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 چکیده

ژنتیکی  يهايماریبضروري سلامت همگانی است که براي شناسایی  يهابرنامه ازجملهغربالگري نوزادان  :هدف و زمینه

 ایجاد . هدف تشخیص پیش از تولد شامل شناسایی اختلالات دوره جنینی,ردیگیمو سایر اختلالات مادرزادي صورت 

است که در معرض خطر به دنیا آوردن کودکی  ییهازوجآگاهانه و همچنین ایجاد آمادگی براي  يهاانتخاباز  يامحدوده

 با نوعی اختلال هستند.

 ،غربالگري ،سلامت جنین يهادواژهیکلاست. جستجو با  شدهانجام 1402سال این مقاله از نوع مروري در  :بررسی روش

 ,Science Direct, Scopus, PubMed اطلاعاتی آنلاین يهاگاهیپابین متون موجود در  از تشخیصی يهاتست

S-Bio Med, EMBASE, Magran, SIDIran Medex صورت گرفت. 

اصلی  يهادغدغهمادر زادي جزء  يهايناهنجار موقعبهپیش از تولد و درمان  يهايماریب زودرستشخیص  :هاافتهی

 بررسی سلامت جنین منظوربهاست که  هاتستاز  يامجموعهغربالگري  آزمایشات .سیستم بهداشت و درمان بوده است

يناهنجارداون و برخی دیگر از نقایص ژنتیکی و  سندرم ,عفونی يهايماریب ازلحاظو غربالگري کودکان در معرض خطر 

 .شودیممختلف بارداري انجام  يهاماهفیزیکی در  يها

 درمان پیش از تولد جنین و مدیریت امکان ,نتیجه حاصل از مطالعات نشان داد که غربالگري پیش از تولد :يریگجهینت

 .سازدیممناسب بارداري را فراهم 

 تشخیصی يهاتست، غربالگري، سلامت جنین :هادواژهیکل
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 مقدمه

شناسایی افراد در معرض خطر  باهدفاست که  ریناپذجبران يهابیآسبروز  زقبل ا هايماریبغربالگري به معناي شناسایی  

گفت  توانیم. همچنین سازدیمتوانمند  هايماریب زپیشگیري ا درروندغربالگري سلامت همگانی را  يهابرنامه .ردیگیمصورت 

يماریببروز  زقبل ا هشداردهنده يهاتیوضعیا  هايماریبدنبال شناسایی  به بهداشتی, يهامراقبتغربالگري در  يهاتیفعالکه 

 يهابرنامهمستندات نشانگر آن است که  بررسی .(1،2گردند )یماجرا  توسعهدرحال يکشورهادر بسیاري از  اکنونهمهستند و  ها

ت مراقب يهابرنامه زو امروزه بخشی ا شدهشروعپیشرفته جهان از حدود سه دهه قبل  يکشