠-٧٠

 .را مشخص آند
بر اساس سن مادر  ی، غربالگر١٩٩٠ هدر ده  

انجام  یهفتگ ١١-١٤ یدر سونوگراف NTو ضخامت 
درصد ميزان  ٥ا وجود ببا اين متد . شد

مبتلا  یها درصد جنين ٧٥مثبت، حدود  یغربالگر
 .شوند یم یشناساي ٢١ یبه تريزوم

 یها و تست NTهمراه با  سن مادر ايتاً  
در سه  PAPP-A)و  free ß-hCG(سرم مادر یبيوشيمياي

 مبتلا یها د جنينـدرص ٨٥-٩٠دود ـاول، ح هاهـم
جديد  یها شبعلاوه با رو. آند یم یرا شناساي
، یگير دقيقه از خون یآه در عرض س یبيوشيمياي

يكبار حضور در آلينيك شود،  ینتيجه آماده م
  سياستاين  .است یريسك آاف یجهت ارزياب

(OSCAR: One- Stop Clinics for Assessment of Risk) ناميده    
 ).٣شكل (شود یم

درصد  ٦٠-٧٠مشخص شد آه در  ٢٠٠١در سال   
 ی، در سونوگراف٢١ یمبتلا به تريزوم یها جنين
. شود یديده نم ی، استخوان بينیهفتگ ١١-١٤
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سه ماهه  یضافه آردن اين يافته به سونوگرافا
ص را ، ميزان تشخيیبيوشيمياي یها اول و تست
 .)١جدول ( دهد یدرصد افزايش م ٩٥به بيش از 

 

 
 

 ی  ريسك نقايص آروموزوم یجهت ارزياب .٣ شكل  
 ی،در سونوگراف NT یسن مادر، اندازه گيرتوان از  یم

 ی    و اندازه گير یوجود يا عدم وجود استخوان بين
free ß-hCG  وPAPP-A بيمار  بعد از مشاوره .استفاده آرد

يپ تصميم او آاريوت یتهاجم یها تواند در مورد تست یم
 .انجام داد CVSتوان ی بگيرد و در همان ويزيت م
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سندرم داون با  یشناساي مقايسه ميزان .١ جدول  
درصد مثبت  ٥مختلف با در نظر گرفتن  یغربالگر یها شرو

 .آاذب

 
 
 

نقايص  یبيمار برا یريسك اختصاص

  یآروموزوم
 

 ینقص آروموزوم مبتلا بهاحتمال داشتن جنين   
جهت تعيين ريسك . جود داردها وی حاملگ هدر هم

 را (Prior risk)، ابتدا بايد ريسك اوليه یاختصاص
است، در نظر  یسن حاملگو آه بر اساس سن مادر 

    اين ريسك با توجه به نتايج سپس . بگيريم
 ی     نسبت احتمال. آند یتغيير م یغربالگر یها تست

(LR: Likelihood Ratio) يا  یسونوگراف هيك يافت یبرا
 یها بر اساس تقسيم درصد جنين یتست بيوشيمياي
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آن  یدارا یطبيع یها ه جنينـب یغير طبيع
   انجام یهر زمان تست. آيد یافته، بدست مـي
شود  یم آن تست ضرب LRشود، ريسك اوليه در  یم

در واقع ريسك  که آيد یبدست  م یو ريسك جديد
  .(Snijders and Nicolaides1996)است یتست بعد یاوليه برا

اگر . مختلف از هم مستقل هستند یها تست  
 یها بايد از روش هم مستقل نباشند، ها از تست

چند ی آمار یها مانند تست یتر مشكل یآمار
توان  یم OSCARت سياسبا . استفاده آرد یمتغير

را در يك مرحله در هفته  یمراحل غربالگر ههم
 ).٣شكل ( دانجام دا یحاملگ ١٢
 
 
 
 
 
 
 

 

 

 

 

 

 

 مرحله به مرحله یغربالگر
 ینقص كروموزوم مبتلا به خطر داشتن جنين  یخانمهر  یبرا *

  .وجود دارد

  .ريسك اوليه بر اساس سن مادر و سن حاملگي است *

ضرب ريسك اوليه در  ريسك اختصاصي برای هر بيمار از حاصل *

 یبدست م یغربالگر یها بر اساس نتايج تست ینسبت احتمال یيك سر

  .آيد

تست ضرب مي شود و عدد  LRبعد از انجام تست، ريسك اوليه در  *

  .است یتست بعد یبدست آمده ريسك اوليه برا
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  یسن مادر و سن حاملگ
با  یاز نقايص آروموزوم یخطر ايجاد بسيار  

). ٤شكل (يابد یادر، افزايش  مافزايش سن م
در  یآه احتمال مرگ داخل رحمی ائبعلاوه از آنج

بيشتر است،  یمبتلا به نقص آروموزوم یها جنين
، با یاشتن جنين مبتلا به نقص آروموزومخطر د

 ).٥شكل ( يابد یآاهش م یافزايش سن حاملگ
   

 
 جنين یسن مادر با نقايص آروموزوم هرابط .٤شكل 
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 .یبا اختلالات آروموزوم یسن حاملگ هرابط .٥شكل 

  یهفتگ ١٠بر اساس ريسك  یريسك نسب هندهندخطوط نشا
 .باشند یم
 

ناتال،  یپر یتشخيص یها روش یقبل از معرف  
            سن مادر بود  اساس تخمين ريسك بر 

)Hecht and Hook1994(. 
 یها سال اخير، با توجه به وجود تستدر پانزده 

در مراحل مختلف  یو سونوگراف یميايبيوشي
بر اساس سن  یاص، لازم شد آه ريسك اختصیحاملگ

             محاسبه شود ین حاملگمادر و س
 هاين تخمين بر اساس مقايس ).Snijders et al 1995و 1999(

هنگام تولد با ميزان  ٢١ یتريزومميزان شيوع 
و سنتز در سه ماهه دوم يا يشيوع هنگام آمن

CVS هم سن بدست  یها اول در خانم هدر سه ماه
 . آيد یم
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مبتلا به  یها ميزان مرگ خودبخود در جنين
    NTآه  یزمان( ١٢ ه، بين هفت٢١ یتريزوم

درصد،  ٣٠حدود  ٤٠و هفته ) شود یم یاندازه گير
 یبيوشيمياي یها آه تست یزمان( ١٦بين هفته 

 .درصد است ٢٠حدود  ٤٠و هفته ) شود یانجام م
تخمين ريسك ساير  یبرا یمشابه یها از روش  

يسك ر .استفاده شده است ینقايص آروموزوم
ادر افزايش و با افزايش سن م ١٣و  ١٨ یريزومت

ميزان  .يابد یآاهش م یبا افزايش سن حاملگ
 ٨٠حدود  یهفتگ ٤٠و  ١٢سقط و مرگ جنين بين 

  ).٢جدول (درصد است 
 X وزوماغلب بدليل نداشتن آروم نررسندرم ت  
 نرربنابراين ميزان شيوع سندرم ت. است یپدر

ميزان شيوع سندرم . ندارد یبستگ به سن مادر
، ١٥٠٠بترتيب يك در  ٤٠و  ٢٠، ١٢ هدر هفت نررت

ان ميز. باشد یم ٤٠٠٠و يك در  ٣٠٠٠در  يك
، xxx٤٧( یبروز ساير نقايص آروموزوم جنس

xxy٤٧ ،xyyچندانی ايش سن مادر تغيير با افز )٤٧ 
آه در اين موارد، ميزان ی از آنجائ. دنندار

 ینرمال تفاوت یها مرگ جنين نسبت به جنين
با ) يك در پانصدحدود (ندارد، ميزان آل شيوع 

 . يابد یآاهش نم یافزايش سن حاملگ
ها ی درصد از حاملگ ٢حدود  یپلوئيد یپل  

سيار آشنده است، چون ب یگيرد، ول یرا در بر م
شيوع آن . شود یده ديده مزن یبندرت در تولدها
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بر ريسك یاثر سن مادر و سن حاملگ

 مینقايص آروموزو
 
  .يابد یفزايش سن مادر افزايش مبا ا یريسك تريزوم *
 یبا افزايش سن مادر تغيير نم یو تريپلوئيد ريسك سندرم ترنر *

  .كند
  .بيشتر است یپائين، احتمال نقايص كروموزوم یدر سن حاملگ *
حدود  ٤٠و  ١٢ یميزان مرگ جنين در سندرم داون بين هفته ها *

  .درصد است ٢٠حدود  ٤٠و  ١٦ یدرصد و بين هفته ها ٣٠
، ميزان مرگ جنين در هفته نرو سندرم تر ١٣و  ١٨ یدر تريزوم *
  .درصد است ٨٠، حدود ٤٠تا   ١٢ یها
  
 

بترتيب حدود يك  یحاملگ ٢٠و  ١٢در هفته 
 .باشدی م ٢٥٠٠٠٠  و يك در    ٢٠٠٠در
 

   
) هعدد ذآر شد یيك به ازا ( یريسك تخمين .٢جدول 
سن و و رابطه آن با سن مادر  ١٣و  ١٨، ٢١ یتريزوم
 یحاملگ
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  یتريزوم یسابقه قبل
 

 هآه سابقه جنين يا بچ یا املهدر خانم ح  
 یدارد، خطر وجود تريزوم یمبتلا به تريزوم
 ی    سن و ین مورد انتظار برابيشتر از ميزا

 یآه قبلاд حاملگ ید در خانموريسك ع. باشد یم
درصد  ٧٥/٠مبتلا به سندرم داون داشته، حدود 

همان سن و همان سن  یبيشتر از ميزان خطر برا
 ٢١ یابراين ريسك تريزومبن. باشد یم یحاملگ

با  یساله ا ٣٥خانم  یدر هفته دوازدهم برا
ه يك ب) درصد ٤/٠( ٢٤٩ك در ياز  یقبل هسابق
 یو برا ،يابد یافزايش م) درصد ١٥/١( ٨٧در 

 ٩٤٦يك خانم بيست و پنج ساله، از يك در 
) درصد ٨٥٦/٠( ١١٧به يك در ) درصد ١٥٦/٠(

 .يابد یم   افزايش 
 یآه در حاملگ یرصد مواردد ٥در آمتر از   
      ٢١ یجنين مبتلا به تريزوم یدارا یقبل

يا يك نقص ژنتيك  یرموزائيسم پد،اند بوده
جدا شدن  یپروسه طبيعدر وجود دارد  آه 

اين . آند ی، اشكال ايجاد م(dysjunction)آروموزوم 
    دافزايش ريسك عو یپديده مكانيسم احتمال

 ٩٥بيش از (وارد در واقع در اآثر م. باشد یم
شواهد اخير  .يابد یافزايش نم د، ريسك عو)درصد
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موزوم هر آرو یبرا دنشان داده اند آه عو
ن در اآثر موارد، بنابراي. است یاختصاص

 ی، موزائيسم پدردافزايش عو یمكانيسم احتمال
 .باشد یم
 
 
 
 ینقايص آروموزوم دعو
 
داشته، خطر ی زوميروتمبتلا به  هقبلاً يك جنين يا بچ یاگر خانم *

درصد بيشتر از ريسك اوليه  ٧٥/٠اخير،  یدر حاملگ یايجاد تريزوم
  .است

    .است یهر كروموزوم اختصاص یبرا دعو *
 

 
 

  (NT: Nuchal Translucency) گردن یترانس لونس
 

  NT یبا افزايش سن حاملگ یجنين بطور طبيع 
بر اساس ( یدر هر سن حاملگ. يابد یافزايش م

CRL(، امت ضخNT ی      يك نسبت احتمال 
(Likelihood Ratio: LR) ه در ريسك ـآند آ یايجاد م

ب ، ضر_یر و سن حاملگر اساس سن مادـب _اوليه
 LRبيشتر باشد، ميزان  NTهر چه ميزان . شود یم

عكس اين . بيشتر و بنابراين ريسك بيشتر است
 ).٦شكل ( باشد یمقضيه نيز صادق 
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در هفته دوازده بر اساس  ٢١ یومريسك تريز .٦ شكل

 .NTو اثر ضخامت ) ريسك اوليه(سن مادر 
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 یفسونوگرا یو ساير مارآرها یاستخوان بين

  سه ماهه اول
 

مبتلا به  یها درصد جنين ٦٠-٧٠تقريباً در   
در ،نرمال یها درصد جنين ٢اون و دسندرم 

  ديده ی، استخوان بينیهفتگ ١١-١٤ یسونوگراف
 (Waveform)داپلر  جامواشكل  ینجارناه. شودی نم

 یها درصد جنين ٦٥ -٧٠تقريباً در یوريد یمجرا
      ديده یطبيع یها درصد جنين ٥به داون و مبتلا 

 یغير طبيع یهمچنين شيوع ديگر يافته ها. شود یم
 ی، بزرگ(exomphalos)فالوس ممانند اگزو یسونوگراف

اختلالات  ، دری، شريان منفرد ناف(Megacystis)مثانه 
هر آدام از اين . تر استخاص بيش یآروموزوم
 یيك نسبت احتمال یدارا یسونوگراف یيافته ها

(LR) شود یم است آه در ريسك اوليه ضرب.  
 

ماهه  سرم مادر در سه یبيوشيمياي یها تتس

  اول
 

با افزايش سن  Free β-hCGميزان  یبطور طبيع  
، ٢١ یدر تريزوم یيابد، ول ی، آاهش میحاملگ

بطور  PAPP-Aميزان . يابد یمقدار آن افزايش م
، افزايش و در یبا افزايش سن حاملگ یطبيع
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، یلگدر هر سن حام. يابد یسندرم داون آاهش م
خص مش یيك نسبت احتمال PAPP-Aو  Free β-hCGميزان 

هر چه . شود یدارند آه در ريسك اوليه ضرب م
د، آمتر باش PAPP-Aبيشتر و ميزان  β-hCGميزان 
 ).٧شكل (بيشتر است  ٢١ یتريزوم احتمال
   

 
بر اساس  ١٢در هفته  ٢١ یوجود تريزوم رخط . ٧ شكل

سمت (PAPP-Aو  )سمت چپ (Free β-hCGسن مادر و اثر ميزان 
 )راست
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  گردن جنين یضخامت ترانس لوسن
 

ی هيگروم آيستيك، ادم گردن و ترانس لوسن

  گردن
 

    تجمع  ،یدر سه ماهه دوم و سوم حاملگ  
وان هيگروم مايع پشت گردن جنين، بعن یغير طبيع

     یتلق (nuchal edema) یآيستيك و يا ادم گردن
مبتلا به  یها درصد جنين ٧٥تقريباً در . شود یم

وجود دارد و  یختلال آروموزومهيگروم آيستيك، ا
 نر  راين اختلال سندرم ت ،درصد موارد ٩٥در 

. دارد یفاوتعلل مت یادم گردن. باشد یم
 یر يك سوم موارد، اختلال آروموزومتقريباً د

درصد موارد مربوط به  ٧٥ه وجود دارد آ
 یهمچنين ادم گردن. باشد یم ٢١يا  ١٨ یتريزوم

، ی، ريویعروق-یممكن است بدليل نقايص  قلب
، عفونت  dysplasia) (Skeletalی اسكلت یديسپلاز

   يك ، اختلالات متابوليك و هماتولوژیمادرزاد
رت نرمال بودن در صو یدر هر صورت و حت. باشد

دم ا  یدارا یها جنين یپيش آگه آروموزوم
 .، بد استیگردن
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در سه ماهه اول بدون توجه به وجود يا   
و گسترش به آل سطح بدن يا  Septationعدم وجود 

 نسی ترانس لوس ه، از واژندگرمحدود بودن به 
 هسه ماه در طول. شود یاستفاده م (NT)گردن 

رود و در موارد  یاز بين منسی دوم، ترانس لوس
هيگروم  يا یممكن است بصورت ادم گردن یآم

تظاهر  نراليزهج سآيستيك با يا بدون هيدروپ
ضايعه،  یبا استفاده از تظاهر سونوگراف. آند

و يا  یتوان ميزان بروز نقايص آروموزوم ینم
 .را مشخص آرد یپيش آگه

، نرر، سندرم ت٢١ یمر تريزود NTافزايش   
 یاز سندرم ها ی، خيلینقايص آروموزومساير 
. شود یديده م یجنين های یناهنجارو  یژنتيك

 NTبه ميزان ضخامت  یبروز اين اختلالات بستگ
 .سیترانس لوسن یدارد نه به شكل ظاهر

 یبايد بر پايه اندازه گير ريسک بنابراين 
ده و تعيين ش NT یظاهرضخامت و نه بر اساس شكل 

 .شود یارزياب
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Nuchal Translucency - تعريف 
* NT گردن جنين در سه ماهه  تظاهر سونوگرافيك تجمع مايع پشت

  .باشد یم یاول حاملگ

و وجود يا عدم وجود  یاين تظاهر بدون توجه به گستردگ *

Septationشود یناميده م سی ، ترانس لوسن.  

به سايز و  یتلالات بستگو ساير اخ یبروز نقايص كروموزوم *

  .سی ترانس لوسن یدارد نه به شكل ظاهر NTضخامت 

رود و در  یاز بين م سی در طول سه ماهه دوم، ترانس لوسن *

با يا  -يا هيگروم كيستيك یاست ادم گردن از موارد ممكن یتعداد كم

  .ايجاد شود - جنراليزه  سبدون هيدروپ

 
 

 

  NT یگيراندازه 
 

 یقابل اعتماد بستگ هك اندازبدست آوردن ي  
آه ی زش مناسب و استاندارد دارد، بطوربه آمو

سط افراد مختلف بايد نتايج تو یاين اندازه گير
 .داشته باشد یمشابه
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 )CRL(دمی - طول سری و یسن حاملگ
، NT یاندازه گير یمناسب برا یسن حاملگ  

در اين سن . باشد یم یحاملگ ١١-١٤هفته 
 ٨٤و  ٤٥بترتيب  CRLحداآثر ، حداقل و یحاملگ

 .متر است یميل
بعنوان حداقل  یبه دو دليل، يازده هفتگ  

در نظر گرفته  NT یاندازه گير یبرا یسن حاملگ
 . شده است

به تست  ینياز به دسترس یتست غربالگر -١
با  یقبل از يازده هفتگ CVSدارد و  یتشخيص
 (Transverse Limb reduction defects)         مانند یعوارض

 .همراه است
از نقايص  یخيل یبا استفاده از سونوگراف -٢

قابل تشخيص  یاز اين سن حاملگ یديگر جنين
و  acraniaبعنوان مثال تشخيص وجود  .هستند

 ميسر یحاملگ هيازد هقبل از هفت لیسفانان
 ی، ارزيابحاملگینيست، زيرا قبل از اين سن 

  .ستجمجمه قابل اعتماد ني یمراآز استخوان
بزرگ فقط  یها چهار حفره قلب و شريان یارزياب

همچنين . می باشدپذير  امكان یبعد از ده هفتگ
 Midgutفتق  یها دارا جنين ههم یهفتگ ٨-١٠در 

 Baseهيپراآوژن در  ههستند آه بصورت يك تود
بنابراين در اين سن . شود یبندناف ديده م
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 .توان اگزومفالوس را تشخيص داد ینم  ،یحاملگ
، یها در ده هفتگ درصد جنين ٥٠قط در مثانه ف

ها  و در تمام جنين یدرصد در يازده هفتگ ٨٠در 
 .شود یديده م یدر دوازده هفتگ

 ١٣+٦ یبه سه دليل مهم، سن حاملگ  
 ازتر بودن ت جهت راحدر اين آتاب که (گیهفت
) ح مترجمتوضي -آنيم یاستفاده م یهفتگ ١٤

 NT یارزياب یبرا یبعنوان حداآثر سن حاملگ
  :انتخاب شده است

را  یتوان حاملگی م   مبتلا، یها در جنين -١
 . زودتر و با عوارض آمتر ختم آرد

مبتلا  یها مايع پشت گردن جنين یتجمع غير طبيع -٢
نسبت  ١٤-١٨ یدر هفته ها ینقايص آروموزوم به

 .، آمتر استیهفتگ ١٤به قبل از 
 ١٠-١٣در  یاحتمال موفقيت اندازه گير -٣

بدليل  ١٤ هو در هفت درصد است ٩٨-١٠٠، یهفتگ
تر بودن اندازه  جنين و مشكل یموقعيت عمود

 .درصد است ٩٠ميزان موفقيت  ،یگير
 

  یگير تصوير و اندازه
 ی، دستگاه سونوگرافNTضخامت  یدر ارزياب  

برخوردار باشد و  یبايد از قدرت تفكيك بالاي
Video- Loop function  اشد آه ب داشته کاليپریو

 یمتر اندازه گير یبتواند با دقت يك دهم ميل
توان ی درصد موارد م ٩٥تقريباً در . آند

 یاندازه گير یمشك یرا با سونوگراف NT یبراحت
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 یموارد بايد از سونوگراف هآرد و در بقي
 یمشك ینتايج سونوگراف. نال استفاده آردواژي

 .و واژينال يكسان است
شود،  یم یگير اندازه NTآه  یدر تصوير  

 ديده شودقفسه سينه  یبايد فقط سر و قسمت بالا
تصوير بايد در حد امكان بزرگ شود ). ٨شكل (

، فقط به ميزان callipersحرآت آوچك ،در اين صورت 
هنگام . دهد یمتر اندازه را تغيير م یميل ١/٠

 (freeze)قبل يا بعد از فريز  -بزرگ آردن تصوير
 .ش دادرا آاه gainبايد  -آردن

ت ما هلبروی  callipersين آار از قرار دادن ا
(fuzzy)  آه باعث آم شدن ميزانNT شود،  یم
يك  بايد صحيح یازه گيرجهت اند. آند یم یجلوگير

 یآه برا یمانند تصوير -بتصوير ساژيتال خو
CRL و موقعيت  -لازم استneutral   وجود داشته

سيون جنين دچار هيپراآستان آهی در صورت. باشد
متر افزايش و  یميل ٦/٠به ميزان  NT   باشد، 

متر آاهش  یميل ٤/٠هنگام فلكسيون، به ميزان 
 .يابد یم
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در هر شش تصوير . یهفته ا ١٢يك جنين  یتصاوير سونوگراف .٨شكل 

 NT یجهت اندازه گير (a)تصوير . وجود دارد یمقطع ساژيتال خوب
 و شود یدر تصوير ديده م ی توراکسزيرا فقط سر و بالا. مناسب است

 .شود ینيون ديده ممآ هنازك آاملاд جدا از پرد یگردن یغشا
. آم است یخيل NT یاندازه گير یبرا یبزرگنماي (b)تصوير   
گردن  (d)تصوير . سيون استنگردن جنين دچار هيپراآستا (c)تصوير 

در  NTمقدار ماآزيمم بايد جهت  (e)تصوير . دچار فلكسيون زياد است
در اين . بند ناف دور گردن جنين است ( f)در تصوير . ر گرفته شودنظ

شود و ميانگين آن  یبالا و پائين بند ناف اندازه گير NTموارد بايد 
 .ريسك مورد استفاده قرار گيرد یجهت ارزياب
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پوست جنين  در اين سن حاملگی آه یاز آنجاي  
هستند، بايد  ینازآ یغشاها ونينآمو پرده 

راقب باشيم تا اين دو را از هم تشخيص آاملاд م
توانيم منتظر حرآت ی جهت اين آار م. دهيم

ا ضربات آرام و سريع به يجنين باشيم  یخودبخود
شكم مادر وارد آنيم و يا از مادر بخواهيم آه 

 .سرفه آند
 یهابين پوست و مهره  NTبيشترين ضخامت   
 ).٨شكل (شود یبايد اندازه گير یگردن

 Callipers آه ضخامت  یخط یبايد روNT  را نشان 
 یآاليپر بايد رو crossbarدهد، قرار گيرد و  یم

در . یيد لبه ديده شود نه در مايع گردنخط سف
را  NTبايد بيش از يكبار  یطول سونوگراف

بيشترين مقدار آرد و ايتاً بايد  یاندازه گير
 .را ثبت آرد

 درصد موارد ممكن است بند ناف دور ٥-١٠در   
  NTگردن جنين باشد و اين باعث افزايش آاذب 

بالا و پائين بند ناف  NTدر اين موارد . شود یم
ايتاً از ميانگين آا شود و  یم یاندازه گير
 ).f٨شكل (شود  یاستفاده م

، یگراويديتی،پاريت یاز نظر بالين  
، یحاملگ یاستعمال سيگار، ديابت، القا

بر  یجنين اثر و جنس یدر اوايل حاملگ یخونريز
درصد موارد تفاوت  ٩٥در . ندارند NTميزان 

intra-observer  وinter-observer  متر  یميل ٥/٠آمتر از
 .است
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  یطبيع هانحراف از انداز
 

. يابد یافزايش م CRLبا افزايش  NTضخامت   
، دانستن سن NTبنابراين در صورت افزايش 

 لدر يك مطالعه آه شام. مهم است یحاملگ
دك نود و صيانه و بود، ميزان م یحاملگ٩۶١٢٧

متر، بترتيب  یميل CRL=٤٥ یدارا یها پنج در جنين
آه در ی متر بود، در حال یميل ١/٢و  ٢/١

٨٤=CRL   متر  یميل ٧/٢و  ٩/١متر،  یميل
                       .(Snijders et  al 1998)بود

، ريسك ینقايص آروموزوم یبرا یدر غربالگر  
ضرب  هر بيمار بر اساس حاصل یبرا یاختصاص

و  -یب سن مادر و سن حاملگبر حس -ريسك اوليه
Likelihood ratio شود یمحاسبه م. 
Likelihood ratio (LR) به تفاوت ميزان ،NT  از ميزان

دارد  یبستگ CRL (Delta value)آن  ینرمال ميانه برا
 ).٩-١١ یها شكل(

 یآه از مارآرها یغربالگر یها در تست  
ريسك  هشود، روش محاسب یاستفاده م یبيوشيمياي

 یدر اين موارد، غلظت اندازه گير. متفاوت است
 یحاملگ Multiple of the Median (MOM) شده را به

سپس . آنيم یم  تبديل ینرمال با همان سن حاملگ
در  (NT MoM)  ١٠م تيلگار یتوزيع زنگوله ا

آيد و ی نرمال بدست م یو حاملگ ٢١ یتريزوم
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يه جهت تغيير ريسك اول Likelihood ratioايتاً از 
 .شود یاستفاده م

 

 
   

 ٢١ یجنين مبتلا به تريزوم ٣٢٦در  NTميزان  .٩ شكل
 )٥-٩٥دك ص( CRLهمان  ینسبت به ميزان نرمال برا
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 یها جنين   در NTضخامت  هتوزيع ميزان ميان .١٠ شكل

 ٢١ یريزومجنين مبتلا به ت ٣٢٦و ) ياهخطوط س(نرمال 
 ).یخطوط آب(
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بر اساس تفاوت  ٢١ یتريزوم Likelihood ratio .١١ شكل
 .از ميزان ميانه NTميزان 

 
 

   
، روش NTضخامت  یاستفاده از روش دلتا برا 

روش  MoM یول   ،(Spencer et al 2003)  باشد یم یدقيق
نرمال،  یهای زيرا اولاд در حاملگ. نيست یدقيق

   آن بصورت  ١٠لگاريتم و  NT MoMتوزيع 
دوماً با افزايش سن . نيست (Gaussian) ی ا زنگوله

ثابت نيست  (Standard Deviation)، انحراف معيار یاملگح
، ٢١ یتريزوم یبرا MoM هو سوماً مقدار ميان

نرمال  یهای حاملگ MoM هاز ميان یميزان ثابت
م باعث يازده هدر هفت MoMاستفاده از . نيست

هم باعث تخمين سيزد هاز حد و در هفتتخمين بيش 
 . شود یآمتر از حد ريسك م

  NT یاندازه گير

 ٤٥-٨٤، CRLو با  ١١-١٣+٦بايد در هفته  یاندازه گير *

  .متر انجام شود یميل

* NT ساژيتال و با موقعيت دبايد در مقطع ميneutral یاندازه گير 

  .شود

. تصوير باشد توراكس در یبايد فقط سر جنين و قسمت بالا *

 NT، ميزان callipersحركت كم . تصوير تا حد ممكن بزرگ شود

  .دهد یمتر تغيير م یميل۱/۰را فقط 
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بين پوست در  یزير جلد سی بايد بيشترين ضخامت ترانس لوسن *

بايد پوست جنين . شود ی، اندازه گيریگردن یبافت نرم زير مهره ها

  .نيون متمايز باشدمكاملاً از آ

* callipers باشد كه ضخامت  یخطوط یبايد روNT  را مشخص

يز بايد در اين ناحيه باشد، كاليپر، ن crossbarهمچنين . كنند یم

نبايد در  crossbar. شود يدهدر خط سفيد لبه د یكه به سختی بطور

  .ديده شود یمايع گردن

* NT شده و نهايتاً ميزان حداكثر ثبت  یبايد چند بار اندازه گير

  . شود

  

  

  

 NT یاندازه گير یآموزش و ارزياب
 

وزش خوب، بايد آم یجهت داشتن نتايج آلينيك  
بعلاوه وجود يك سيستم . شدبا یمناسب و آاف

موفقيت  یبرا یمنظم و مداوم آيف یارزياب
 .لازم است یغربالگر هبرنام
دهند،  یانجام م یآه سونوگراف یهمه آسان  

 بايد بتوانند يك تصوير خوب و قابل اعتماد
 CRLساژيتال از جنين داشته باشند و بتوانند 

اين افراد . آنند یو دقيق اندازه گيری را بخوب
    توانند در عرض چند ساعت، مهارت  یم
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بهر حال  یرا بدست آورند، ول NT یاندازه گير
دقيق با آموزش مداوم ی اندازه گير یتواناي

هشتاد   نتايج خوب بعد از حدود. ميسر است
واژينال بدست  یو صد سونوگراف یمكش یسونوگراف

 .آيد یم
دهند آه آنترل  ینشان م یمطالعات زياد  

مرآز و  یآيف یجهت ارزياب NTمرتب تصاوير 
بين  یها یتفاوت اندازه گير. لازم است رسونوگراف

  ، بوضوح آاهش یآموزش ی، بعد از فازهایفرد
ها، ی و آيفيت تصاوير و اندازه گير يابد یم

 .ابدي یافزايش  م
آه يك  (Fetal Medicine Foundation) یطب جنين بنياد  

باشد، يك سيستم  یمانجمن خيريه در انگليس 
. وين آرده است، تدNT یجهت اندازه گير یآموزش

 -یعمل یو دوره ها یتئور هآموزش شامل يك دور
درست، مقطع  یشامل تصاوير مناسب، بزرگنماي
ست رد نيون ومساژيتال مناسب، تمايز پوست و آ

بر  یآيف یارزياب. باشد یم callipersقرار دادن 
و تصاوير ارائه  NT یاساس توزيع اندازه گير

 ).١٢شكل (دباش یم رشده توسط سونوگراف
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NT - یآيف یآموزش و ارزياب  
  .و مناسب باشد یبايد آموزش كافخوب،  یجهت داشتن نتايج بالين *

جهت موفقيت  منظم و مداوم، یوجود سيستم كنترل و ارزياب *

  .لازم است یغربالگر هبرنام

ارائه شامل  یعمل یو دوره ها یتئور هآموزش بر اساس يك دور *

  .باشد یم NTصحيح  یتصاوير مناسب و اندازه گير

و تصاوير ارائـه  NTبـر اساس تـوزيع ميزان  یكيف یابارزيـ *

 .باشد یم شده تـوسط سونـوگرافر
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توزيع مناسب  aدر شكل  .NTتوزيع ضخامت  .١٢ شكل
ها آمتر از حد تخمين زده شده ه انداز bدر شكل . است
شده   اندازه ها بيش از حد تخمين زده cدر شكل . اند
 .اند
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  یو ريسك نقايص آروموزوم NTضخامت 
 

انجام شد آه در آن  یمطالعه ا ١٩٩٢در سال   
ها  جنين NTآاريوتيپ،  یبرا CVSقبل از انجام 

العه، گزارش شد در اين مط. شد یم یاندازه گير
آه نقص  یهاي از جنين یآه در تعداد زياد

افزايش يافته  NTداشتند، ضخامت  یآروموزوم
اين نتيجه در مطالعات . Nicolaides et al 1992)(بود 
با . به اثبات رسيد ١٩٩٠ هدر اوايل ده یبعد

جنين با  ١٦٩٠نتايج هفده مطالعه شامل  یجمع آور
 ٢٩ ی، ميزان بروز نقايص آروموزومNTافزايش 

  .)(Nicolaides 2004  درصد بود 
ن بروز نقايص در مطالعات مختلف ميزا  

اين . درصد متفاوت بود ١١-٨٨بين  یآروموزوم
توزيع جمعيت، سن مادر و  درتفاوت بدليل اختلاف 

 ٢-١٠بين  ( یغير طبيع NT ميزانحداقل تعريف 
 .بود )ميلي متر

نشان داده اند  ١٩٩٠ هده مطالعات اواسط  
افزايش  یبا افزايش سن حاملگ NTآه اولاд ميزان 

نقايص  هو بقي ٢١ یتريزوم دوماً در. يابد یم
سوماً ريسك . يابد یافزايش م NT، یآروموزوم

             اوليه   ريسك  ضرب آردن اساس    بر   یتريزوم
  بدست LR  در ) یبر حسب سن مادر و سن حاملگ (
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 NTبر اساس تفاوت ميزان  LR        .آيد یم
بر ( یآن سن حاملگ یاز ميزان ميانه نرمال برا

   Pandya et al 1995 ,( آيد یبدست م )CRL اساس

Nicolaides et al 1994(. 
 ٣٠٠/١حداقل ريسك در صورت قرار دادن   

آه در شود  یمثبت، تخمين زده م یبعنوان غربالگر
توان ی سال، م ٢٨ ی سنجمعيت جامعه با ميانگين

. مبتلا به داون را تشخيص داد یها درصد جنين ٨٠
درصد مثبت آاذب وجود  ٥در اينصورت حدود 

 .دارد
 
 
 

 

 
NT - اربيم یبرا یمحاسبه ريسك اختصاص  

با توجه به  - ضرب ريسك اوليه بر اساس حاصل  یتريزوم ريسك *

  .آيد یبدست م LRو  -یسن مادر و سن حاملگ

* LR هبه تفاوت انداز یگردن بستگ سی لوسن ترانس NT هبا ميان 

  .دارد یآن سن حاملگ ینرمال برا
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 روتين یدر ارزياب NT یقرار دادن غربالگر

  یآلينيك
 

در اين مورد  یمطالعات آينده نگر زياد  
از  یدر بعض .) Nicolaides 2004 ( انجام شده است

مثبت از  یمطالعات جهت تعريف گروه غربالگر
يا از ترآيب ريسك سن  NTقل ميزان نرمال حدا

 یانرمال بر هبا ميان NTمادر و تفاوت ميزان 
استفاده شده ) CRLبر اساس ( یآن سن حاملگ

هم اين مطالعات شامل موارد م یيافته ها. است
 :باشد یزير م

با موفقيت و  NTدرصد موارد  ٩٩در بيش از  -١
 .شده بود یاندازه گير یبخوب

ت در توزيع سن مادران، جمعيت بدليل تفاو -٢
 ده، مورد مطالعه و حداقل ريسك در نظر گرفته ش

تشخيص و در ميزان  یتفاوت اجتناب ناپذير
 .ميزان مثبت آاذب وجود داشت

 ٢٠٠٠٠٠بيش از  یمطالعات حاو یبا جمع آور -٣
جنين مبتلا به  ٩٠٠بيش از ، شامل یحاملگ

بعنوان تست  NTبا استفاده از  ٢١ یتريزوم
ثبت آاذب، درصد م ٥، با احتساب   یغربالگر
 ٢١ یمبتلا به تريزوم یها درصد جنين ٧٥بيش از 

. تشخيص داده شدند یو ساير نقايص آروموزوم
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ذب، ميزان همچنين با احتساب يك درصد مثبت آا
 .)Nicolaides 2004(ددرصد بو ٦٠تشخيص حدود 

    FMF       در بزرگترين مطالعه آه توسط  

Medicine Foundation)  (Fetal  اهنگ شده بود، حدود هم
 رسونوگراف ٣٠٦تك قلو توسط  یحاملگ ١٠٠٣١١

آموزش ديده در بيست و دو مرآز در انگليس، 
 NTموارد  هدر هم. )Snijders et al 1998 (دارزيابي شدن

شده و بر اساس سن مادر، سن  یاندازه گير CRLو 
هر  یبرا ی، ريسك اختصاصNTو ميزان  یحاملگ

 ٣٢٦مورد آه شامل  ٩٦١٢٧. شد یمبيمار محاسبه 
مورد ساير نقايص  ٣٢٥و  ٢١ یمورد تريزوم

متوسط ). ٣جدول ( شدند یگيری بود، پ یآروموزوم
هفته  ١٢ یسال و متوسط سن حاملگ ٣١ن مادر، س

درصد  ٨در  ،٢١ یتريزوم یبرا یريسك تخمين. بود
  یهای درصد حاملگ ٨٢نرمال،  یهای حاملگ
درصد  ٧٨و  ٢١ یجنين مبتلا به تريزوم یدارا

 یمبتلا به ساير نقايص آروموزوم یهای حاملگ
با در نظر  .بود  ٣٠٠/١معادل يا بيشتر از 

 ٧٧مثبت ميزان تشخيص،  یدرصد غربالگر ٥گرفتن 
 ).صددر ٩٥ CI=  ٧٢ – ٨٢%با(  درصد بود
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 FMF ینتايج مطالعه چند مرآز .٣ جدول

 
 

  نينمرگ خود بخود ج
   
   یتر و ختم حاملگ بدليل تشخيص سريع  
اول  هدر سه ماه یآروموزوم یتر، غربالگر راحت

 .شود یترجيح داده م
سه ماهه دوم اين است آه  مشكل بالقوه نسبت به

   یهای حاملگ یزودتر باعث شناساي یغربالگر
 خودبخود از بين ممکن است شود آه یم یغير طبيع

بين  یغير طبيع یها نيندرصد ج ٣٠تقريباً . بروند
تمام  یاين مسئله برا. ميرند یم ١٢-٤٠ یهفته ها

     قبل از تولد از جمله یغربالگر یها تست
ايجاد  دوم، اشكال هسه ماه یبيوشيمياي یها تتس
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، یهفتگ ١٦-٤٠بين  آند، زيرا ميزان مرگ جنين یم
 .درصد است ٢٠حدود 
ن مشخص آرد توا ینم یدر مطالعات غربالگر  

مبتلا  جنين یدارا یهای چه تعداد از حاملگ آه
تم شده اند، منجر به تولد آه خ ٢١ یتريزوم به

 یها توان اثر تست یم یول،ندشد یزنده م
، ٢١ یتريزوم هرا بر شيوع تولد زند یبالگرغر
   تعداد هاين آار، بر اساس مقايس. مين زدتخ

متولد شده اند، با آه زنده  یبيمار یها جنين
ده شده بر اساس سن تخمين ز هزند شيوع تولد

، FMF یغربالگر هدر مطالع. شود یمادر، انجام م
و با در نظر  NTبا استفاده از سن مادر و 

ت آاذب، درصد مثب ٨و  ٣٠٠/١گرفتن حداقل ريسك 
تخمين . )Snijders et al 1998(درصد بود ٨٢ميزان تشخيص 

، یغربالگر یها شود آه استفاده از تست یزده م
صورت در  یو ختم حاملگ یتشخيص تهاجم یها روش

 یتريزوم هتواند شيوع تولد زند یجنين م یابتلا
 .درصد آاهش دهد ٧٨-٨٢را به ميزان  ٢١
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NT - ٢١ یتريزوم یبرا یغربالگر یكاراي  

بيش  یحاو ینگر در بيش از دويست هزار حاملگ مطالعات آينده *

 ین داده اند كه با غربالگر، نشا٢١ یجنين مبتلا به تريزوم ٩٠٠از 

NT ٧٥توان بيش از  یدرصد مثبت كاذب م ٥در نظر گرفتن ، با 

  .را تشخيص داد ٢١ یبتلا به تريزومم یها درصد جنين

و  یمبتلا به تريزوم یها جنين یضرورتاً به معن  NTافزايش  *

  .نيست یمحكوم به مرگ داخل رحم

اول  هدر سه ماه NT ی، با غربالگر٢١ یميزان تشخيص تريزوم *

است كه  یهايی درصد بيشتر از ميزان تشخيص حاملگ ٢-٣ط فق

  .ده شوندنممكن است منجر به تولد ز

  

 

  یمطالعات مشاهده ا
 

دقيق و قابل اعتماد  یاندازه گير یتواناي  
NT فاده از تكنيك به آموزش مناسب، است یبستگ

هر سه . دارد رسونوگراف هاستاندارد و انگيز
 یمطالعات مداخله ا هتفاوت نتيج در یبخوبمورد 

را ثبت        NTفقط  فردر آن سونوگرا( یو مشاهده ا
      ، ديده)به نتيجه ندارد یآند و آار یم
 .)Nicolaides 2004( شود یم
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 ٩٩در بيش از  یه اـدر مطالعات مداخل  
قط در ف یوارد و در مطالعات مشاهده اـدرصد م

. بودصحيح  NT یيردرصد موارد، اندازه گ ٧٥
در  NT، افزايش یهمچنين در مطالعات مداخله ا

درصد  ٢/٤و در  ٢١ یدرصد موارد تريزوم ٨/٧٦
    ديده ) از نظر آروموزوم(نرمال  یها جنين

 یاين ميزان در مطالعات مشاهده ا. شود یم
 .درصد بود ٥و  ٤/٣٨بترتيب 
در سن  ی، سونوگرافیدر مطالعات مشاهده ا  
ها  رانجام شده بود وسونوگراف یناسبنام یحاملگ

 یآاف هآموزش نديده بودند يا انگيز یيا بخوب
بعنوان . نداشتند NTصحيح  یاندازه گير یبرا

 راز اين مطالعات آه سونوگراف یمثال در يك
 ی   را صرف انجام سونوگراف ینبايد وقت زياد

  یبخوب NTدرصد موارد،  ٦٦آرد، فقط در  یم
 .)Roberts et al 1995(ود ه بشد یاندازه گير

 CRLدرصد موارد،  ٥٤در  یديگر هدر مطالع  
آه مجبور  رو سونوگراف متر بود یميل ٣٣آمتر از 

آند،  یرا در طول سه دقيقه اندازه گير NTبود 
   دنبو یدرصد موارد قادر به اندازه گير ٤٢در 

Kornman et al 1996)(. 
 یوآه حا یدر مطالعات یاين مشكلات تكنيك   

 . نمونه هستند، چشمگيرتر است یتعداد زياد
 تك قلو آه در  یحاملگ ٤٧٠٥٣ هدر مطالع  

د موارد، درص ٢٣انجام شده بود، در  یهفتگ ٦-١٦
 یآم يا عدم تواناي یبدليل سن حاملگ
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 یبخوب NTو يا تصوير غير قابل قبول،  رسونوگراف
 .)  Wald et al 2003 a ( نشده بود یاندازه گير

فاوت موجود بين مطالعات از ت یديگرشواهد   
و  Crossleyتوسط  یو مشاهده ا یمداخله ا

 هدر اين مطالع. )2002(همكارانش ارائه شده است
 NT، یحاملگ ١٧٢٢٩درصد از  ٧٣، در یده امشاه
آه  یبعد هدر مطالع. شده بود یاندازه گير یبخوب
انجام شده و نتايج  یبيش از دو هزار حاملگ یرو

درصد  ٨/٩٩ان داده شده بود، در آن به مادر
 .شده بود یاندازه گير یبخوب NTموارد، 

 

 

 

 

NT  سرم مادر یبيوشيمياي یها و تست  
 

غلظت  ی،لا به تريزوممبت یهای در حاملگ  
در سرم مادر  یجفت -یاز محصولات جنين یتعداد

، AFP ،free β-hCGاين محصولات شامل . آند یتغيير م
unconjugated estriol (uE3) ،Inhibin-A  وPAPP-A     

سه ماهه  یبا استفاده از غربالگر. باشد یم
، free β-hCGدوم با توجه به سن مادر غلظت 

AFP ،UE3  وInhibin-A درصد  ٥ر نظر گرفتن با د
درصد موارد  ٥٠-٧٥توان  یمثبت آاذب، م

ميزان تشخيص در . خيص دادرا تش ٢١ یتريزوم
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فاده از سن مادر ا استسه ماهه اول ب یغربالگر
 ٥، با داشتن PAPP-Aو  free β-hCG یو غلظت سرم

ر هر صورت، د. درصد است ٦٠درصد مثبت آاذب، 
جهت  یميايبيوشي یها جهت استفاده از تست

توسط  بدقت ی، بايد سن حاملگیغربالگر
صورت ميزان در غير اين. تعيين شود رسونوگراف

 . يابد یتشخيص ده درصد آاهش م
 

 

 

 

NT سه ماهه اول یسرم یها تو تس  
 

، یدر هفته دوازده حاملگ ٢١ یدر تريزوم  
نرمال  ینسبت به حاملگ free β-hCG یميزان سرم

حدود (آمتر  PAPP-Aو ميزان ) MoM٢حدود (بيشتر 
MoMتفاوت یبا افزايش سن حاملگ. است) ٥/٠ ،

نرمال و (بين اين دو گروه  free β-hCGميزان 
    آاهش PAPP-Aت افزايش و تفاو) ٢١ یتريزوم

بيمار،  یهنگام محاسبه ريسك اختصاص. يابد یم
مارآرها با هم  هها، رابط بايد به اين تفاوت

 .زن مادر توجه داشته باشيموو با 
  یو غلظت سرم NTبين  یقابل توجه هطراب  

free β-hCG  وPAPP-A نه در موارد  -وجود ندارد
ن ، بنابراي -و نه در موارد نرمال ٢١ یتريزوم
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 یغربالگر یاتوان از ترآيب اين دو روش بر یم
سهولت  .)Spencer et al 1999(ثرتر استفاده آردؤم

 -آينده هدر شش مطالعثر بودن اين روش، ؤو م
با اين روش در . است نگر به اثبات رسيده

، با ٢١ یمورد تريزوم ١٨٢شامل  یحاملگ ٣٨٨٠٤
 یدرصد مثبت آاذب، ميزان تشخيص تريزوم ٥وجود 

  .)Nicolaides 2004(درصد بود  ٨٦ ، ٢١
و  Free β-hCG، ميزان ١٨و  ١٣ یدر تريزوم  

PAPP-A يابد یدر سرم مادر آاهش م. 
، یسآروموزوم جن یدر صورت وجود ناهنجار  

   آم PAPP-Aنرمال و ميزان  free  β- hCGميزان 
 .شود یم

    ميزان یپدر أبا منش یدر تريپلوئيد  
free β-hCG  افزايش و ميزان  یزيادبه ميزان

PAPP-A يابد یآاهش م یبه ميزان خفيف .
همراه با آاهش قابل  یمادر أبا منش یتريپلوئيد

با . باشد یم PAPP-Aو   free β-hCGتوجه ميزان 
  و Free β-hCG یو ميزان سرم NTاستفاده از 

PAPP-A توان با وجود يك  یم یجهت غربالگر
 ید برادرص ٥مثبت بعلاوه  یدرصد غربالگر

درصد اين اختلالات  ٩٠د ، حدو٢١ یتريزوم
 .را تشخيص داد یآروموزوم

 یبيوشيمياي یها يك تكامل مهم در تست  
 random access immunoassay)شناخت تكنيك جديد 

analyzer using time- resolved- amplified- cryptate- 
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emission) دقيقه، اندازه  یباشد آه در طول س یم
 یتيك، دقيق و قابل تكرار انجام مااتوم یگير

 ی     استفاده از اين تكنيك و سونوگرافبا . دهد
، توان فقط با يكبار مراجعه به آلينيك یم

اين . آرد یريسك و احتمال نقايص را ارزياب
             OSCARروش 

(One- Stop clinics for early Assessment of fetal Risk) 

 b Spencer et al 2003،Bindraet al(شود یده منامي 

2003(. 
 

NT در سه ماهه دوم یسرم یها  و تست  
    
 هسه ماه یآه متعاقب سونوگرافی در موارد  

سه ماهه  یبيوشيمياي یها ، از تستNT یاول برا
شود، بايد ريسك اوليه را  یدوم استفاده م

adjust در مطالعات آينده نگر، با . آنيم
 یاول و تست بيوشيمياي هسه ماه NTز استفاده ا

درصد مثبت آاذب، ميزان  ٥دوم، با  هسه ماه
درصد است آه  ٨٥-٩٠، حدود ٢١ یزوميرتتشخيص 

   اول  هشابه ترآيب اين دو روش در سه ماهم
 .)Nicolaides 2004( باشد یم
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  سه ماهه اول و دوم یها آيب تستتر
 

و  NT یبا ترآيب ارزيابی در يك مدل آمار  
در سه ماهه اول و ميزان  PAPP-A یميزان سرم
free β-hCG ،uE3  وInhibin-A با در سه ماهه دوم ،

د مثبت آاذب، ميزان تشخيص درص ٥در نظر گرفتن 
  تدرصد تخمين زده شده اس ٩٤، حدود ٢١ یتريزوم

)wald et al 1999(.یاين تست، نياز به همكار یول 
بايد دو بار زيرا اولاд . آامل خانم حامله دارد

     یخانم حامله سونوگراف دوماً. مراجعه آند
سوماً  .آند ینتيجه را دريافت نم یشود، ول یم

دوم  هدر سه ماه یدر صورت تشخيص، ختم حاملگ
العات بنابراين ممكن است در مط. شود یانجام م

، مفيد بودن اين یآينده نگر و از نظر تئور
 ینيكاستفاده آلي یرسد، ولبتست به اثبات 

 .گسترده، بسيار مشكل است
 یها، مشكلات اين تست یترآيب یدر بكارگير  

اين مشكلات از مطالعات  از یيكسر. وجود دارد
 بدست آمده است (SURUSS) یچند مرآز یمشاهده ا

(Wald et al 2003) .  اين مطالعه، هدف  در 
اول، آزمايش سرم و  هدر سه ماه NT یاندازه گير

. دوم بوداهه اول و در سه ممادر ادرار 
 یسرم و مداخله براساس نتايج آزمايش ی ارزياب
 ها يافته هشد و بقي یدوم انجام م هسه ماه

در اين . شدند یبصورت گذشته نگر آناليز م
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خانم حامله،  ٤٧٠٥٣درصد از  ٦٠قط فمطالعه 
جنين  ١٠١ کل در . ل را آامل آرده بودندکپروت

 ٧٥فقط در اشت و وجود د ٢١ یزوميرتمبتلا به 
در اين . تهيه شده بود NTاز  یمورد، تصوير خوب

درصد  ٩٣مثبت آاذب، درصد  ٥با  یتست ترآيب
 یول. قابل تشخيص بودند ٢١ یموارد تريزوم

 .رسد آه اين مطالعه دقيق نباشد یبنظر م
با  قابل انتظار یبعنوان مثال، ميزان شناساي

 ٧١دو تست،  یدرصد مثبت آاذب برا ٥احتساب 
چهار تست  یبراو درصد  ٧٧سه تست  ید، برادرص
اين مقادير به ميزان قابل . درصد بود ٨٣

و  ٦٦، ٦١بترتيب ( ها بيشتر از اين ميزان یتوجه
از  یدر مطالعات آينده نگر غربالگر )درصد ٧٥

 .)b Wald et al 2003(باشد  یويسنده مهمين ن
بر  (FASTER trial)در آمريكا  یمشابه همطالع  

 ٢١ یمورد تريزوم ٨٤شامل  یحاملگ ٣٣٥٥٧ یرو
در اين . )Malone et al 2004(انجام شده بود

    درصد مثبت آاذب،  ٤/٥مطالعه با احتساب 
 ٢١ یمبتلا به تريزوم یها درصد جنين ٩٠توان  یم

 .را تشخيص داد
نشان داده اند آه با  مطالعات آينده نگر  

 PAPP-Aو  free β-hCG یو تست سرم NT یاندازه گير
 رسيد یتوان به چنين نتايج یاول م هدر سه ماه

)b Spencer et al 2003 ، Bindra et al 2002(. 
توجه خود  یاست آه در غربالگر یبنابراين ضرور

 یها با آيفيت بالا و تست یرا به سونوگراف



The 11 – 13 +6 weeks scan                 هفتــــگی ١١ -١۴سونوگـــرافی  ٥٨ 

 نقايص تر  جهت تشخيص سريع یوشيميايبي
 یها معطوف داريم تا اينكه مدل یآروموزوم

) سه ماهه دوم(آه ديرتر  ايجاد آنيم یتئوريك
مناسب  یدهند و از نظر آلينيك یتشخيص م
  .نيستند

 
 

  یبيوشيمياي یها و تست NTبا  یغربالگر

 ی، ميزان سرمیحاملگ ١١-١٤ یدر هفته ها ٢١ یدر تريزوم *

free β-hCG  حدود (بيشترMoMو ميزان ) ٢PAPP-A  كمتر

  .است) MoM٥/٠حدود (

 PAPP-Aو  free β-hCGو ميزان  NTبين  یجهقابل تو هرابط *

  .)ارد تريزومي و نه در موارد نرمالنه در مو(وجود ندارد 

جهت  یبيوشيمياي یها و تست یتوان از تركيب سونوگرافی م *

  .ثرتر استفاده كردؤم یغربالگر

شامل بيش از  یحاملگ ٥٠٠٠٠آينده نگر در بيش از مطالعات *

ان داده اند كه با استفاده از ضخامت ، نش٢١ یجنين با تريزوم ٢٥٠

NT در سه ماهه اول يا سه ماهه  یسرم یبيوشيمياي یها و تست

را  ٢١ یتريزوم ی مبتلا بهها درصد جنين ٨٥-٩٠توان  یم  دوم

  .درصد مثبت كاذب تشخيص داد ٥با در نظر داشتن 

-PAPPو  Free β-hCG یميزان سرم ١٣و  ١٨ یدر تريزوم *

A ن ميزا یدر نقايص كروموزوم جنس. يابد یكاهش م
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free β-hCG  نرمال و ميزانPAPP-A  در . شود یكم    م

افزايش و  یبه ميزان زياد free β-hCG یبا منشا پدر یتريپلوئيد

PAPP-A با استفاده از  یالگرغرب. يابد یكاهش م یبه ميزان كم

NT ،free β-hCG  وPAPP-A یبا داشتن يك درصد غربالگر 

 ٩٠حدود  تواند ی، م٢١ یتريزوم یبرادرصد  ٥ همثبت بعلاو

  .را تشخيص دهد یدرصد از نقايص كروموزوم

  

  

  ماهه اول سه یغربالگر ها به تمايل خانم
 

ها  مطالعات انجام شده در مورد تمايل خانم  
  دهند آه اآثر  ینشان م یربه زمان غربالگ

 را یغربالگر یها تست دهند یترجيح م  ها خانم
ه دوم، انجام در سه ماهه اول و نه سه ماه

ست ا اين NTبا  یغربالگر یيك مشكل اساس. دهند
   در سه ماهه اول منجر به انجام NTآه افزايش 

ی شود، در حال یم یو ختم حاملگ یتهاجم یها تست
 .ها خودبخود از بين بروند آه ممكن است اين جنين

ر ها اظها درصد خانم ٧٠در يك مطالعه حدود   
مبتلا به  یها جنين هاگر هم یداشته اند آه حت

سندرم داون قبل از سه ماهه دوم بطور خودبخود 
در سه  NT یبين بروند،    باز هم اندازه گيراز 

   ترجيح  یوان تست غربالگرماهه اول را بعن
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 ها اين خانم.)Mulvey and Wallace2000(هندی دم
 یحاملگ هتمايل داشتند بدون توجه به نتيج

بدانند آيا جنين آا سندرم داون دارد يا نه و 
همچنين در صورت سقط خودبخود بدليل سندرم داون 

 .علت آن را بدانند
 

  respect for autonomyیاهميت آلينيك
 

يك   respect for autonomy یدر قوانين پزشك  
 یاين قانون پزشك را مجبور م. است پايهاصل 

اهميت . ندبيمار توجه آ هآند آه به خواست
respect for autonomy اول دو  هسه ماه یدر غربالگر

 :چيز است
 یل اينكه تشخيص زودتر و ختم حاملگاو  
دوم   . ها مهم است از خانم یخيل یتر برا سريع

خانم  (Low risk)اينكه در صورت آم خطر بودن 
 سه ماهه اول  یغربالگر یها تست حامله، اآثر

ايتاً . اد آنندخاطر ايج توانند اطمينان یم
الا در سه ـا آيفيت بـب یـرافـوگـبه سون یدسترس
  دهد یرا افزايش م autonomy نـه اول ايـماه

Chasen et al 2001)(. 
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سه ماهه اول را  یغربالگر یها حامله، تست یها اكثر خانم *

  .دهند یترجيح م
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  فصل دوم 
 

نقايص سونوگرافيك  تظاهرات

  یآروموزوم
 

قابل  یهای ، ناهنجاریهر نقص آروموزوم  
خاص خود  یسندرم یآند و الگو یايجاد م یتشخيص

ن فصل تظاهرات سونوگرافيك در اي. را دارد
در  یآروموزوم هو ساير نقايص عمد ٢١ یتريزوم
 .دهيم یاول و دوم را شرح م هسه ماه

 

 

 

  سه ماهه اول یسونوگراف
 

در  NT، ضخامت یحاملگ ١١-١٤ یدر هفته ها  
  عمده افزايش يافته است یروموزومنقايص آ ههم
)Snijders et al 1998 (.  و  ١٨، ٢١ یدر تريزوم

 NTمشابه است و متوسط  NTافزايش  یالگو ١٣
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نرمال  بيشتر از ميزان ميانه متر یميل ٥/٢حدود 
در سندرم . است) CRLبر اساس ( یسن حاملگ یبرا

متر بيشتر از  یميل ٨حدود  NT ه، مياننررت
 .ميانه نرمال است

ر ، دNTعلاوه بر افزايش  ٢١ یدر تريزوم  
. وجود ندارد یاستخوان بين درصد موارد ٦٠-٧٠

استخوان ماگزيلا آوتاه  درصد موارد ٢٥در 
(Short)  واج داپلر درصد موارد ام ٧٠ و در

 . است یغير طبيع یوريد یمجرا
زود هنگام،   محدوديت رشد ١٨ یدر تريزوم    
درصد موارد،  ٣٠و اگزومفالوس در  یآارددی برا

درصد، شريان  ٥٥در  یاستخوان بينعدم وجود
 .ديده می شوددرصد موارد  ٧٥منفرد در  یناف

 یآارد یدرصد موارد تاآ ٧٠در  ١٣ یدر تريزوم
     هنگام، زود  محدوديت رشد. وجود دارد

 ی، هولوپروزنسفال(megacystis)مثانه یبزرگ
(holoprosencephaly) ٤٠وس در حدود اگزومفال و 

 .شود یدرصد موارد ديده م
موارد  درصد  ٥٠تقريباً در نردر سندرم تر  
و محدوديت رشد زود هنگام وجود  یآارد یتاآ

 . دارد
شد رمحدوديت  یدر موارد تريپلوئيد    

 ٣٠در  یآاردی نامتقارن و زود هنگام و براد
آيست  ،فالوسم، اگزویدرصد، هولوپروزنسفال

Posterior fossa  لار جفت در درصد و تغييرات مو ٤٠در
 .شود یدرصد موارد ديده م ٣٠
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  یعدم وجود استخوان بين
   
لانگدون داون اشاره  یدميلا ١٨٦٦در سال   

  ٢١ یزوماز تظاهرات شايع تري یآرد آه يك
تريك ممطالعات آنتروپو. است یآوچك بودن بين

درصد  ٥٠در  nasal rootنشان داده اند آه عمق 
 م استــآ یيعـطور غير طبـوارد سندرم داون بـم
)Cicero et al 2001(.  مطالعات راديولوژيك  همچنين

 یمبتلا به تريزوم یها پس از مرگ جنين در جنين
 ید يا هيپوپلازشده بودند، عدم وجوآه سقط  ٢١

درصد موارد  ٥٠را تقريباً در  یاستخوان بين
ر مطالعات د.(Farkas et al 2001) گزارش آرده اند

م وجود يا ، عد١٥-٢٤ یسونوگرافيك در هفته ها
درصد  ٦٥تقريباً در  یآوچك بودن استخوان بين

 .گزارش شده است ٢١ یموارد تريزوم
 را در یتوان استخوان بين یم یبطور طبيع  

    ديد یحاملگ ١١-١٤ یهفته ها یسونوگراف
)Cicero et al  2001.( 

بين عدم وجود  یارتباط قو یمطالعات زياد     
و  یـگفته ١١-١٤  یدر سونوگراف یاستخوان بين

 یآروموزوم و همچنين ساير نقايص  ٢١ یـزومـريـت
 یجمع آوربا .)Nicolaides 2004( را نشان داده اند 
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جنين، در  ١٥٨٢٢در العات، اين مط یاهيافته 
 یارزياب یدرصد موارد پروفايل صورت بخوب ٤/٩٧

 یها درصد جنين ٤/١در  یاستخوان بين. شده بود
 ٢١ یمبتلا به تريزوم یها درصد جنين ٦٩نرمال و 
 .ديده نشد

ست آه ا يك يافته مهم اين مطالعات اين  
با افزايش  یاستخوان بين ميزان بروز عدم وجود

CRL و با افزايش ضخامت ، آاهشNTافزايش ،   
 - ئیچنين اين ميزان در نژاد آفريقاهم. يابد یم

در . است ها بيشتر از سفيد پوست یآارائيب
  بايد به اين فاآتورها دقت آرد LR همحاسب

)Cicero et al 2004(.  
 

 

 

سه  یبيوشيمياي یها و تست یترآيب سونوگراف

  ماهه اول

  
صد جنين مبتلا  شامل یاهدش -مورد هك مطالعي  
نرمال  یسندرم داون و چهارصد جنين تك قلوبه 

در اين مطالعه . ستانجام شده ا ١١-١٤در هفته 
، وجود يا عدم وجود استخوان NT یاز اندازه گير

، جهت PAPP-Aو  free β-hCG، غلظت یبين
 Cicero(استفاده شده است ٢١ یتريزوم یغربالگر
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et al 2003( . د مثبت صدر ٥با در نظر گرفتن
درصد تخمين  ٩٧، ٢١ یآاذب، ميزان تشخيص تريزوم

 .زده شده است



The 11 – 13 +6 weeks scan                 هفتــــگی ١١ -١۴سونوگـــرافی  ٧٢ 

 
  

  یاستخوان بين یارزياب
  
و با  یهفتگ ١١-١٤ ی، بايد در سن حاملگیاستخوان بين یارزياب *

  . متر انجام شود یميل CRL=٤٥-٨٤ طول  
 یه فقط سر و قسمت بالاك ید، بحدير بايد بزرگ شووتص *
  .شود وراكس در صفحه ديدهت

بايد از صورت جنين يك تصوير ميد ساژيتال داشته باشيم و  *
  .قرار دهيم یرا به موازات بين رترانسديوس

نشانه  یخط بالاي. سه خط تشخيص ديده شود بايد یدر تصوير بين *
 خط پائين كه ضخيم تر و اكوژنيك تر از پوست است،. پوست است
بالاتر  یپوست و كم هدامخط سوم كه تقريباً در ا. است یاستخوان بين

  .است ینوك بين هقرار دارد، نشان
ايل صورت فدرصد موارد پرو ٩٥در بيش از  یهفتگ ١١-١٤در  *

  .است یقابل ارزياب یبخوب
نرمال سفيد پوست و در حدود  یها در كمتر از يك درصد جنين *

ديده  ی، استخوان بينیكارائيب -ئینرمال آفريقا یها درصد جنين ١٠
  .شود ینم
درصد  ٥٠، ٢١ یدرصد موارد تريزوم ٦٠-٧٠در  تقريباً *

وجود  ی، استخوان بين١٣ یدرصد تريزوم ٣٠و  ١٨ یتريزوم
  .ندارد

با استفاده  یدرصد مثبت كاذب، در غربالگر ٥تن با در نظر گرف *
و  free β-hCG، غلظت ی، استخوان بينNT  یاز اندازه گير

PAPP-Aدرصد موارد  ٩٥ن بيش از توا ی، بطور بالقوه م
  .را تشخيص داد ٢١ یتريزوم

 یها در اين مورد، آموزش كافرفانكته مهم اين است كه سونوگر *
  . ببينند
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(CRL) دمی-طول سری  
، محدوديت رشد یتريپلوئيد و ١٨ یدر تريزوم

و  ١٣ یدر تريزوم. سط تا شديد وجود داردمتو
آه ی يف است، در حالمحدوديت رشد خف سندرم ترنر

      است ی، رشد طبيع٢١ یريزومر تد
 .)Nicolaides et al  1996   ؛  ١شكل(
  

CRL یو نقايص آروموزوم  
، محدوديت رشد متوسط تا شديد یو تريپلوئيد ١٨ یدر تريزوم *

  .وجود دارد

  .و سندرم ترنر خفيف است ١٣ یمحدوديت رشد در تريزوم *

  .است یرشد طبيع  ٢١ یدر تريزوم *
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 یمبتلا به تريپلوئيد یها جنين CRLتوزيع  .١ شكل
صدك پنجم، ( یطبيع یها جنين CRLنسبت به ) نقاط سياه(

 ).ميانه و نود و پنج
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  طول استخوان ماگزيلا
 

ن مشاهده آرد آه در موارد لانگدون داو  
اين يافته ممكن است . است flat، صورت ٢١ یتريزوم

مطالعات .  باشدبدليل عدم تكامل آامل ماگزيلا
درصد  ٥٠آنتروپومتريك و راديولوژيك در بيش از 

بيماران سندرم داون، تكامل ناقص ماگزيلا را 
 ).Farkas et al 2001( ده اندنشان دا

   یهفته ها یجنين در سونوگراف یماگزيلا  
 است یقابل مشاهده و اندازه گير یبراحت ١١-١٤
)Cicero et al 2004.(  

رت جنين ميد ساژيتال از صو یابتدا يك نما  
تهيه شده و سپس ترانسديوسر به سمت خارج 

م استخوان ماگزيلا و هم تا ه شود یچرخانده م
آونديل در آن  هو زائد ramusشامل  یفك تحتان
 ). ٢شكل ( ديده شود

نرمال  یآه از نظر آروموزوم یهاي در جنين  
متر  یهر يك ميل یبه ازا یهستند، بطور طبيع

متر به طول ماگزيلا  ی، يك دهم ميلCRLافزايش 
 . شود یافزوده م

ماگزيلا  ه، طول ميان٢١ یدر موارد تريزوم  
متر، نسبت به سن  یميل ٧/٠تا  یبه ميزان چشمگير

 .تر است آوتاه یحاملگ
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 یه اـهفت ١٢يك جنين  یتصوير سونوگراف .٢شكل   

 .دهد یه ماگزيلا را نشان مـآ
 

 NTلا و ضخامت بين طول ماگزي یارتباط قو  
آه استخوان  یهاي همچنين در جنين. وجود دارد

بنابراين . تر است ندارند، ماگزيلا آوتاه یبين
 یغربالگر یمستقل بودن طول ماگزيلا برا

در ساير . شده استهنوز مشخص ن ٢١ یتريزوم
در طول  ی، تغيير قابل ملاحظه اینقايص آروموزوم
 .شود یماگزيلا ديده نم
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  طول گوش
 

 شايع (Short)بعد از تولد، گوش آوتاه   

. باشد یسندرم داون   م یترين يافته آلينك
 یهفتگ ١١-١٤ یدر سونوگراف یگوش جنين به آسان

 Sacchini et al( است یقابل رويت و اندازه گير

2003.( 
به ميزان  ٢١ یگر چه طول گوش در تريزوم  

 به حدیاين اندازه  یآم شده، ول یقابل توجه
ن بعنوان يك تست توان از آ یه نمست آآوچك ا

 .سندرم داون استفاده آرد یمفيد در غربالگر
 

  طول استخوان ران و بازو
 

در . قد همراه است یبا آوتاه ٢١ یتريزوم  
دوم، استخوان اين بيماران در طول سه ماهه 

 ی در سونوگراف. باشد یران و بازو آوتاه م
ل طو ٢١ ی، در صورت وجود تريزومیهفتگ ١١-١٤

به ميزان قابل  استخوان بازو و ران هميان
بدليل  یآمتر از حالت نرمال است، ول یتوجه

 یتوان از آا در غربالگر ینم اعدادآوچك بودن 
 ).Longo et al 2004(استفاده آرد 
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  منفرد یشريان ناف
 

ها، فقط يك  تقريباً در يك درصد زايمان  
با  یاهاين يافته گ. وجود دارد یشريان ناف

مهم و همچنين  یها ساير ارگان یهای ومالآن
اهه اول در سه م. همراه است ینقايص آروموزوم

در طرفين مثانه و  یبا استفاده از داپلر رنگ
بند ناف به شكم جنين در مقطع اتصال  هدر ادام

 .را ديد یناف یها توان شريان یمايل م یعرض
   درصد ٣در  یهفتگ ١١-١٤ یدر سونوگراف  
، ١٨ یدرصد موارد تريزوم ٨٠نرمال و  یها جنين

 Rembouskos et al)(شود یديده م یيك شريان ناف

2003 
 ١٨ یمنفرد ريسك تريزوم یديدن شريان ناف  

  شيوع آن در  یآند ول یرا هفت برابر م
  ، تفاوت ٢١ یمبتلا به تريزوم یهای حاملگ

بهر حال . نرمال ندارد یها با جنين یدار یمعن
، نقايص مهم ١٨ یزوميمبتلا به تر یها جنين

 ههفت یدر سونوگراف یدارند آه براحت یديگر
از  یهمچنين خيل. شوند یديده م یحاملگ ١١-١٤

در  ١٨ یهمراه با تريزوم یموارد غير طبيع
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. تندقابل تشخيص هس یهفتگ ١٦-٢٠ یسونوگراف
منفرد به  یبنابراين با ديدن شريان ناف

 .يوتيپ نيستبه انجام آار ی، نيازیتنهاي
 

  (Megacystis)مثانه  یبزرگ
 

يازده  یها درصد جنين ٨٠مثانه جنين در   
 یهفته در سونوگراف ١٣ یها جنين ههفته و هم

طول مثانه  یدر اين سن حاملگ .قابل رويت است
مثانه با . متر است یميل ٦آمتر از  یبطور طبيع

شتر در سه ماهه اول، متر يا بي یميل ٧ یقطر طول
 یشيوع بزرگ. شود یم یمثانه تلق یبزرگبعنوان 

در ). ٣شكل ( است یحاملگ ١٥٠٠مثانه يك در 
متر باشد،  یميل ٧-١٥مثانه  یآه قطر طولی صورت

 ١٨و  ١٣ یبخصوص تريزوم یبروز نقايص آروموزوم
نرمال در  یها در جنين. درصد است ٢٠حدود 

مثانه بطور  یدرصد موارد، اين بزرگ ٩٠تقريباً 
 ).Liao et al 2003( رود یبين م خودبخود از

مثانه با قطر بيشتر  یبر عكس در صورت بزرگ  
 یمتر ميزان بروز نقايص آروموزوم یميل ١٥از 

آه آروموزوم  یدرصد است و در موارد ١٠حدود 
 یانسداد ینرمال است، اين شرايط با اوروپات

مثانه همراه با  یبزرگ. رونده همراه است پيش
نقص  درصد موارد ٧٥در تقريباً  NTافزايش 
نرمال  یها درصد جنين ٣٠و در  یآروموزوم
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با در نظر . شود یديده م) آاريوتيپ نرمال(
، وجود مثانه بزرگ احتمال NTسن مادر و  گرفتن 
برابر افزايش  ٧/٦را حدود  ١٨ا ي ١٣ یتريزوم

 . دهد یم
 

  فالوسماگزو
ميزان شيوع  ١١-١٤ های در هفته  
اين .دود يك در هزار استح) ٤شكل (فالوس ماگزو

برابر شيوع آن در متولدين زنده ميزان چهار 
بخصوص  یميزان بروز نقايص آروموزوم. باشد یم

درصد،  ٦٠حدود  یدر اين سن حاملگ ١٨ یتريزوم
 ١٥وزادان درصد و در ن ٣٠ی در اواسط حاملگ

با افزايش سن  ١٨ یريسك تريزوم. درصد است
 یآه تريزومی از آنجائ. يابد یافزايش م مادر

همراه است،  یمرگ داخل رحم یا ميزان بالاب ١٨
 یشيوع آن آم م یسن حاملگ با افزايشبنابراين 

 .شود
فالوس آه ممبتلا به اگزو یها در جنين  

آروموزوم نرمال دارند، ميزان مرگ جنين بيشتر 
ك نقايص سريوفالوس مايتاً شيوع اگزو. نيست

ادر، ـسن مزايش ـهمراه آن، با اف یآروموزوم
  اهشـآ یـاملگـا افزايش سن حــزايش و بـاف
  .snijders et al 1995)(  دـابـي یم
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 مثانه یبا بزرگ یهفته ا ١٣جنين  .٣ شكل

 

 
با  ١٨ یبه تريزوم مبتلا یهفته ا ١٢جنين  .٤ لشك

 NTفالوس و افزايش ماگزو
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يست آورئيد پلكسوس، اتساع لگنچه آليه و ک

  فوآوس اآوژن در قلب
 

، شيوع آيست آورئيد یگحامل ١١-١٤در هفته 
فوآوس اآوژن آليه و  گلنچهتساع لاپلكسوس، 

             درصد بود 2.3 , 0.9 ,0.6 درقلب بترتيب
)Whitlow et al 1998(. توان  میايج اوليه از نت

حدس زد آه مشابه سه ماهه دوم، شيوع اين 
می  آه جنين از نظر آروموزودر مواردی  مارآرها

جهت محاسبه ريسك  غير طبيعی است، بيشتر است ولی
 .بيمار لازم است بيشتری تعداد ، مطالعهLRو 
 

  حجم جفت
حاملگی توسط  ١١-١۴ای هحجم جفت آه در هفته 
شود، با افزايش  عيين میسونوگرافی سه بعدی ت

CRL ٢١ در موارد تريزومی. يابد افزايش می ،
های نرمال  با جنين حجم جفت تفاوت چندانی

ت به ميزان ، حجم جف١٨ تريزومیدر  ولی. ندارد
 .يابد قابل توجهی آاهش می
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  ضربان قلب جنين
 ١٠٠ضربان قلب جنين از حدود  نرمال در حاملگی

ضربه در  ١٧٠به پنج ضربه در دقيقه در هفته 
می يابد و سپس تا  افزايش ١٠دقيقه در هفته 

  ضربه در دقيقه آاهش  ١۵۵به  دهمچهار هفته
و  ١٣ تريزومیدر  ١٠-١۴در هفته . يابد می

و  ١٨می تريزو درو  آاردی یسندرم ترنر، تاآ
  ;۵شكل ( داردوجود  دیآاربرادی  ئيدیتريپلو

Liao et al 2001 (.  ضربان قلب  ٢١تريزومی در
احتمال . جنين به ميزان آمی افزايش می يابد

با استفاده از  ٢١ تريزومی بهبود غربالگری
در مورد  يين ضربان قلب جنين آم است ولیتع

 .باشد مفيد می ١٣ تريزومی
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نقاط (١٣ تريزومیمبتلا به  های ضربان قلب جنين .۵شكل 
 .)٩۵و ۵دك ص(نرمال  های در مقايسه با جنين) سياه

 
 

  مجرای وريدی داپلر
  خونت منحصر به فرد است آه نيك شا وريدی مجرای
طريق  دريافت واز نافی ديرن دار را از وژاآسي

به مغز  foramen ovaleورود به دهليز چپ از راه 
جريان خون در مجرای . و سيستم آرونری می رساند

طول   در .است) Waveform( وريدی بصورت موجی
برخوردار  از سرعت بالايی لدياستو و  سيستول
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و در طول انقباض دهليز ) D-Waveو  S-Wave(است 
در سه ماهه ). a-Wave(جريان رو به جلو دارد 

همراه  دوم و سوم حاملگی، جريان خون غير طبيعی
معكوس  a-waveيا وجود  a-waveبا عدم وجود 

 .باشد نشانه نارسايی قلب می
مجرای  غير طبيعیجريان  ١٠-١۴ در هفته های

ومی  و با نقايص آروموز) ۶شكل ( وريدی
همراه  حاملگی دب ناهنجاری های قلبی و نتيجه

 .)Borrell et al 2003 ، Matias et al 1998( است
 ۵٠٠٠بيش از  مطالعات مراآز تخصصی بر روی

، در ٢١تريزومی  مورد ٢٨٠شامل حدود  حاملگی
   ند آه جريان خون ه انشان داد هفتگی ١٠-١۴
  ۶۵-٧٠در تقريباً  طبيعی در مجرای وريدی غير

درصد  ۵و  ٢١ تريزومیمبتلا به  های درصد جنين
 .)Nicolaides 2004(نرمال وجود دارد  های جنين
ن غير طبيعی ايرو ميزان بروز ج NTافزايش بين 

وجود ندارد يا  رتباطیا خون در مجرای وريدی
اين يافته ها نشان . ارتباط ضعيفی وجود دارد

همراه با  وريدی يابی مجرایدهند آه ارز می
را  تأثير سونوگرافیتواند  می NT اندازه گيری

 .بهبود بخشد ٢١ غربالگری تريزومیدر 
وقت گير است و  مجرای وريدیجريان خون  ارزيابی

بنظر می رسد  .ماهر دارد رج به سونوگرافااحتي
را  یاين ارزياب روتينتوان بصورت  آه اآنون نمی

 ، ولی در مراآز تخصصی جهت ارزيابیانجام داد
 های و تست NTآه نتايج  نیابيمار رمجدد ريسك د
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توان اين  ، میدارند borderline ايیبيوشيمي
 .را انجام دادارزيابی 

 

 

 

 
 

 ١٢يك جنين  در مجرای وريدی سرعت جريان خون، .۶ شكل
 .)پائين( غير طبيعی a-wave، )بالا( طبيعی a-wave هفته ای
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  غير طبيعی در مجرای وريدی و نقايص آروموزومی يان خونجر
 درصد ۶در تقريباً  جريان غير طبيعی مجرای وريدی ۱۱-۱۴در هفته *

 .شود می ديده ۲۱ تريزومیمبتلا به  های درصد جنين ۶۵نرمال و  های جنين

می توان از ارزيابی  ۲۱ تريزومی جهت بهبود تأثير سونوگرافی در غربالگری*

 .استفاده كرد NT ان خون مجرای وريدی همراه با اندازه گيریجري

 روقت گير است و احتياج به سونوگراف ارزيابی جريان خون مجرای وريدی*

 ولی در مراكز تخصصی. بنابراين بصورت روتين استفاده نمی شود. ماهر دارد

 و تست های بيوشيميايی NTكه نتايج  ارزيابی مجدد ريسك بيمارانیجهت 

borderline ،توان از آن استفاده كرد می دارند.  

 
 

  داپلر ساير عروق
 

  شريان های رحمی
يان های رحمی در هفته های در مطالعه داپلر شر

تفاوت قابل ملاحظه ای در شاخص ضربان  ١١ -١۴
در جنين های طبيعی و غير )pulsatility index(پذيری 

ديده نشده )از نظر کروموزوم(طبيعی 
ميزان زياد مرگ جنينی و محدوديت  بنابراين.است

رشد جنين در نقايص کروموزومی بدليل اختلال 
داپلر  بطور کلی.جفت در سه ماهه اول نيست
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ری نقايص شريان رحمی روش مفيدی برای غربالگ
 .کروموزومی نيست

 

  شريان نافی
 ٢١نافی برای غربالگری تريزومی  داپلر شريان 

دانس جريان امپ ١٨مفيد نيست، ولی در تريزومی 
درصد موارد بطور   ٢٠ اًافزايش و در تقريب

 .جريان پايان دياستولی معکوس شده استثابتی 
 

  وريد نافی
در صورت در خطر بودن  در سه ماهه دوم و سوم

جنين،جريان خون ضربانی وريد نافی يک يافته 
  ١١-١۴در هفته های .خيری می باشدبد و تأ

 درصد  ٩٠و درصد موارد نرمال  ٢۵در  تقريباً
جريان خون  ١٨ و ١٣جنين های مبتلا به تريزومی 

ر ولی د. ضربانی در وريد نافی ديده می شود
شيوع اين پديده  ٢١جنين های مبتلا به تريزومی 

 .تفاوت چندانی با جنين های نرمال ندارد
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  وريد ژگولار و شريان کاروتيد
 

ارتباط قابل ملاحظه ای بين شاخص ضربان پذيری  
وجود  NTيد ژگولار و شريان کاروتيد و ميزان ور

همچنين تفاوت قابل ملاحظه ای بين جنين . ندارد
وجود )از نظر کروموزوم(های طبيعی و غيرطبيعی 

 .ندارد
 

 سونوگرافی در سه ماهه دوم

  
هر نقص ه ماهه دوم مانند سه ماهه اول در س

کروموزومی الگوی سندرمی و ناهنجاری های خاص 
 ,Snijders and Nicolaides 1996;١جدول(خود را دارد

Nicolaides et al 1992(. 
بنابراين پيشنهاد می شود که در صورت مشاهده 
يک مارکر يا يافته غير طبيعی در سونوگرافی 

روتين ،جنين برای ساير مارکرهای         
چک شود،زيرا اگر بطور کامل نقايص کروموزومی 

داشته يافته های غير طبيعی ديگری وجود 
باشد،ريسک ابتلا به نقايص کروموزومی به ميزان 

در مواردی که . افزايش می يابد قابل توجهی
فقط يک يافته غيرطبيعی وجود دارد،تصميم به 
انجام تست های تهاجمی بستگی به نوع يافته 

 .غيرطبيعی دارد
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 نقايص كروموزومي شايع ويافته هاي غير طبيعي سونوگرافي . ١ جدول
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        ونوگرافی سه ماهه دوم و تظاهر فنوتيپی نقايص کروموزومیس
: می توان ديـد     موارد زير را ٢١در مبتلابان به تريزومی * 

هيپوپلازی بينی، افزايش ضخامت چين گردنی، نقـايص قلبـی،   
کـوژن،  فوکوس های اکوژنيک قلب، آترزی دئودنـوم، روده ا 

، Sandal gapهيدرونفروز، کوتاهی اسـتخوان ران و بـازو،   
  .كلينوداکتيلی، هيپوپلازی بند وسط انگشت پنجم

سر به شکل توت : موارد زير ديده می شود ١٨ر تريزومی د*  
فرنگی، کيست کورئيد پلکسوس، عدم وجود کورپوس کالوزوم، 

، شـکاف صـورتی،   (Cisterna magna)بزرگی سيترنا مگنا 
وچکی چانه، ادم گردن، نقايص قلبی، فتق ديافراگمی، آتـرزی  ک

، )معمولاٌ فقط روده در حفـره وجـود دارد  (مری، اگزومفالوس 
ــوژن،   ــوی، روده اک ــتلالات کلي ــرد، اخ ــافی منف شــريان ن
ميلومننگوسل، محدوديت رشد، کوتاه بودن اندام هـا، آپـلازی   

 بـری و استخوان راديوس، انگشتان رويهم قرار گرفته،  پـا چن 
rocker bottom feet.  

ــی *  ــود  ١٣در تريزوم ــی ش ــاهده م ــر مش ــوارد زي : م
های صورت، نقايص ی هولوپروزنسفالی، ميکروسفالی، ناهنجار

پلـی     قلبی، کليه های بزرگ و اکوژنيـک، اگزومفـالوس و  
  .Postaxialداکتيلی 

کروموزوم اضافه از پدر  أدر صورتی که منش ی در تريپلوئيد* 
در اين مـوارد حـاملگی   . جر به جفت مولار  می شودباشد، من

 ـ. بندرت تا بيست هفتگی دوام می آورد کرومـوزوم   أاگر منش
اضافه از مادر باشد، حاملگی ممکن است تا سه ماهه سوم ادامه 

جنـين دچـار   . ساختمان جفت نرمال ولی کوچک است. پيدا کند
در ايـن مـوارد . محدوديت رشد غيـر قرينـه شـديد اسـت    

يکولومگــالی خفيــف، کــوچکی چانــه، نقــايص قلبــی، ونتر
 hitch- hicker toe deformityميلومننگوسل، سين داکتيلی و 

  .شايع است
هيگروم کيسـتيک  : در سندرم ترنر موارد زير ديده می شود* 

بزرگ در گردن، ادم جنراليزه، افوزيون پلور، آسـيت خفيـف،   
کـن اسـت   نقايص قلبی، کليه نعل اسبی که در سـونوگرافی مم 

  .بصورت هيدرونفروز خفيف دو طرفه ديده شود



The 11 – 13 +6 weeks scan                 هفتــــگی ١١ -١۴سونوگـــرافی  ٩٢ 

 

  ونتريكولومگالی
 

شيوع ونتريکولو مگالی هنگام تولد حدود يک   
 :علل آن عبارتند از. است ١٠٠٠در 

ــونريزی      ــی، خ ــوزومی، ژنتيک ــايص کروم نق
ولی در اکثر موارد علت مشخصـی   .عفونت مغزیيا

در کـل شـيوع نقـايص    . برای آن پيدا نمـی شـود  
حـدود   مگالیموزومی در صورت وجود ونتريکولوکرو
، ٢١تريزومـی   ن اخـتلالات درصد است و شايعتري ١٠
ــدی  ١٣،  ١٨ ــند  و تريپلوئي ــی باش ــيوع . م ش

ونتريکولو مگـالی خفيـف     نقايص کروموزومی در 
 .تا متوسط بيشتر از ونتريکولو مگالی شديد است

 

  هولوپروز نسفالی
يـک در  ميزان شيوع آن هنگام تولـد حـدود     
از موارد علـت آن   بعضی گر چه در . است ١٠٠٠٠

نقص کروموزومی يا ژنتيـک اسـت ولـی در اکثـر     
شيوع کلی نقـايص  . موارد علت آن ناشناخته است

کرومــوزومی در صــورت وجــود هولوپروزنســفالی، 
ــدود  ــت  ٣٠ح ــد اس ــايع. درص ــايص   ش ــرين نق ت

کروموزومی همراه با هولوپروزنسفالی، تريزومـی  
هولوپروزنسفالی بطـور شـايع   . اشدمی ب ١٣ و١٨

همراه است ولی ميزان بـروز    midfacialبا اختلالات 
نقـــايص کرومـــوزومی فقـــط در مـــواردی کـــه 
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ــورت    ــارج ص ــايص خ ــا نق ــفالی ب ( هولوپروزنس
extrafacial (  در . همراه باشد، افزايش   مـی يابـد

صورت هولوپروزنسـفالی تنـها و يـا همـراه بـا      
يص کروموزمی افـزايش  اختلالات صورتی، ميزان نقا

 .نمی يابد
 

  کيست کورئيد پلکسوس
درصد جنين هـا در هفتـه هـای     ٢تقريباٌ در   

درصـد   ٩٥حاملگی ديده می شود، ولـی در   ١٦-٢٤
پاتولوژيک  و  می رودهفتگی از بين ٢٨موارد تا 

ــت ــتلالات   . نيس ــا اخ ــوس ب ــد پلکس ــت کورئي کيس
ولـی  . مرتبط اسـت  ١٨کروموزومی بخصوص تريزومی 

ی ناهنجار   ١٨زومی جنين های مبتلا به تري اکثر
بنـابراين ديـدن    .دارنـد   های متعدد ديگـری  

کيست کورئيد پلکسوس بايد توجه سـونوگرافر را  
به جستجو برای ساير  ناهنجاری های همـراه بـا   

اگر فقط کيست کورئيـد  . معطوف کند ١٨تريزومی 
بـه   ١٨زومی پلکوس وجود داشته باشد، ريسک تري

 .لی کمی افزايش می يابدميزان خي
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   Dandy- Walkerکمپلکس 
 

طبفی از ناهنجاری های مخچه، اتساع کيستيک بطن 
. چهارم و بزرگی سيترنا مگنا را شامل   می شود

 :اين ناهنجاری به سه دسته تقسيم  می شود
- Dandy- Walker malformation :   در ايـن ناهنجـاری

 Posterior fossaآژنزی کامل يا ناقص مخچه و بزرگی  
شيوع آن هنگام تولد حـدود يـک در   . وجود دارد

 . است ٣٠٠٠٠
- Dandy- Walker variant : در اين حالت مخچه دارای

 .بزرگ نيست posterior  fossaوآژنزی ناقص است 
- Mega Cisterna magna :  در اين حالت مخچه و بطـن

 .چهارم طبيعی هستند
سـندرم  ش از پنجـاه  ينقايص کروموزومی، ب ـ  

ژنتيکــی، عفونــت مــادرزادی و مــواد تراتــوژن 
ــاری    ــن ناهنج ــل اي ــارين از عل ــد وارف        مانن

ولی ممکن است فقط يک يافته ايزولـه  . ی باشندم
(isolated) باشد. 

اغلب تريزومی  -شيوع کلی نقايص کروموزومی  
 .درصد است ٤٠حدود  -و تريپلوئيدی ١٣، ١٨
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   (Facial Cleft)شکاف صورت 

 
   ٧٠٠شيوع شکاف لب و يا کام تقريباٌ يک در   

فاکتورهای محيطی و ژنتيکـی در  . تولد زنده است
بعـد از تولـد، نقـايص    . ايجاد آن دخيل هسـتند 

کروموزومی در کمتر از يک درصد بچه هـای دارای  
شکاف ديده شده است، ولی قبل از تولـد، شـيوع   

اين   .درصد می باشد ٢٠نقايص کروموزومی حدود 
ف آشكار شـيوع، بـه ايـن دليـل اسـت کـه       اختلا

مطالعات قبل از تولد در جمعيتی انجام مـی شـود   
کــه از قبــل انتخــاب شــده انــد و ممکــن اســت  

ــند  ــته باش ــری نيــز داش ــای ديگ     .ناهنجــاری ه
تــرين نقــايص کرومــوزومی همــراه شــکاف،  شــايع

  .می باشند ١٨و  ١٣تريزومی 
 

  (Micrognathia)ميکروگناتی 
 

کروگناتی هنگام تولد حدود يـک در  شيوع مي  
ايـن يافتـه اختصاصـی نيسـت و در     . هزار اسـت 

تعداد زيادی از نقـايص کرومـوزومی و ژنتيکـی    
 . و تريپلوئيدی ديده  می شود ١٨بخصوص تريزومی 

در مطالعات انجام شده در جنين هـای دارای    
 ٦٠چانه کوچک، شيوع اختلالات کروزومـی تقريبـاٌ   

همــه ايــن   جــنين هــا  درصــد بــوده اســت، ولــی
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ــد     ــدوديت رش ــا مح ــر و ي ــای ديگ ــاری ه     ناهنج
 .داشته اند

 

  هيپوپلازی بينی

 
ــونوگرافيک در      ــات س ــزارش مطالع ــق گ     طب

درصد جنين هـای مبـتلا    ٦٥حدود  ١٥-٢٤فته های ه
. هيپوپلازی استخوان بينی دارند ٢١زومی به تري

هيپــوپلازی اســتخوان بينــی بصــورت عــدم رويــت 
ينی يا استخوان بينی کوتـاه تـر از   استخوان ب

 ميلی متر تعريف می شود ٥/٢
) , Cicero et al 2003    Sonek and Nicolaides 2002.( 

در جنين های نرمال شـيوع هيپـوپلازی بينـی    
سـفيد    بطـوری کـه در   . بستگی به نـژاد دارد 

 -پوستان کمتر از يک درصد و در نژاد آفريقـائی 
هنوز . ی باشدم   ددرص ١٠کارائيبی، بيش از   

زود است کـه بتـوانيم در مـورد ميـزان دقيـق      
تشخيص در سه ماهه دوم بر اساس سن مادر، تسـت  
های بيوشيميايی و يافته های سونوگرافی شـامل  
استخوان بينـی و سـاير مارکرهـا اظهـار نظـر      

                       به هر حال احتمالاн حساسترين و . کنيم
ــرين  ــرای  اختصاصــی ت ــه دوم ب ــارکر ســه ماه م

 .هيپوپلازی بينی می باشد ٢١زومی تري
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  فتق ديافراگمی

 
 ٤٠٠٠شيوع آن هنگـام تولـد حـدود يـک در       

. يک مـی باشـد  دتولد زنده است و اغلب اسـپورا 
حـدود    ١٨شيوع نقايص کروموزومی بخصوص تريزومی 

 . درصد است ٢٠
 

  نقايص قلبی
 

 ٤-٧، شيوع ناهنجاری های قلب و عروق بزرگ  
در هـزار تولـد    ٣٠در هزار تولد زنده و حدود 

ناهنجاری های قلبـی علـل   . است (Stillbirth)مرده 
مختلفی دارند و احتمالاн بسـتگی بـه فاکتورهـای    

اخـتلالات قلبـی در   . متعدد ژنتيکی و محيطی دارد
 ١٨درصد جنين های مبتلا به تريزومـی   ٩٠بيش از 

 ٢١تريزومی  درصد جنين های مبتلا به ٤٠و  ١٣يا 
 ٢٥تقريبـاٌ در  . و يا سندرم ترنر ديده می شود

ــی در   ــای قلب ــه ناهنجــاری ه ــواردی ک درصــد م
ــايص    ــوند، نق ــی ش ــخيص داده م ــونوگرافی تش س

 . کروزومی وجود دارد
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  اگزومفالوس
 

شيوع آن هنگام تولـد حـدود يـک در چهـار       
اگزومفالوس معمولاн بصورت اسپوراديک . هزار است

مـوارد ممکـن اسـت همـراه بـا       است ولی در بعضی
 ص کرومـوزومی نقـاي . سندرم های ژنتيکـی باشـد  

درصـد   ٣٠در  تقريبـاً   ١٣و  ١٨بخصوص تريزومـی  
درصد نوزادان  ١٥موارد در اواسط حاملگی و در 

اگر در حفـره اگزومفـالوس فقـط    . يافت می شود
روده وجود داشته باشـد و کبـد در آن نباشـد،    

 .است بيشتر رابرچهار ب شيوع نقايص کروموزومی
 

  آترزی مری

 
 ٣٠٠٠شيوع آن هنگـام تولـد حـدود يـك در     

  درصــد مــوارد همــراه بــا فســيتول  ٩٠در . اســت
. معمـولاд اسـپوراديك اسـت   . مری می باشـد  -نای

درصد از نوزادان مبتلا  ٣-٤در  ینقايص آروموزم
قبـل از تولـد   . به آترزی مری ديـده مـی شـود   

ص آرومـوزومی  درصد موارد، نقـاي  ٢٠تقريباً در 
 .يافت می شود ١٨بخصوص تريزومی 
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  آترزی دئودنوم
شيوع آترزی يـا اسـتنوز دئودنـوم هنگـام       

در اکثـر مـوارد   . اسـت  ٥٠٠٠تولد حدود يک در 
الگـوی   عضـی مـوارد  اسپوراديک اسـت ولـی در ب  

 ٤٠تقريبـاٌ در  . وراثتی اتوزومال مغلـوب دارد 
 .ديده می شود ٢١درصد موارد تريزومی 

 
 

  ت مجاری ادراریاختلالا
مطالعات پری ناتـال نشـان داده انـد کـه       

ــايص    ــی از نق ــتم ادراری در خيل ــتلالات سيس اخ
ريسک نقـايص کرومـوزومی   . کروموزومی شايع است

برای اختلالات يک طرفه و يـا دو طرفـه، انـواع    
مختلف ناهنجاری های کليوی، انسداد ميزنای يـا  

يع پيشابراه همراه با اليگوهيدارمنيوس يـا مـا  
احتمــال نقــايص . آمنيــون نرمــال يکســان اســت

. کروموزومی در جنين های مؤنث، دو برابـر اسـت  
نوع نقص کروموزومی و   ناهنجـاری هـای همـراه    

در صـورت  . بستگی به نوع ناهنجاری کليوی دارد
ــايع  ــف ش ــدرونفروز خفي ــود هي ــص  وج ــرين نق ت

 می باشد، در حالی کـه  ٢١کروموزومی، تريزومی 
يـدرونفروز متوسـط تـا شـديد،     در صورت وجود ه
ــولتی ک  ــه م ــوی،   يکلي ــزی کلي ــا آژن ــتيک ي      س

 ١٣و  ١٨ترين نقايص کروموزومی، تريزومی  شايع
 .می باشند
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  هاي اندام ناهنجاري

ــی    ــ١٨،  ٢١در تريزومـ دی و ،  تريپلوئيـ
کوتاهی نسبی اسـتخوان هـای بلنـد     سندرم ترنر
ــود دارد ــدی،  . وج ــا تريپلوئي ــی ب ــين داکتيل س

  ، ٢١بــا تريزومــی  Sandal gapاکتيلی و کلينــود
، انگشـتان رويهـم   ١٣پلی داکتيلی با تريزومی 

و پـاچنبری بـا    Rocker bottom feetقـرار گرفتـه،   
 .ديده می شوند ١٨تريزومی 

 
  محدوديت رشد جنين

وزن کم هنگام تولد يافته شايعی در نقايص   
ــايص     ــيوع نق ــی ش ــد، ول ــی باش ــوزومی م کروم

دان کوچک فقط حدود يک درصد کروموزومی در نوزا
که اکثـر حـاملگی هـای دارای     از آنجايی . است

  جنين مبتلا به نقـص کرومـوزومی منجـر بـه سـقط      
خود بخود داخل رحم می شوند، مطالعـات بعـد از   
تولد ارتباط بين نقـايص کرومـوزومی و محـدوديت    

تريپلوئيـدی  . رشد را کمتر از حد، تخمين می زنند
ترين نقايص کروموزومی همراه ، شايع١٨و تريزومی 

 .با محدويت رشد هستند
  در صورت همراهـی محـدوديت رشـد بـا سـاير        

ناهنجاری های ساختمانی، مايع آمنيـون طبيعـی   
يا افزايش يافته، داپلر نرمال در شريان نافی 
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. شـيوع نقـايص کرومـوزومی بيشـتر اسـت      ،و رحمی
بنابراين تظـاهر محـدوديت رشـد بـدليل نقـايص      

می با محدوديت رشد بدليل نارسايی جفت، کروموزو
در نارسـايی جفـت، کـاهش مـايع     . متفاوت اسـت 

 ونـافی   آمنيون، افزايش مقاومت عـروق رحمـی،   
redistribution در گردش خون جنين وجود دارد. 

 

  های عمده یناهنجار
در صــورت ديــدن ناهنجــاری هــای عمــده در   

سونوگرافی سه ماهه دوم، حتـی اگـر ناهنجـاری    
   ولــه باشــد، ارزيــابی کاريوتيــپ پيشــنهاد ايز

از آنجائی که تعداد اين  ناهنجاری ها . می شود
 .زياد نيست، بنابراين هزينه زيادی ندارد

در ناهنجاری هايی کـه کشـنده هسـتند يـا       
 مـی شـوند   (handicap)منجر بـه نـاتوانی شـديد    

و مانند هولوپروزنسفالی، جهت پيدا کردن علـت  
ی ارزيــابی هــا از جملــه ميــزان عــود،از يکســر

 .کاريوتيپ استفاده می شود
با جراحی قبـل يـا بعـد از     اگر ناهنجاری  

          ماننــد فتــق    قابــل درمــان باشــد   تولــد
وجود يا عـدم   قبل از درمانديا فراگمی، بايد 

. وجود نقص کرومـوزومی را مشـخص کـرده باشـيم    
    ديـده  ١٨يـا   ١٣زيرا اين مـورد در تريزومـی   

 .می شود
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   Soft markers ی های خفيف ياناهنجار

 
، شـايع  Soft markersناهنجاری های خفيف يـا    

ــز در  ــولاн بج ــا هســتند و معم ــايص همراهــی ب  نق
 همــراه handicapکرومــوزومی، بــا نــاتوانی و   

ــرای اي ــ. نيســتند ــين کاريوتيــپ ب ــام روت ن انج
منجر به افزايش سقط و افزايش هزينـه   مارکرها

     تريــن راه ايــن اســت کــه به. اقتصــادی مــی شــود
تخمـين زده و بـا    مـارکر  بر اساس ريسک اختصاصی

 .بيمار مشاوره شود
بـر  (ريسک تخمينی از طريق ضرب ريسک اوليه   

اساس سـن مـادر، سـن حـاملگی، تاريخچـه داشـتن       
     و يــا NTحــاملگی غــير طبيعــی قبلــی، نتيجــه  

مـارکر   LRدر ) های بيوشيميايی غربـالگری  تست
 .دبدست می آي

بهتريــن تخمــين بــرای احتمــال مثبــت و منفــی   
آمـده   ٢در جـدول   ٢١مارکرهای شايع تريزومـی  

 ،Nicolaides2003،Bromely et al 2002( است
Nyberg et al 2001.( 

 ٧٥ناهنجاری های عمده يا جزئی تقريباٌ در   
 ١٠-١٥و در  ٢١درصد جنين های مبتلا به تريزومی 
بر اسـاس  .   وددرصد جنين های نرمال ديده می ش

اين يافته ها، در صورت عدم وجـود ناهنجـاری،   
در هـر مـورد،   . است ٣٠/٠، ٢١احتمال تريزومی 
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، با تقسـيم شـيوع آن   ٢١احتمال وجود تريزومی 
بـر شـيوع آن در مـوارد     ٢١مارکر در تريزومی 
برای مثـال وجـود فوکـوس    . نرمال بدست می آيد

مـی  درصد موارد تريزو ٢/٢٨اکوژنيک در قلب در 
درصد جنين هـای نرمـال ديـده مـی      ٤/٤و در  ٢١

 Positive)بنابراين احتمال نسبی مثبـت آن  . شود

likelihood ratio) ،٧٥/٠و احتمال منفی آن    ٤١/٦     
بنابراين ديدن يـک فوکـوس   . است) ٨/٧١÷ ٦/٩٥(

برابـر   ٤١/٦اکوژن در قلـب، ريسـک اوليـه را    
 ٢٥ افزايش   می دهد و عدم وجـود آن ريسـک را  

ايـن مسـئله بـرای همـه     . درصد کـاهش مـی دهـد   
بنابراين برای يک . صادق است ٢مارکرهای جدول 

   ساله که در بيسـت هفتگـی سونــوگرافی    ٢٥خانم 
. می شود، ريسک اوليه حدود يـک در هـزار اسـت   

اگر در سونوگرافی فوکوس اکوژنيک ديـده شـود،   
ولی ضخامت چين گردنـی افـزايش نيافتـه باشـد،     

ــتخوان  ــند،  اسـ ــاه نباشـ ــازو و ران کوتـ بـ
هيدرونفروز و روده هيپراکوژن يا نقايص عمـده  

 ١/١وجود نداشته باشد، احتمال ترکيبی معـادل  
ــت  ــس ). ٤١/٦× ٦٧/٠× ٦٢/٠× ٨٧/٠× ٧٩/٠( اس پ

ريسک اين خانم، تقريباٌ يک در هـزار بـاقی مـی    
 .ماند
اگر فقط هيـدرونفروز خفيـف وجـود داشـته       

اگر جنينـی  . می باشدباشد، ميزان احتمال يک  
فوکوس اکوژنيک قلب و هيدرونفروز خفيف داشـته  
و ساير ناهنجاری ها را نداشته باشد، احتمـال  
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× ٨٧/٠× ٧٩/١٠( است  ٤٢/٨وجود نقص کروموزومی 
و ريسک او از ) ٤١/٦× ٧٧/٦× ٦٧/٠× ٦٨/٠× ٦٢/٠

 .افزايش می يابد ١١٩يک در هزار به يک در 
 

   
هــای عمــده و خفيــف يــا ی اهنجــارشــيوع ن .٢ جــدول

های مبـتلا   مارکرها در سونوگرافی سه ماهه دوم در جنين
 ال بر اسـاس دو مطالعـه  های نرم و جنين ٢١به تريزومی 

از ايـن داده   .)Nyberg et al 2001 وBromley et al 2004(بـزرگ  
=  ٩٥%بـا  (ها، می توان ميزان احتمال مثبـت و منفـی   

CI (در آخرين ستون ريسک . ين کردرا برای هر مارکر تعي
 .احتمال هر مارکر به تنهايی نوشته شده است
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   مبنــی بــر ارتبــاط مارکرهــای  ای يافتــه     

هـای بيوشـيميايی    يـا تسـت   NTسه ماهه دوم و 
 در   )PAPP-A     و     free β-hCG(    مادر

 هفته های  

همچنين دليـل فيزيولـوژيکی   . وجود ندارد ١١-١٤ 
پـس   . بر وجود ايـن ارتباط وجـود نـدارد   مبنی

بنابراين . می توان آا را مستقل در نظر گرفت
هنگام محاسـبه ريسـک بايـد نتـايج  تسـت هـای       

 .غربالگری قبلی را در نظر داشته باشيم
سـاله ريسـک    ٣٢بعنوان مثال در يـک خـانم     

سونوگرافی . می باشد ٥٥٩زمينه ای حدود يک در 
، ريسـک را  NTازه گـيری  هفتگی و انـد  ١١-١٤در 

). ٣٩١٣ريسک يک در (هفت برابر کاهش داده است 
ــها در   ــوژن  تنـ ــخيص روده اکـ ــورت تشـ در صـ
سونوگرافی بيست هفتگـی، ريسـک وی سـه برابـر     

در همـين مـورد   ). ١٣٠٤يـک در  (افزايش می يابد 
اندازه گيری نشده بود، ريسک از  يک در  NTاگر 
 . افزايش می يافت ١٨٦به يك در  ٥٥٩

در مورد مستقل بودن يافته های تسـت هـای     
ديدن ادم . وجود دارد ءغربالگری مختلف، استثنا

گردنــی يــا نقــص قلبــی در ســونوگرافی اواســط 
هفتگـی مسـتقل    ١١-١٤در  NTحاملگی از ميـزان  

 .نيستند
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  فصل سوم

 

افزايش ترانس لوسنسѧی گѧردن بѧا کاريوتيѧپ     

  نرمال
 

يک يافته فنوتيپی شايع  NTافزايش ضخامت   
. و ساير نقايص کروموزومی می باشد ٢١تريزومی 

همچنين با مرگ جنين، ناهنجاری ها و دفرميتی های 
ــزی   ــس ژن ــنين، دي ــای  (Dysgenesis)ج ــندرم ه و س

در ايـن فــصل سرانجــام    . شود ژنتيکی ديده می
ضخيم و آـرومـوزوم نــرمال   NTجنين های دارای 

بر اساس اين يافتـه هـا   . را بــررسی می کنيم
می توان شانس بقـای داخـل      NTبرای هر گروه 

رحمی و تولد يک جنين سالم بدون ناهنجاری را تخمين 
اين يافته ها در مشاوره بـا والـدين ايـن    .زد

يری مناسـب ايـن حـاملگی هـا     ی گحاملگی ها و پ
 .مفيد است
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 CRLبا افـزايش   NTدر جنين نرمال، ميزان   
ميزان ميانـه و صـدک نـود و    . افزايش می يابد

 ٢/١ميلی متر بترتيب  CRL=  ٤٥در  NTپنجم برای 
و  ٩/١متر،  یميل CRL=  ٨٤ميلی متر و در  ٢/٢و 
صدك نود ). Snijders et al 1998(ميلی متر است   ٧/٢

 م با افزايش وCRL  خيلی تغيير نمی آند و حدود
بيشتر از صدک  NTوقتی ميزان . ميلی متر است ٥/٣

 (Septation)باشد، بدون توجه به وجود ديواره  ٩٥
 NTيا ميزان گستردگی اين تجمـع مـايع، بعنـوان    

بعـد از هفتـه  . افـزايش يـافته تلقی مـی شود
ی در می رود، ول      اغلب از بين NTچهاردهم، 

بعضی موارد منجر بـه ادم گردنـی يـا هيگـروم     
 . کيستيک می شود

 

  افزايش يافته NTسرانجام جنين های دچار 

ــخامت     ــين ض ــاط ب ــايص  NTارتب ــيوع نق و ش
کروموزومی، سقط، مـرگ جـنين و ناهنجـاری هـای     

 خلاصه شده است ١عمده جنينی در جدول 
)(Souka et al 2004. 
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و شـيوع نقـايص    NT ارتباط بين ضخامت .١ جدول  
های عمده جنين، ی کروموزومی، سقط، مرگ جنين يا ناهنجار

سـالم بـدون    وع تولـد بچـه  ستون آخر تخمينی است از شـي 
 ناهنجاری

 
 

  نقايص کروموزومی
، NTشيوع نقايص کرومـوزومی بـا افـزايش      

       بصورت تصاعدی افـزايش      مـی يابـد   

هـی کـه از   در گرو). Snijders et al 1998؛  ١جدول(
درصد  ٥٠نظر کروموزومی غير طبيعی هستند، حدود 

 ١٠، ١٨يـا   ١٣درصد تريزومـی   ٢٥، ٢١تريزومی 
 ١٠درصـد تريپلوئيـدی و    ٥درصد سندرم ترنـر،  

 .درصد ساير نقايص کروموزومی ديده می شود
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  مرگ جنين
افــزايش يافتــه و    NTدر مــواردی کــه     

 کروموزوم جنين نرمـال اسـت، ميـزان مـرگ جـنين     
در صـورتی کـه   . بصورت تصاعدی افزايش می يابد

باشـد، ميـزان مـرگ     ٩٩و  ٩٥بين صدک  NTميزان 
، NTدرصد است، در حـالی کـه وقتـی     ٣/١جنينی 

ميلی متر يا بيشتر است، ميزان مرگ جنينـی،   ٥/٦
 ،  al 2001  Souka et؛ ١جدول(درصد می باشد    ١۵

Michailidis and Economides 2001.( 
اغلب تا بيست هفتگی می ميرند و در  ها اين جنين

افزايش يافته و منجر به هيدروپس  NTاکثر آا 
 . شديد می شود

 

  ناهنجاری جنينی
ناهنجــاری هــايی کــه احتيــاج بــه درمــان   

يا همراه بـا نـاتوانی    ا جراحی دارنددارويی ي
در . ذهنی هستند، ناهنجاری عمده تلقی می شوند

ا افـزايش شـيوع   ب ـ NTاکثر مطالعات، افـزايش  
      بــا. ناهنجــاری هــای عمــده همــراه بــوده اســت

جنين  ٦١٥٣مطالعه کـه شـامل  ٢٨جمع آوری نتايج 
 NTبـا افـزايش   ) از نظر کرومـوزومی (نـرمـال 

درصـد   ٣/٧بوده اند، شيوع ناهنجاری های عمده 
بهرحال در مطالعات مختلف ). Souka et al 2004(بود 

ــده از  ــای عم ــاری ه ــيوع ناهنج ــد  ٣٠-٥٠ ش درص
دليل اين اختلاف، تفـاوت در  . متفاوت بوده است
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ميلی متر در  ٢-٥غير طبيعی است که از  NTحداقل 
 .نظرگرفته شده است

شيوع ناهنجـاری هـای عمـده در جـنين هـای        
افزايش  NTنرمال از نظر کروموزوم، با افزايش 

باشـد،   ٩٥زير صـدک   NTدر صورتی که . می يابد
درصـد و   ٦/١ی های عمـده،  ميزان شيوع ناهنجار

درصـد   ٥/٢، اين ميـزان  ٩٩و  ٩٥بين صدک  NTدر 
 ٥/٦مساوی يـا بيشـتر از    NTدر صورتی که . است

ميلی متر باشد، شيوع ناهنجاری های عمده بطـور  
درصـد   ٤٥تصاعدی افزايش   می يابد و تقريبـاٌ  

 al 2001  Souka et   ،Michailidis and ؛ ١جدول(است 

Economides 2001.( 
  

  تأخير تکاملی
مطالعــات طــولانی مــدت در جــنين هــايی کــه   

و کروموزوم نرمال داشته اند، شيوع  NTافزايش 
        درصـد گـزارش   ٢-٤تـأخير در تکامـل را حـدود    

بهرحال تعيين اهميت ). Souka et al 2004(اند کرده  
اين يافته مشکل است، زيرا فقط در يک مطالعـه  

 . گروه کنترل وجود داشت

 Brady  گيری بالينی ی يک پ) 1998(و همکارانش
کـودک کـه در    ٨٩در اين مطالعـه  . انجام دادند

بيشـــتر يـــا مســـاوی              NTدوران جنينـــی دارای 
کمـتر از   NTکودک کـه   ٣٠٢ميلی متر بوده و  ٥/٣
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در هـر  . گـيری شـدند  ی ميلی متر داشتند، پ ـ ٥/٣
 . گروه فقط يک کودک دچار تأخير تکاملی بود

 
  NTاختلالات همراه با افزايش 

   
ناهنجاری های جنينی متعـددی همـراه بـا          

اين ناهنجـاری هـا   . گزارش شده اند NTافزايش 
 . خلاصه شده اند ٢در جدول 

ــد       ــا مانن ــاری ه ــی از ناهنج ــيوع بعض ش
اننســـفالی، هولوپروزنســـفالی، گاستروشـــيزی، 
اختلالات کليوی و اسـپينا بيفيـدا تفـاوتی بـا     

يت نرمال ندارد، ولـی شـيوع اخـتلالات قلبـی     جمع
عمده، فتق ديافراگمی، اگزومفالوس،  آنومـالی  

، اخـتلالات سيسـتم اسـکلتی، بعضـی     body stalkی اه
ــندرم ــادرزادی   س ــرپلازی م ــی،  هيپ ــای ژنتيک ه

 Fetal akinesia)آدرنال، دفرميته اکنزيای جنينـی 

deformation Sequence)   ــندرم ــان، س ــندرم نون   ، س
optiz -  ,Smith- Lemli    Spinal muscular atrophy    

، بيشـتر از جمعيـت نرمـال    NTدر صورت افـزايش   
بنظر می رسد ارتباط اين ناهنجاری ها با . است

  .، واقعی باشدNTافزايش 
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  نقايص قلبی 
و ناهنجـاری هـای قلبـی،     NTبـين افـزايش     

ــود دارد  ــوی وج ــاط ق ــاط در . ارتب ــن ارتب      اي
دارای کروموزوم طبيعـی و غـير طبيعـی     جنين های

 ).  Hyett et al 1997,1999(ديده می شود
بطورکلی هشت مطالعه برای ارزيـابی قابـل     

جهت غربـالگری نقـايص    NTاستفاده بودن ضخامت 
در کـل  ). Souka et al 2004(قلبی انجام شده اسـت  

حاملگی، شيوع نقـايص قلبـی    ٦٧٢٥٦در ارزيابی 
 ٩/٤با در نظر گـرفتن  . وددر هزار ب ٤/٢عمده، 

درصد مثبت کاذب، ميزان شناسايی نقـايص قلبـی   
 .درصد بود ٥/٣٧
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 NTناهنجاری های جنينی همراه با افزايش  .٢جدول 

 



The 11 – 13 +6 weeks scan                 هفتــــگی ١١ -١۴سونوگـــرافی  ١١٩ 

متاآناليز مطالعات غربـالگری نشـان داده     
است که ميزان تشخيص با در نظر گـرفتن حـداکثر   

NT  درصـد   ٣١و  ٣٧بترتيب  ٩٩و  ٩٥بر اساس صدک
در جنين هـايی  ). Makrydimas et al 2003(بوده است 

که کروموزوم نرمال دارند، شيوع نقـايص عمـده   
: بترتيب زير مـی باشـد   NTقلبی بر اساس ميزان 

=  ٥/٢ -٤/٣درهزار،  ٦/١، ٩٥زير صدک  NTبرای 
NT  ،٥/٣ -٤/٤، حدود يک درصـد  =NT ،درصـد،   ٣
٥/٤ -٤/٥  =NT  ،٥/٥ -٤/٦درصد،  ٧  =NT  ،٢٠ 

     درصد است ٣٠ميلی متر، حدود ≤  ٥/٦درصد، 

      ) 2004      ( Souka  et  al. 
اهميت بالينی اين يافته ايـن اسـت کـه در      

، بايـد اکوکـارديوگرافی جـنين    NTصورت افزايش 
شـيوع کلـی نقـايص    . توسط فرد متخصص انجام شود

افـزايش   NTگـروه  (عمده قلبـی در ايـن گـروه    
ه شيوع آن در جنين هـای مـادران   شبيه ب) يافته

ديابتی و يا دارای سابقه قبلی بيماری قلبـی،  
در همه ايـن مـوارد بايـد    . درصد است ١-٢حدود 

 .اکوکارديوگرافی جنين انجام شود
در حال حاضر بدليل کم بودن تعداد متخصصين   

 ٩٩، از صدک ٩٥بجای  صدک  ،اکوکارديوگرافی جنين
ــارديو  ــيون اکوک ــوان انديکاس ــنين بعن گرافی ج

 .استفاده می شود
      (resolution)بــدليل بهبــود قــدرت تفکيــک      

ماشين های سونوگرافی، نيازی به صـبر کـردن تـا    
حاملگی وجود ندارد و در سه ماهه اول  ٢٠هفته 
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انجـام يـک   . می توان بخوبی قلب را ارزيابی کرد
ــه    ــص در هفت ــط متخص ــارديوگرافی توس  ١٣اکوک

ــد بخــوبی  ــی توان ــدين را حــاملگی م ــر وال اکث
 نقص قلبیاطمينان بخشد و همچنين در موارد وجود 

گيری ی پ   امکان   همچنين امکان تشخيص صحيح و 
 .های بعدی وجود دارد

بهترين استراتژی اين است که جـنين هـايی کـه      
هسـتند   ١١-١٤در   هفته های  NTدارای افزايش 

ــه    ــانی ک ــنين کس ــای و همچ ــره ای نم ــار حف        چه
(Four chamber view)   غير طبيعی دارند، در اواسـط

ــص    ــط متخص ــارديوگرافی توس ــا اکوک ــاملگی ب ح
. اين دو ارزيابی مکمـل هسـتند  . ارزيابی شوند

ماننـد تترالـوژی    ص عمـده زيرا يکسری از نقـاي 
ون آئورت فالوت، جابجايی عروق بزرگ، کوارکتاسي

قلب در سـه ماهـه اول    حفره ایدر بررسی چهار 
، NTدر حـالی کـه بـا افـزايش      .دنديده نمی شو

بنابراين بايد هـم  . شيوع آا افزايش می يابد
در سه ماهه اول و هـم در ميانـه  حـاملگی از    

 .نظر قلب ارزيابی شوند
 

   Body Stalkآنومالی 
اين وضعيت اسپوراديک و کشنده تقريبـاٌ در    

. هفته ديده می شـود  ١١-١٤يک در ده هزار جنين 
امل نقص عمـده ديـواره   يافته های سونوگرافی ش

شکم، کيفواسکوليوز شديد، بنـد نـاف کوتـاه و    
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ــد     ــی باشــ ــرد مــ ــافی منفــ ــريان نــ             شــ
)Daskalakis et al 1997 .(  نيمه بالايی بدن جـنين در

در حفـره سـلوميک    یحفره آمنيون و نيمه پائين
بـا توجـه بـه ايـن يافتـه، علـت       . قرار دارد

ه آمنيون قبل احتمالی اين آنومالی، پارگی کيس
 ٨٥گرچـه  در  . از بسته شدن حفره سلوميک اسـت 

افزايش يافته ولـی کاريوتيـپ    NTدرصد موارد، 
 .نرمال است

 
 

  فتق ديافراگمی
درصد جنين های مبتلا به فتـق   ٤٠تقريباٌ در   

درصد از  ٨٠. افزايش يافته است NTديافراگمی، 
) افـزايش يافتـه   NTمـوارد دارای  (اين موارد 
ند کـه بـدليل هيپـوپلازی ريـه، در     کسانی هسـت 

 درصـد  ٢٠ط در فق ـ  دوران نوزادی می ميرنـد و 
 ). Sebire et al 1997(ی يابند م بقا موارد 
ــق       ــه فت ــتلا ب ــای مب ــنين ه ــالاн در ج احتم

افزايش يافتـه دارنـد، فتـق     NTديافراگمی که 
اعضای شکمی به توراکس در سه ماهه اول اتفـاق  

ريـه، موجـب    افتاده و فشـار طـولانی مـدت بـر    
در مواردی کـه فتـق در   . هيپوپلازی ريه می شود

   سه ماهه دوم يـا سـوم اتفـاق افتـاده باشـد،     
 .است بهترپيش آگهی 
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  اگزومفالوس
ميـزان بـروز اگزومفـالوس     ١١-١٤در هفته   

بروز نقايص کرومـوزومی  . حدود يک در هزار است
ــی  – ــوص تريزوم ــدود  -١٨بخص ــت    ٦٠ح ــد اس    درص
)Snijders et al 1995 .( افزايشNT  درصـد از   ٨٥در

مواردی که از نظر کروموزومی  غير طبيعی هستند 
درصد کسانی که کروموزوم نرمـال دارنـد،    ٤٠و 

 .ديده می شود
 

  (Megacystis)بزرگی مثانه 
قطر طولی مثانه  -ميزان بروز بزرگی مثانه  

در     جـنين هـای    -ميلی مـتر  ٧بيشتر يا مساوی 
. مـی باشـد        ١٥٠٠يک در  هفته حدود ١١-١٤

بزرگـی  . همـراه اسـت   NTبزرگی مثانه با افزيش 
درصـد از جـنين هـای غـير      ٧٥مثانه تقريبـاٌ در  

و  ١٣بخصوص تريزومی ) از نظر کروموزومی(عی طبي
   نـرمــال     هـای     جـنين     درصـد     ٣٠ 

 می شود    ديده

)Liao et al 2003.( 
 

يکی همراه بـا  سندرم های ژنت  سندرم های ژنتيک
 .خلاصه شده اند ٣در جدول  NTافزايش 
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سـندرم هـای ژنتيکـی گـزارش شـده در       .٣ جدول  
 .افزايش يافته است NTمواردی که 
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  NTوژی افزايش پاتوفيزيول
 

کـه همـراه    با توجه به متعدد بودن مواردی  
ديده  می شود، احتمالاн مکانيسـم   NTبا افزايش 

های مختلفی برای تجمع مايع زير پوست گردن وجود 
ــد از . دارد ــالی عبارتن ــای احتم ــم ه : مکانيس

نقايص عملکردی قلب، احتقـان وريـدی در سـر و    
لی، نقـص  گردن، تغيير محتوای ماتريکس خارج سـلو 

در تخليه لنفاوی، کم خونی جنين، کـاهش پـروتئين   
 .خون و عفونت های مادرزادی

 
  

  NTپاتوفيزیولوژی افزایش 
 
  نقايص قلبی* 
  احتقان وريدی سر و گردن* 
  نقص در تخليه لنفاوی* 
  کم خونی جنين* 
  کاهش پروتئين خون جنين* 
  عفونت جنين* 
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  نقايص قلبی
هم در –عروق بزرگ در ناهنجاری های قلب و   

جنين های نرمال و هم در جنين های غير طبيعی از 
بعلاوه . ديده می شود NTافزايش  -نظر کروموزوم

افزايش يافته بود و نقايص  NTدر جنين هايی که 
کروموزومی با يا بدون نقايص قلبی داشتند، 
    مطالعات داپـلر نشانـدهنـده جـريـان 

     يدی بود در مجرای ورخون غيـر طبيـعی 
)Matias et al 1999.( 
 
 

  احتقان وريدی در سر و گردن
در صورتی که بـدن جـنين تحـت فشـار باشـد،        

ــون      ــه آمنيـ ــارگی کيسـ ــوارد پـ ــد مـ       ماننـ
(amnion rupture sequence) ــتينوم ــار مدياس ، فش

فوقانی در اثر فتـق ديـافراگمی، قفسـه سـينه     
سر و  ديسپلاژی اسکلتی، احتقان وريدیو  باريک 

البته در بعضـی از مـوارد   . گردن ايجاد می شود
، osteogenesis imperfectaديســپلازی اســکلتی ماننــد 

تغيير محتويات ماتريکس خـارج سـلولی، مکانيسـم    
 .است NTديگر افزايش 
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  تغيير محتوای ماتريکس خارج سلولی
ژن مسئول خيلی از پـروتئين هـای مـاتريکس      

 ١٣و  ١٨، ٢١ی خارج سـلولی روی کرومـوزوم هـا   
مطالعات ايمونوهيستوشيميايی بـر    .قرار دارد

ــوزومی     ــر کروم ــه از نظ ــايی ک ــنين ه ــت ج        پوس
غير طبيعی هستند، تغـييرات اختصاصـی در محتـوای    

ايـن  . ماتريکس خارج سلولی را نشـان مـی دهـد   
ــه      ــدار ژن مربوط ــه مق ــت ب ــن اس ــييرات ممک     تغ

(gene dosage effeet)  وابسته باشند)Von kaisenberg 

et al 1998  .(  هـای   در تعداد زيـادی از سـندرم
ژنتيکی، تغيير مـاتريکس خـارج سـلولی، مسـئول     

   :می باشد  NTافزايش 
مواردی که با تغيير متابوليسـم کـلاژن همـراه     -

،             IIآکنــــدروژنز تيــــپ : هســــتند ماننــــد
Nance- Sweeney syndromeو osteogenesis imperfecta II. 

: اختلال در رسپتورهای فاکتور رشد فيبروبلاسـت  -
    Thanatophoric dysplasiaاکندروپلازی، و 

اخــتلال در متابوليســم فــاکتور بيوســنتز     -
Peroxisome  مانندZellweger syndrome  
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  اختلال تخليه لنفاوی
، اتسـاع  NTيك مکانيسم احتمالی افـزايش    

اين اتساع ممکن . لار  می باشدحفرات لنفاوی ژگو
است بدليل تأخير تکاملی در اتصـال بـه سيسـتم    
  وريدی باشد، يا بطـور اوليـه اتسـاع و تکـثير     
غير طبيعی در کانال های لنفاوی وجود داشـته و  
با جريان طبيعی بـين سيسـتم لنفـاوی و وريـدی     

مطالعات ايمونوهيستوشـيميايی  . تداخل ايجاد کند
  جنـين  هـای مبـتلا بـه      در بافت پوسـت گـردن  

سندرم ترنر نشان داده اند که عروق لنفاوی در 
            درم فوقــــــانی هيپوپلاســــــتيک هســــــتند

)Van kaisenberg et al 1998.(  در سـندرم نونـان و   
ادمای مـادرزادی کـه از نظـر کرومـوزومی      لنف

نرمال هستند، بدليل هيپوپلازی يا آپلازی عـروق  
افـزايش   NTناقص اسـت و  لنفاوی، تخليه لنفاوی 

در نقايص مـادرزادی   NTدليل افزايش . می يابد
 Fetal akinesia deformationعضـلانی ماننـد    -عصـبی 

sequence ،    myotonic dystrophyو    Spinal musular 

atrophy   اختلال تخليه لنفاوی بدليل کـاهش حرکـت ،
 .جنين می باشد
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  کم خونی جنين
ــراه    ــنين هم ــونی ج ــم خ ــون   ک ــردش خ ــا گ ب

در صورت کاهش هموگلوبين بـيش  . هيپرديناميک است
 گرم در دسی ليتر، هيدروپس ايجاد  می شـود  ٧از 

)Nicolaides et al 1998 .(  اين قضيه در هر دو نـوع
. صدق می کنـد ) ايميون و   غير ايميون(هيپدرويس 

در صورت وجود ايزوايمونيزاسيون گلبـول قرمـز،   
تم رتيکوانـدوتليال  بدليل نابـالغ بـودن سيس ـ  

برای از بين بردن گلبول هـای قرمـز متصـل بـه     
 ١٦آنتی بادی، کم خـونی شـديد قبـل از هفتـه     

بنابراين در اين مورد، افـزايش  . ايجاد نمی شود
NT ولـی در کـم خـونی جـنين بـدليل      . را نداريم

 Blackfan- Diamondآلفـا تـالاسمی،   (نقايص ژنتيک 

anemia ،dyserythropoietic anemia ــورفيری ، پــــ
و ) اريتروپوئتيک مادرزادی، کم خـونی فـانکونی  

های مادرزادی ممکـن اسـت    کم خونی بدليل عفونت
NT افزايش يافته باشد. 
 

  کاهش پروتئين خون جنين
نمی در پاتوفيزيولوژی هـر دو  يهيپو پروتئ  

 مطـرح اسـت   ) ايميون و  غير ايميون(نوع هيدروپس 
)Nicoloaides et al 1995 .( ماهـه اول در  در سـه       

جنين های مبتلا به سـندرم نفروتيـک مـادرزادی،    
دفع پروتئين از ادرار منجر به هيپـوپروتئينمی  
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در ايـن   NTمی شود و ممکن است مکانيسم افزايش 
 .جنين ها باشد

 

  عفونت جنينی
درصـد جـنين هـای مبـتلا بـه       ١٠تقريباٌ در   

هيدروپس بـدليل نـامعلوم در سـه ماهـه دوم و     
. شواهدی از عفونت اخير مـادر وجـود دارد  سوم، 

در اين موارد جنين نيز مبـتلا بـه عفونـت شـده     
افـزايش يافتـه و    NTولی در مواردی کـه  . است

درصد مـوارد   ٥/١کاريوتيپ نرمال است، فقط در 
شواهدی از عفونت اخير مادر وجـود دارد و ايـن   
ــد     ــده ان ــت ش ــار عفون ــدرت دچ ــا بن ــنين ه            ج

)Sebire et al 1997 .( 
اين يافتـه هـا حـاکی از آن اسـت کـه در        

افزايش يافته،ميزان شـيوع   NTحاملگی هايی که 
بيشـتر از جمعيـت نرمـال     TORCHعفونت مادر با 

همچنين در مواردی که مادر مبتلا به عفونت . نيست
نشـاندهنده ابـتلای جـنين بـه      NTاست، افـزايش  

 در NTبنابراين در صورت افـزايش  . عفونت نيست
جنين های نرمال از نظر کرومـوزوم، نيـازی بـه    

هــای مــادری وجــود  جســتجو و ارزيــابی عفونــت
ندارد، مگر اينکه در سه ماهـه دوم يـا سـوم،    
ادم گردنی يا هپدرويس جنراليزه وجـود داشـته   

 .باشد
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، NTتنها عفونتی کـه همـراه بـا افـزايش       
در . می باشـد  B19گزارش شده است، پارو ويروس 

عملکــردی ص نقــ ،NTت افــزايش علــ ايــن مــوارد
 .ميوکارد يا آنمی جنين بدليل مهار خونسازی است

 
 
 
 
 
 

  NTحاملگی های دچار افزايش ارزيابی  
 

و نقايص کروموزومی،  NTارتباط بين ضخامت   
 ١سقط، مرگ جنين و نقايص عمـده جـنين در جـدول    

بر اساس اين   داده ها بـرای   . خلاصه شده است
شـانس بقـای تولـد سـالم      ، می توانNTهر گروه 

ايـن اطلاعـات در   . بدون نقايص عمده را تخمين زد
مشاوره با والدين ايـن حـاملگی هـا و پـيگيری     

 ).١شکل (مناسب اين بيماران مفيد است 
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 NTهای دچار افزايش ی حاملگ ارزيابی  .١شکل 

 

 
 

NT  ٩٩کمتر از صدک  
 ٩٩کمـتر از صـدک    NTدر مواردی که ضـخامت    

باشد، تصميم والدين بـرای چـک   ) ترميلی م ٥/٣(
کردن کاريوتيپ جنين، بر اسـاس ريسـک اختصاصـی    

ايـن ريسـک   . بيمار برای نقايص کروموزومی است
با توجه به سن مادر، يافته هـای سـونوگرافی،   

Freeميزان سرمی  β -hCG  وPAPP-A   در هفته هـای
 .بدست می آيد ١١-١٤

ينان خاطر دارد که در بايد به والدين اطم  
، شانس تولد بچه سالم ٩٥زير صدک  NTصورت وجود 

درصـد و در صـورت    ٩٧بدون نقايص عمده، حـدود  
. درصد اسـت  ٩٣، حدود ٩٩و  ٩٥بين صدک  NTبودن 
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ــا    ــی ب ــده جنين ــتلالات عم ــی از اخ ــلاوه خيل بع
هفتگـی قابـل    ١١-١٤در  high-resolutionسونوگرافی 

بهتريـن   اين جنين هـا، در ارزيابی . تشخيص هستند
انجام سونوگرافی دقيق و با جزئيات کامل  اقدام

ــه  ــخي  ٢٠در هفت ــد و تش ــابی رش ــت ارزي  ص ، جه
 .می باشد هی های عمدناهنجار

و  ٩٥بين صـدک   NTدر گروهی از جنين ها که     
، بايـد کـاملاн مراقـب    )درصـد  ٤حـدود  (است  ٩٩

قـاٌ  دقي (nuchal fold)اولاн بايد چين  گـردن  : باشيم
ممکـن اسـت افـزايش يافتـه     (اندازه گـيری شـود   

دومـاٌ آنـاتومی جـنين بايـد بـا دقـت       . .)باشد
ارزيابی شود، زيرا در اين جنـين هـا احتمـال    

درصد است، در مقايسه با  ٥/٢وجود نقايص عمده 
 ٩٥زيـر صـدک    NTدرصد در جنين هـايی کـه    ٦/١

ترجيح . سوماٌ معاينه قلب خيلی مهم است. دارند
شود که اکوکـارديوگرافی جنـين توسـط    داده می 

 . انجام شود -در صورت امکان–متخصص 
 

NT  ٩٩بيشتر از صدک  
  NT   ميلـی مـتر در يـک درصـد      ٥/٣بيشـتر از
احتمال وجـود نقـايص   . ها ديده می شودی حاملگ

 NT=  ٥درصـد اسـت، بـرای     ٢٠عمده کروموزومی 
     NT≤  ٥/٦ميلـــی مـــتر و  NT=  ٦ميلــی مـــتر،  

يوع نقايص عمده کرومـوزومی بترتيـب   يلی متر، شم
بنـابراين اولـين روش   . درصد است ٦٠و  ٥٠، ٣٣
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ارزيابی اين جنين ها، تعيين کاريوتيـپ جنـين   
 .است CVSتوسط 
در مواردی که سابقه خانوادگی  سندرم های   

وجود دارد و قابل  NTژنتيکی مرتبط با افزايش 
قبل  DNAو آناليز  CVSکنترل است، می توان از 

جهــت تشــخيص ايــن مــوارد ) ٣جــدول (تولــد  از
علاوه بر اين بايد يک سونوگرافی . استفاده کرد

دقيق بـرای ارزيـابی نقـايص عمـده همـراه بـا       
جـدول  (انجام داد ١١-١٤در هفته های  NTافزايش 

٣.( 
 
 

 
  NTاز بين رفتن افزايش  

در  ،در مواردی که کرومـوزوم نرمـال اسـت     
افی دقيق همراه بايد يک سونوگر ١٤-6١هفته های 

با اکوکارديوگرافی جنين جهت ارزيـابی ميـزان   
NT اگر . و تشخيص يا رد نقايص جنينی انجام شود

از بـين رفتـه    NTدر اين سـونوگرافی افـزايش   
باشد و اختلال عمده ای مشاهده نشود، می تـوان  
والدين را به  پيش آگهی خوب جنـين و احتمـال   

ال اطمينان درصد برای داشتن بچه نرم ٩٥بيش از 
در اين موارد، فقط يک سـونوگرافی دقيـق   . داد

ديگر جهت رد يا تشـخيص نقـايص عمـده و خفيـف     
در هفتـه  ) ٣جـدول  (همراه با سندرم های ژنتيک 
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در صــورت طبيعــی بــودن ايــن . لازم اســت ٢٠-٢٢
سونوگرافی، می توان به والدين اطمينان خـاطر  
داد که احتمال داشتن بچه ای با نقـص جـدی يـا    

 . أخير تکاملی عصبی بيشتر از جمعيت نرمال نيستت
 

  ايجاد ادم گردنی
ضخيم بدون علت مشخص در  NTدر صورت وجود   

به ادم گردنی يا  NTيا تبديل  ١٤-١٦هفته های 
احتمـــال عفونـــت  ٢٠-٢٢هيـــدروپس در هفتـــه 

بايـد  . مادرزادی و يا سندرم ژنتيک بيشتر اسـت 
گالوويروس خون مادر از نظر توکسوپلاسموز، سيتوم

گيـری بـا   ی پ ـ. آزمايش شـود  B19و پاروويروس 
علاوه . سونوگرافی بايد هر چهار هفته انجام شود

بر اين بايـد جهـت يکسـری از شـرايط ژنتيکـی      
انجـام   DNAتسـت   Spinal muscular atrophyماننـد   

شود، حتی اگر زمينه خـانوادگی وجـود نداشـته    
 .باشد
مشـخص  در صورت وجود ادم گردنی بدون علـت    

، بايـد والـدين را   ٢٠-٢٢در سونوگرافی هفته  
درصد اين مـوارد، احتمـال    ١٠مطلع کرد که در 

ــا    ــال و ي ــری نات ــرگ پ ــدروپس، م ــاد هي      ايج
ندرم های ژنتيک ماننـد سـندرم نونـان وجـود     س

 ٥/٣عصبی،  -همچنين احتمال تأخير تکاملی. دارد
 .درصد می باشد
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، يک يافته فنوتيپی ١١-١٤ی در سونوگرافی هفته ها NTافزايش * 

سѧندرم هѧای       شايع نقايص کروموزومی، ناهنجاری هѧای جنينѧی و  
  .ژنتيکی   می باشد

شيوع ناهنجاری های جنينی و پيش آگهی بد جنين بطور تصاعدی * 
بѧѧا ايѧѧن حѧѧال والѧѧدين بايѧѧد مطلѧѧع  . ، بيشѧѧتر    مѧѧی شѧѧودNTبѧѧا افѧѧزايش 

در صѧѧورت وجѧѧود  شѧوند کѧѧه احتمѧال تولѧѧد بچѧѧه بѧدون نقѧѧايص عمѧده،    
NT  درصد، در صورت  ٩٠، بيشتر از         ٩٩و  ٩٥بين صدک
NT  ينѧѧر   ٥/٣ -٤/٤بѧѧی متѧѧد،  ٧٠ميلѧѧدرصNT ،ی  ٥/٤ -٤/٥ѧѧميل

درصѧѧѧد و  ٣٠ميلѧѧѧی متѧѧѧر،  ٥/٥ -٤/٦بѧѧѧين  NTدرصѧѧѧد و  ٥٠متѧѧر،  
 ١٥ميلی متر باشد،  ٥/٦بيشتر يا مساوی  NTنهايتاٌ در صورتی که 

  .درصد است
را مѧی تѧوان    NTز نقايص جنينی  همراه با افѧزايش  تعداد زيادی ا* 

  . هفتگی با تست های خاص تشخيص داد ١٤تا قبل از 
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  فصل چهارم
 

  یــويـلـچند ق
 

چند قلويی در اثر تخمک گذاری و لقاح بـيش    
 در اين موارد جنـين . از يک تخمک ايجاد ميشود

  ها از نظر ژنتيکی متفاوتند و چند زيگوتی يـا 
 . غير همسان ناميده می شوند

گــاهی چنــد قلــويی در اثــر تقســيم تــوده   
   ايجـاد دو يـا چنـد جنـين ايجـاد       امبريونيک و

در ايـن صـورت جنـين هـا همسـان يـا       . می شـود 
چنـد    در تمام مـوارد حامـل  . يگوت هستندمونوز

هر جنين کيسه آمنيون، کوريـون و جفـت    زيگوتی
حـالی کـه در   ، در )پلـی کوريونيـک  (جدا دارد 

ممکن است همه جنين ها يک  حاملگی های مونوزيگوت
ک کيســه آمنيــون يــا يــ ،)مونوکوريــون(جفــت 

داشته باشند و يـا حتـی ارگـان    ) مونوآمنيون(
دو قلوهـای بهـم   (های جنينی مشترک داشته باشند 

 ).چسبيده يا سيامی
تقسـيم   ی مونوزيگـوت در يک سوم دو قلوهـا   

  توده جنينی در فاصله سـه روز از لقـاح انجـام   
می شود و منجر به ايجاد جفت و کيسـه آمنيـون   

 ).١دی آمنيون؛ شـکل   -دی کوريون(جدا می شود 
ارتبـاط   در صورت جـدا شـدن بعـد از روز سـوم    
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، )کوريـون مونو(عروقی بين دو جفت وجـود دارد  
منجــر بــه ايجــاد  جــدا شــدن بعــد از روز ــم

مـی شـود و بعـد از     مونوآمنيون  -مونوکوريون
باعث تشکيل دو قلوهای بهم چسبيده  روز دوازدهم

 .می شود
 

  اپيدميولوژی
رصـد حـاملگی هـا، دو قلـو     بطور کلی يک د  
از اين تعداد دو سوم دی زيگـوت و يـک   . هستند

 .سوم مونوزيگوت هستند
شيوع دو قلويی دی زيگوت در نژادهای مختلف   

بطوری که در بعضی مناطق آفريقا، . متفاوت است
 برابر بيشتر و در بعضی منـاطق آسـيايی نصـف     ٥

از عوامل ديگـر مـؤثر بـر شـيوع دو     . می باشد
ــ ــادر قلــويی م ــوان ســن م ــد در  ٢(ی ت  ٣٥درص

) درصد بعد از چهار حاملگی ٢(، پاريتی )سالگی
ــاملگی  ــوع ح ــای  ٢٠(و ن ــورت الق ــد در ص      درص

 .را نام برد) تخمک گذاری
  نژاد، سن مادر و پاريتی اثـری بـر شـيوع     

دو قلــويی مونوزيگــوت ندارنــد ولــی در صــورت 
، احتمال (IVF)القای حاملگی و لقاح خارج رحمی 

چند قلويی مونوزيگوت دو تا سه برابر افـزايش  
اگر چه علت آن کاملاн مشخص نيست ولـی  . می يابد

بنظر می رسد بـدليل تغييـرات ايجـاد شـده در     
 .باشد (Zona pellucida)زوناپلوسيدا 
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بخصوص  -در بيست سال اخير، ميزان دو قلويی  
حدس زده می شود . افزايش يافته است -دی زيگوت

وم ايـن افـزايش بـدليل تـأخير     که حدود يک س ـ
حاملگی و افزايش سن مادر هنگام حامگلی باشد، 

      روشهای    ولی عمدتاٌ بدليل استفاده از 
  Assisted Reproductive Techniques (ART)     مــی

 .باشد
 
 

در دو قلوهای مونوزيگوت، جدا شـدن در سـه    . ١شکل 
بين گی دی کوريـون، روز اول بعد از لقاح منجر به حامل

 دی آمنيـون و  -روزهای سوم و م منجر به مونوکوريـون 
ــون،     ــه مونوکوري ــر ب ــم منج ــم و دوازده  ــين روز ب

جدايی بعد از روز دوازدهم منجـر  . مونوآمينون می شود
 .به دو قلوهای بهم چسبيده می شود
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  تعيين زيگوسيتی و کوريونيسيتی
 

پذير امکان  DNAزيگوسيتی فقط با مطالعه   
، آمنيوسـنتز  CVSبايد  DNAبرای مطالعه . است

جهـــت تعيـــين . يـــا کوردوســـنتز انجـــام داد
بـا   –کوريونيسيتی  مـی تـوان از سـونوگرافی    

توجه به جنس جنين ها، تعداد جفـت و خصوصـيات   
ــين   ــين دو جنـ ــای بـ ــرد   -غشـ ــتفاده کـ             اسـ

   (Monteagudo et al 1994). 
ــاندهنده د    ــالف نش ــنس مخ ــوت و دو ج ی زيگ

بنابراين دی کوريون می باشد، ولـی حـدود يـک    
    سوم جنين هـای دو قلـو، هـم جـنس هسـتند کـه        

در . می توانند دی زيگوت يا مونوزيگوت باشـند 
اين حالت اگر دو جفت جدا وجود داشـته باشـد،    

با اين حال در خيلی از . حاملگی دی زيگوت است
ين ها بهـم چسـبيده انـد و بنـابرا     موارد، جفت

 .تشخيص مشکل است
در جنين های دی کوريـون ، غشـای بـين دو      

جنين شامل يک غشای کوريون مرکزی در وسط و دو 
در حـالی  . آمنيون در طرفين آن می باشد  غشای

که جنين های مونوکوريون فقـط توسـط دو غشـای    
بهتريـن راه بـرای   . آمنيون از هم جدا می شـوند 

وگرافی در تشخيص کوريونيسيتی، استفاده از سون
ــای  ــه ه ــت  ٦-٩هفت ــاملگی اس ــويی. ح       در دوقل
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دی کوريون، يک غشای ضخيم مانند سپتوم بين دو 
اين غشا بـه مـرور   . کيسه آمنيون ديده می شود

زمان نازک تر می شود،ولی در محل اتصال به جفت 
  ضخيم تر است و بصورت يک مثلـث براحتـی ديـده   

ايــن بافــت مثلثــی را نشــانه    . مــی شــود 
 .می نامند) Lamda sign(دالامب

(Monteagudo et al 2000, Sepulveda et al 1996,1997, 

   Bessis et al 1981). 
ارزيابی غشای بين دو جنين در سونوگرافی      

هفتگــی و وجــود يــا عــدم وجــود نشــانه  ١١-١٤
، يـک روش مطمـئن بـرای تعيـين     ) ٢شکل (لامبدا

لايـه   با پيشرفت حاملگی. کوريونيسيتی می باشد
از بـين مـی رود و   بين غشاهای آمنيون کوريون 

تـا بيسـت   . ديدن نشانه لامبدا مشکل تر می شود
درصد حـاملگی هـای دی کوريـون     ٨٥هفتگی فقط  

بنابراين نديدن نشانه . نشانه لامبدا را دارند
لامبدا در هفته بيست و بعـد از آن بـه منزلـه    
   مونوکوريون بودن نيسـت و نمـی توانـد احتمـال    

ولی از آنجـايی کـه   .دی کوريون بودن را رد کند
در دوقلوهای مونوکوريون نشـانه لامبـدا وجـود    
ندارد،ديدن نشانه لامبدا در هر سن حاملگی بـه  

 .منزله دی کوريون بودن است
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ــکل  ــای   . ٢شــ ــونوگرافيک دوقلوهــ ــاهر ســ تظــ
توجه .هفتگی ١٢در ) راست(و دی کوريون) چپ(مونوکوريون

    مورد يک جفت وجود دارد ولـی در   دو کنيد که در هر

وجـود  ) نشانه لامبـدا (دی کوريون گسترش جفت بين دو غشا
 .دارد
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  کوريونيسيتی و عوارض حاملگی
 

  سقط جنين 
در حاملگی های تک قلـو در صـورت زنـده          

هفتگی، احتمال  ١١-١٤بودن جنين در سونوگرافی 
حدود يـک   سقط جنين قبل از بيست و چهار هفتگی

ــت ــد اس ــين در  . درص ــت دادن جن ــزان از دس مي
دوقلوهـــای دی کوريون،حـــدود دو درصـــد و در 

 Sebire)درصد است         ١٠ مونوکوريون تقريباً

et al 1997a)    .  ميــزان بـالای مورتاليتــه در
حــاملگی هــای مونوکوريــون بــدليل ســندرم     
ــا   ــل هــــ ــين قــــ ــفوزيون بــــ             ترانســــ

(TTTS : Twin to Twin Transfusion Syndrome)   شـديد
 .و زودرس   می باشد

کاهش اين ميزان بالای مورتاليته دو قلوها   
ميسر نمی شود مگر بـا تعيـين کوريونيسـيتی در    

 ١١-١٤اوايل حاملگی، بااستفاده از سونوگرافی 
ــا   ــب ب ــق و درمــان مناس ــت دقي هفتگــی، مراقب
ــزر      ــا لي ــت ب ــترک جف ــروق مش ــيون ع کوآگولاس

ــکو ــوارد اندوســـ ــديد TTTSپيک در مـــ            شـــ
(Ville et al 1995, Senat et al 2004). 
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  مرگ و مير پری ناتال
مرگ و مير پری ناتـال در دو قلوهـا پـنج      

دليـل عمـده ايـن افـزايش     . برابر تک قلوهاست
مورتاليته، عوارض مربوط به نارسی می باشـد و  

بيشـتر از  ) درصـد  ٥(در دو قلوهای مونوکوريون 
. ( Sebire et al 1997a) اسـت ) درصد ٢(کوريون دی 

علت افزايش  TTTS در دو قلوهای مونوکوريون ، 
 .می باشدمورتاليته 

 

 

  زودرس زايمان
ان قبـل  زايم ـ امهمترين عارضه همه حاملگی ه  

 تقريباً. می باشد ٣٢بخصوص قبل از هفته  از ترم
مـی   هفتگی بـدنيا  ٢٤همه جنين هايی که قبل از 

همه  جنين های متولد  ميرند و تقريباًآيند، می 
در . هفتگی، زنـده مـی ماننـد    ٣٢شده  بعد از 

هفتگـی، احتمـال مـرگ     ٣٢و  ٢٤صورت تولد بين 
احتمـال زايمـان   . نوزادی و ناتوانی زياد است

هفتگی در حـاملگی هـای تـک قلـو      ٣٢و  ٢٤بين 
 ٥کوريـون  دی  حدود يک درصـد، در دو قلوهـای   

درصد مـی   ١٠مونوکوريون درصد و در دو قلوهای 
 .(Sebire et al 1997a)باشد
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  رشد محدوديت
شيوع وزن کمتر از صدک پنجم در حاملگی های   

دی کوريـون،   دو قلوهـای  تک قلو پنج درصد ،در
درصد مـی باشـد      ٣٠درصد و در مونوکوريون،  ٢٠

(Sebire et al 1997a, 1998a) . بعــلاوه احتمــال
و قلوهــای دی محــدوديت رشــد هــر دو جنــين در د

 ٨درصــد و در مونوکوريــون  ٢کوريــون تقريبــاٌ 
 .ی باشدم       درصد
در حاملگی های تک قلو، ژنتيـک و عملکـرد     

جفت دو فاکتور اصلی تعيين کننـده رشـد جنـين    
در دو قلوهــای مونوکوريــون، ايــن دو . هســتند

بنابراين . فاکتور برای هر دو جنين يکسان است
نــين در دو قلوهــای احتمــالاн اخــتلاف رشــد دو ج

      مونوکوريـــون بـــدليل عـــدم تقســـيم مســـاوی 
توده سلولی اوليه و يا جريان خـون نامتعـادل   

از   آنجـائی  . بدليل ارتباط عروق جفت می باشد
ــدود  ــه حــ ــای ٩٠کــ ــاملگی هــ ــد حــ              درصــ

دی کوريون، دی زيگوت هستند، اخـتلاف سـايز در   
ژنتيـک و  دو قلوهای  دی کوريون بدليل تفـاوت  

 . عملکرد جفت می باشد
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  پری اکلامپسی
شيوع پری اکلامپسی در حاملگی های  دو قلو   

     تقريبــاٌ چهــار برابــر بيشــتر از حــاملگی هــای
   تک قلو می باشـد، ولـی تفـاوت عمـده ای بـين      
ــود   ــون وج ــون و مونوکوري ــای دی کوري دو قلوه

 .(Savvidou et al 2001)ندارد 
 

  مرگ يک جنين
يک جنين در حاملگی دو قلو ممکـن اسـت   مرگ   

نـوع و  . عوارضی برای جنين ديگر داشـته باشـد  
. ميزان اين عوارض بستگی به کوريونيسيتی دارد

در حاملگی های تک قلو، مرگ جنين و مانـدن آن  
مادر شـود، ولـی    DICدر رحم ممکن است منجر به 

در حاملگی های دو قلو اين عارضه خيلـی نـادر   
 .است

بـا آزاد شـدن    های دی کوريـون ی در حاملگ  
ها از جفـت جنـين    ها و پروستاگلاندين سيتوکين

ــده   ــين زن ــان زودرس  جن ــال زايم ــرده، احتم م
در اين موارد در  دو قلوهای . افزايش می يابد

دی کوريون احتمال مـرگ يـا نـاتوانی ذهنـی و     
درصد است در حـالی کـه در دو    ٥-١٠عصبی حدود 

درصد  ٣٠ال حداقل قلوهای مونوکوريون اين احتم
اين ميـزان بـالا بـدليل اپيزودهـای     . می باشد

    کاهش فشـار خـون و همچنـين زايمـان پـره تـرم       
خونريزی از جنين زنده به درون  جفت . می باشد
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و  جنين مرده،علت دوره های حـاد کـاهش فشـار    
تزريـق خـون داخـل     .(Fusi et al 1991)خون اسـت   

رگ يک جنـين  ساعت اول بعد از م ٢٤رحم در طول 
 .ممکن است از مرگ جنين ديگر جلوگيری کند

 
 

  نقايص ساختمانی
نقايص ساختمانی در حاملگی های دو قلو به   

يکسری نقايصی هسـتند  . دو گروه تقسيم می شوند
که در حاملگی های تک قلو نيز اتفاق می افتند 
و يکسری عوارضی هستند که منحصـر بـه حـاملگی    

عـوارض فقـط در    های دو قلو مـی باشـند، ايـن   
در مورد . حاملگی های مونوزيگوت ديده می شوند

هر نقصی ممکن است هر دو جنين به يک شدت دارای 
يک نقص باشند يا شدت و نوع نقص در جنـين هـا   
متفاوت باشد و يا فقط يک جنين دچار ناهنجاری 

شيوع نقايص ساختمانی بـر اسـاس تعـداد    . باشد
املگی هـای  جنين در دو قلوهای دی زيگوت با ح ـ

تک قلو يکسان است، در حالی که در حاملگی های 
ــوت  ــت   ٢-٣مونوزيگــ ــتر اســ ــر بيشــ           برابــ

(Burn et al 1991, Baldwin et al 1994). 
وجود همزمان يک نقص در هر دو جنـين شـايع     

   درصــد حــاملگی هــای  ١٠نيســت و تقريبــاٌ در   
درصد حاملگی های مونوکوريـون   ٢٠دی کوريون و 

 .يده می شودد
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در صورت وجود نقص ساختمانی در يک جنـين،    
 fetocideبرخـورد کـرد يـا بـا      expectantمی توان 

انتخابی، جنـين غيـر طبيعـی را از بـين بـرد      
(Sebire et al 1997a) 

در مواردی که ناهنجاری کشنده نيسـت ولـی     
باعث ناتوانی جدی می شـود، بايـد والـدين در    

توان و همچنـين ريسـک   مورد احتمال داشتن بچه نا
تصـميم   fetocideاز دست دادن جنين نرمال در اثر 

در صورتی که ناهنجاری کشنده است، بهتر . بگيرند
است برای جلوگيری از عارضه از دست دادن جنين 

، اين کـار انجـام نشـود، مگـر     fetocideنرمال با 
اينکه وجود جنين غيـر طبيعـی در رحـم، بقـای     

    در حـاملگی هـای  . دجنين نرمـال را تهديـد کن ـ  
دی کوريون می توان با تزريق کلرور پتاسيم به 

در حالی کـه در  . را انجام داد fetocideداخل قلب 
حاملگی های مونوکوريون بايد عروق بند ناف را 

 .بست
 

 

 

 

  (TTTS)سندرم ترانسفوزيون بين قل ها 
 

در دو قلوهای مونوکوريون، آناسـتوموزهای    
د دارد که باعـث ايجـاد   ها وجو عروقی بين جفت
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ايـن  . ارتباط بين گردش خون دو جنين مـی شـود  
ــريان  ــت ش ــن اس ــتوموزها ممک ــريانی،  -یآناس ش

. وريـدی باشـند   -وريدی و يـا وريـدی   -شريانی
مطالعــات آناتوميــک نشــان داده انــد کــه     

وريــدی در عمــق جفــت  -آناســتوموزهای شــريانی
        هستند ولی تمام عروق تغذيه کننده سطحی هسـتند  

(Benirschke et al 1973) .  درصـد    ٣٠تقريبـاٌ در
ــاملگی  ــاط   ح ــدليل ارتب ــون، ب ــای مونوکوري ه

وريدی بين ميزان خون رسيده به جنـين   -شريانی
وجـود دارد و باعـث تبـديل يـک      دلها عدم تعا

و جنين ديگر به گيرنده  (Donor)جنين به دهنده 
(recipient)       بـدين ترتيـب سـندرم    . می شود

TTTS در نيمـی از مـوارد   . می شود      ايجاد
 .اين سندرم شديد است

بيماری شديد با ايجاد پلی هيدرامنيوس در   
ــای  ــه ه ــود  ١٦-٢٤هفت ــی ش ــاهر م ــاملگی ظ       .ح

ــک   ــای پاتوگنوميـ ــه هـ ــديد در  TTTSيافتـ شـ
سونوگرافی وجود مثانه بزرگ و پلی هيدرامنيوس 

دن و ندي ـ (Polyuric)در جنين گيرنده پلی اوريک 
 Stuckمثانه و اليگوهيدارمنيوس شـديد و جنـين   

ايـن  . می باشد (Anuric)در جنين دهنده انوريک 
کلاپـس شـده،    نين بدليل ايدرامنيوس در غشـا ج

بصورت بی حرکت در لبه جفـت يـا ديـواره رحـم     
 ).٣شکل (ثابت شده است 
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در . ملگیحـا  ٢٠شـديد در هفتـه    TTTSسندرم  .٣شکل 
جنين دهنـده  . وس وجود داردپلی هيدرامنيجنين گيرنده 

ون به جفت چسبيده غشای کلاپس شده و بدون مايع آمني با
 .است
 
 

 TTTS تشخيص زود هنگام
شديد ممکن است  TTTSتغييرات هموديناميک در   

در  NTهفتگی با افزايش  ١١-١٤در سونوگرافی   
در دو قلوهـای  . يک يا هر دو جنين تظاهر کنـد 

در ســونوگرافی  NTع افــزايش مونوکوريــون شــيو
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، در مـواردی کـه بعـداٌ دچـار     ١١-١٤هفته های 
TTTS  درصد است، در حالی که  ٣٠می شوند، حدود

 ١٠مبتلا نمـی شـوند،    TTTSدر جنين هايی که به 
 .(Sebire et al 2000)درصد است 

شـديد در   TTTSيک يافته زود هنگام ديگـر    
وريدی  سونوگرافی، غير طبيعی بودن داپلر مجرای

اخـتلاف  . (Matias et al 2000)جنـين گيرنـده اسـت    
CRL پيش بينی کننده ايجـاد   بين دو جنينTTTS 
 .نيست
غشای بين دو جنـين يـک    (Folding)تاخوردگی   

يافته زود هنگام از تفاوت ميزان مايع آمنيون 
 ٣٠تقريبـاٌ در  ). ٤شکل (بين دو جنين می باشد 

    تــه هــایدرصــد دو قلوهــای مونوکوريــون در هف
١٥- ١٧ ،Folding    غشا وجـود دارد و در نيمـی از

ــوارد   ــن م ــل  ١٥(اي ــد از ک ــه ) درص ــر ب         منج
 TTTSايــدرامنيوس بــدليل  -پلــی هيــدرامنيوس

متوسـط   TTTSدرصد بقيـه،   ١٥در . شديد می شود
  بــا اخــتلاف در ميــزان مــايع آمنيــون و ســايز 
ــود دارد  ــاملگی وجـ ــول حـ ــا در طـ ــين هـ        جنـ

(Sebire et al 1998b). 
 foldingدر دو سوم دو قلوهای مونوکوريـون،    

غشا وجود ندارد و در اين حاملگی ها، خطر سقط 
ــدليل    ــال ب ــری نات ــرگ پ ــا م ــزايش  TTTSي       اف

 .نمی يابد
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کـه   ١٦ قلوی مونوکوريـون در هفتـه  دو  .٤شکل   
غشـا بـه طـرف     Folding. زود هنگام شده انـد  TTTSدچار 

يتی مــايع ون گيرنــده و افــزايش اکوژنيســکيســه آمنيــ
 . ون دهنده ديده می شودآمني

 
TRAP)آکارديا( 
که تقريباٌ در يک درصد  TTTS بدترين تظاهر  

 acardiac حاملگی های مونوزيگوت ديـده مـی شـود   

twining ايـن اخـتلال  . است (TRAP)   Twin Reversed 

Arterial Perfusion    مکانيسـم آن،  . ناميده مـی شـود
جنـين گيرنـده    تلال پرفوزيون عروقی و تکاملاخ

شـريانی بـا جنـين     -بدليل آناستوموز شـريانی 
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 Van Allen et)        می باشـد ) جنين پمپ( دهنده

al 1983).    درصــد جنــين هــای دهنــده  ٥٠حــداقل
پـره تـرم     بدليل احتقان قلبی و يـا زايمـان  

ــتر از (زودرس  ــه ٣٢کمـ ــت ) هفتـ ــی  بعلـ پلـ
همـه جنـين هـای    تقريباً. دمی ميرن ـ هيدرامنيوس

ــراه  ــدد هم ــالی هــای متع ــدليل آنوم       گيرنــده ب
درمان پری ناتال شامل بسـتن جريـان   . می ميرند

خون جنين آکارديا توسط دياترمی بند نـاف بـا   
هدايت سونوگرافی يا کوآگولاسيون عروق بند ناف 

ايـن  . در شکم جنين آکارديا با ليزر می باشـد 
 .می شودانجام  ١٦درمان در هفته 

 

 
 
 
 
 

 

  اهميت تعيين کوریونيسيتی قبل از تولد
 

فѧѧاکتور مهѧѧم تعيѧѧين کننѧѧده نتيجѧѧه      -نѧѧه زيگوسѧѧيتی  -يونيسѧѧيتیرکو *
  .حاملگی می باشد

ميѧѧѧزان سѧѧѧقط، مѧѧѧرگ پѧѧѧری ناتѧѧѧال،    در دو قلѧѧѧويی مونوکوريѧѧѧون  *
زايمان پره ترم، محدوديت رشѧد و ناهنجѧاری هѧای جنѧين بيشѧتر از 

  .اشددی کوريون می ب
در صورت مرگ جنين مونوکوريѧون، احتمѧال مѧرگ ناگهѧانی يѧا       *

  .اختلال شديد نورولوژيک در جنين ديگر زياد است
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  نقايص کروموزومی در حاملگی چند قلويی
در حاملگی های چند قلو بدلايل زير تشـخيص    

پــری ناتــال نقــايص کرومــوزومی مشــکل تــر از 
 : حاملگی تک قلو می باشد

ن است نتايج تست های تهاجمی مطمئن اولاн ممک -  
 .نباشد و ريسک سقط بيشتر است

دوماٌ ممکن است يک جنين دارای ناهنجـاری   -  
 fetocideباشد و در اين مـوارد يـک روش درمـانی    

انتخابی ممکن است منجر به  fetocide  .انتخابی است
سقط خودبخود يا تولد پره ترم جنين ديگـر حتـی   

احتمـال  . شـود  fetocideم تا چند ماه بعد از انجا
اين عوارض بستگی به سن حـاملگی هنگـام انجـام    

fetocide در صورت انجام . داردfetocide   بعد از هفتـه
همچنين ارتبـاط  . ، خطرات سه برابر بيشتر است١٦

    م انج ـسـن حـاملگی هنگـام ا    معکوسی بـين  

fetocide و ســن حــاملگی هنگــام تولــد وجــود دارد
(Evans et al 1994).  

با آمنيوسنتر می توان بخوبی کاريوتيـپ هـر     
احتمال از دسـت دادن  . دو جنين را تعيين  کرد

بـا  . درصد اسـت  ٢جنين بدليل آمنيوسنتز حدود 
CVS   اين احتمال حدود يک درصد است ولی در يـک

درصد موارد ممکن است بدليل گرفتن نمونـه از يـک   
جفت يا مخلوط شـدن نمونـه هـا، تشـخيص اشـتباه      
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اين است که نتيجه زودتر  CVSمزيت اصلی  .باشد
زودتـر   Fetocideآماده می شود و در صورت لـزوم  

 .انجام می شود
 
 
 

  غربالگری بر اساس سن مادر
نقـايص  احتمـال   های دی زيگـوت در حاملگی   

برای هر دو جنـين   کروموزومی بر اساس سن مادر
. يکسان و شبيه حاملگی تـک قلـويی  مـی باشـد    

وجود نقايص کروموزومی حداقل  بنابراين احتمال
    در يک جنين دو برابـر يـک حـاملگی  تـک قلـو     

    از آنجــائی کــه احتمــال دو قلــويی . مــی باشــد
دی زيگوت با افزايش سـن مـادر بـالا مـی رود،     
احتمال وجود نقـايص کرومـوزومی در دو قلوهـا    

 .بيشتر از تک قلوها است
در حاملگی های مونوزيگوت، احتمال نقـايص    
موزومی شبيه حاملگی های تک قلو می باشد و کرو

 .در اکثر موارد هر دو جنين مبتلا هستند
ــويی     ــبت دو قل ــت نس ــفيد پوس ــت س       در جمعي

. دی زيگوت به مونوزيگوت حدود دو به يـک اسـت  
بنابراين شيوع اختلالات کروموزومی که حداقل يک 
   جنين را مبـتلا کـرده باشـد، در حـاملگی هـای      

 .برابر بيشتر از تک قلو است ٦/١دو قلو، 
در مشاوره با والدين می تـوان بـر اسـاس      

در  جنين های . کوريونيسيتی، توضيح بيشتری داد
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مونوکوريون ممکن است هر دو جنين دچـار نقـايص   
کروموزومی باشند و اين ريسک شبيه حاملگی های 

 .يک قلو می باشد
در حاملگی دی کوريون ريسـک وجـود نقـايص      

ــوزومی ــاملگی   کروم ــر ح ــين دو براب ــک جن     در ي
احتمـال اينکـه هـر دو جنـين     .تک قلو می باشد

دچار نقايص کروموزومی باشند بـا مربـع ريسـک    
بعنوان مثـال در  . حاملگی تک قلو بدست می آيد

بر اساس سـن   ٢١ريسک تريزومی ساله  ٤٠يک خانم 
  در صـورت وجـود دو قلـويی    .يک درصد است مادر

ی يک جنـين يـک در پنجـاه    ريسک ابتلا دی زيگوت
و ريسک ابتلای هر دو جنين يک ) ١٠٠/١+  ١٠٠/١(

ــزار  ــد ) ١٠٠/١×  ١٠٠/١(در ده ه ــی باش در . م
چـون گـر چـه    . واقع اين يک مثـال سـاده اسـت   

حاملگی های مونوکوريون هميشه مونوزيگوت هستند 
درصد حاملگی های دی کوريـون، دی   ٩٠ولی حدود 

 .زيگوت هستند
 

  اس تست های سرمی سه ماهه دومغربالگری بر اس

 
در حاملگی های تک قلو، غربالگری تريزومی   

   بر اساس سن مادر و تسـت هـای بيوشـيميايی    ٢١
   درصـد مثبـت کـاذب،    ٥سه ماهه دوم، با وجـود  

را تشـخيص مـی    ٢١درصد موارد تريزومـی   ٥٠-٧٠
 .(cuckle 1998)دهد 
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در حــاملگی هــای دو قلــو، ميــزان ميانــه   
 وAFP ،hCG،   Free β-hCGرمی مانند مارکرهای س

Inhibin-A  تقريباٌ دو برابر حاملگی های  تک قلو
    بـا در نظـر گـرفتن ايـن تفـاوت در     . می باشـد 

 مدل های رياضی، با استفاده از اين   تست هـا 
 ٤٥درصد مثبت کاذب، حدود  ٥با در نظر گرفتن  و

درصد جنين های مبـتلا تشـيخص داده  مـی شـوند     
(Cuckle 1998) .    حتی اگـر مطالعـات آينـده نگـر  

مفيد بودن تست های سـرمی را نشـان دهنـد، در    
استفاده از اين تست هـا هنـوز مشـکلاتی وجـود     

 : دارد
با اين روش ميزان تشخيص با مثبـت کـاذب    -الف

بخصوص کـه تسـت هـای    . کم و قابل قبول، کم است
تهاجمی در حاملگی های دو قلـو از نظـر تکنيکـی    

  .است تر مشکل
در تفسير غربالگری مثبـت مشـخص نيسـت کـه      -ب

 .کدام جنين ممکن است مبتلا باشد
اگر يک جنين مبـتلا بـه نقـايص کرومـوزومی      -ج

باشد، ريسک ختم حاملگی انتخابی در سـه ماهـه   
 .دوم بيشتر از سه ماهه اول است
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  NTغربالگری بر اساس 
 

در دو قلوهـــای دی کوريـــون، غربـــالگری   
درصـد   ٧٥-٨٠، NTفاده از بـا اسـت   ٢١تريزومی 

   ميـزان مثبـت کـاذب    . موارد را تشخيص می دهـد 
درصد برای حـاملگی   ١٠درصد برای هر جنين و  ٥

اين مقادير شبيه حاملگی های يک قلو   .می باشد
ريسـک اختصاصـی   . (Sebire et al 1996a, 1996b)است 

، بر اساس سن مادر و ٢١هر جنين برای تريزومی 
NT  غربـالگری مـؤثر و تشـخيص     .محاسبه می شـود

نقايص کروموزومی در سه ماهه اول امکان انجـام  
fetocide زودتر و امن تر را فـراهم مـی    یانتخاب

 .کند
يک مزيت مهم غربالگری بـا انـدازه گيـری      

NT     در دو قلوهای دی کوريون اين اسـت کـه بـا
مارکرهای سونوگرافی می توان بخوبی مشـخص کـرد   

و در صورت نياز، خـتم   که کدام جنين مبتلا است
 .حاملگی بدرستی انجام می شود

يـک تظـاهر    NTبا توجه به اينکه افزايش   
ــای    TTTSزودرس از  ــاملگی ه ــد، در ح ــی باش م

ــتر از     ــاذب بيش ــت ک ــزان مثب ــون مي       مونوکوري
 ١٤درصد بـرای هـر جنـين و     ٨(دی کوريون است 

برای  ٢١ريسک تريزومی ). درصد برای کل حاملگی
محاسبه و  NTبر اساس سن مادر و ميزان هر جنين 
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سپس ريسک متوسط بين اين دو بعنوان ريسک کلـی  
 .در نظر گرفته می شود

 
 
  

  و تست های سرمی مادر NTغربالگری با 
 

در حــاملگی هــای دو قلــو در مقايســه بــا   
ــه    ــزان ميان ــو، مي ــک قل ــاملگی ت         و PAPP-Aح

 free β-hCG در صورتی که بـر اسـاس   -سرم مادر 
. است MoM٢حدود  -وزن مادر تصحيح شده باشد  

 ، ميزان٢١در حاملگی های دو قلو با تريزومی 

free β-hCG    خيلی بيشتر و ميزانPAPP-A   خيلـی
در صـورت  . کمتر از دو قلوهای نرمال مـی باشـد  

و تست هـای سـرمی    NTغربالگری با استفاده از 
را  ٢١درصـد مـوارد تريزومـی     ٨٥-٩٠می تـوان  

درصد مثبت کـاذب   ١٠اين روش حدود . دادتشخيص 
) درصد برای حاملگی  تک قلـو  ٥در مقايسه با (

 .(Spencer and Nicolaides 2003)دارد 
 وضعيت کوريونيسيتی تفاوت زيادی در ميزان  

β-hCG  free  وPAPP-A   در سه ماهـه اول ايجـاد   
 .نمی کند
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Management   ايصѧѧѧѧѧѧا نقѧѧѧѧѧѧو بѧѧѧѧѧѧای دو قلѧѧѧѧѧѧاملگی هѧѧѧѧѧѧح

  کروموزومی

 
در صورتی که هر دو جنين نقـص کرومـوزومی     

داشته باشند، معمولاн والـدين خـتم حـاملگی را    
در مواردی که يک جنين مبـتلا  . انتخاب می کنند
انتخـابی انجـام داد يـا     fetocideاست، می تـوان  

در اين موارد بايد خطـر  . درمان انتظاری داشت
و از طرف  fetocideسقط و مرگ جنين نرمال در اثر 

ديگر احتمال داشتن يک جنين ناتوان را در نظـر  
 .(Sebire et al 1997c)داشت 
انتخــابی بعــد از  fetocideدر صــورت انجــام   

هفته شانزدهم،احتمال سقط خودبخـود سـه برابـر    
. قبل از هفته شـانزدهم اسـت   آنانجام بيشتر از 

همچنين ارتباط معکوسی بين سـن حـاملگی هنگـام    
fetocide نگام زايمـان وجـود دارد     و سن حاملگی ه

(Evans et al 1996) .     ممکن اسـت کـه جفـت و جنـين
مرده  باعث ايجاد پاسخ التهابی در رحم شـوند  
و اين پاسخ به ميزان بافت مـرده و بنـابراين   

چنـين پاسـخ   . سن حـاملگی بسـتگی دارد      ه ب
مـی توانـد منجـر بـه آزاد شـدن           التهابی

ايـن  . شـود  سيتوکين و پروسـتاگلاندين هـا مـی   
عوامل التـهابی باعـث القـای فعاليـت رحمـی و      

 .ايتاٌ سقط و زايمان زودرس می شوند
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 ٢١در مواردی که يک جنين دچـار تريزومـی     
اسـت، زيـرا بـا     fetocideاست ، درمان انتخـابی  

      درمــان انتظــاری اکثــر بچــه هــای مبــتلا بقــا 
در موارد کشنده تر مانند تريزومـی  . می يابند

     درصـد جنـين هـای مبـتلا در رحـم      ٨٥ود ، حد١٨
می ميرند و بقيه در يکسال اول بعـد از تولـد   

بنـابراين در ايـن مـوارد درمـان     . می ميرنـد 
در صورت انتخـاب  . انتظاری ترجيح داده می شود

نيز  fetocideدرمان انتظاری، از عوارض مربوط به 
از طرف ديگـر بايـد توجـه    . يما جلوگيری کرده
که ميزان بافت مرده و بنـابراين  داشته باشيم 

ريسک سقط و زايمان زودرس در صورت ختم حاملگی 
در هفته دوازدهم کمتر از هنگامی است که جنـين  

بطــور خودبخــود در ســن  ١٨مبــتلا بــه تريزومــی 
 .حاملگی بالاتر از بين برود
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  مونوکوریون در دو قلوهای ٢١غربالگری تریزومی 

 
ريسѧѧک نقѧѧايص کرومѧѧوزومی شѧѧبيه     در دو قلѧѧويی مونوزيگѧѧوت   *

  . حاملگی يک قلو است
ميѧѧزان مثبѧѧت کѧѧاذب در ارزيѧѧابی   در حѧѧاملگی هѧѧای مونوکوريѧѧون *

NT  ين و    ٨(بيشتر از  دی کوريون استѧر جنѧ١٤درصد برای ه 
در مѧوارد   NTدليل اين مسѧئله افѧزايش   ). درصد برای کل حاملگی

TTTS زود هنگام می باشد.  
 و NTاس سѧѧѧѧن مѧѧѧѧادر، ميѧѧѧѧزان بѧѧѧѧر اسѧѧѧѧ ٢١ريسѧѧѧѧک تريزومѧѧѧѧی  *

تسѧت هѧѧای بيوشѧѧيميايی سѧѧرم مѧѧادر محاسѧѧبه شѧѧود و ريسѧѧک متوسѧѧط   
  .بعنوان ريسک کل حاملگی در نظر گرفته  می شود

 
 
 
 

  دی کوریون   در دو قلوهای ٢١غربالگری تریزومی 
 
 و تسѧѧت هѧѧای بيوشѧѧيميايی حѧѧدود    NTغربѧѧالگری بѧѧا اسѧѧتفاده از    *
ايѧѧن  . را تشѧѧخيص مѧѧی دهѧѧد    ٢١درصѧѧد مѧѧوارد تريزومѧѧی    ٨٥-٩٠

درصѧѧѧد بѧѧѧرای   ٥در مقايسѧѧѧه بѧѧѧا  (درصѧѧѧد مثبѧѧѧت کѧѧѧاذب    ١٠روش 
  .دارد) حاملگی  تک قلو

مѧѧѧی تѧѧѧوان   گی هѧѧѧای کѧѧѧه فقѧѧѧط يѧѧѧک جنѧѧѧين مبѧѧѧتلا اسѧѧѧت   در حѧѧѧامل *
selective fetocide يا درمان انتظاری را انتخاب کرد.  

 بعѧѧѧد از fetocideاحتمѧѧѧال سѧѧѧقط خودبخѧѧѧود در صѧѧѧورت انجѧѧѧام   *
دهم سѧѧه برابѧѧر بيشѧѧتر از زمѧѧانی اسѧѧت کѧѧه قبѧѧل از هفتѧѧه     هفتѧѧه شѧѧانز 

  . شانزدهم انجام شود
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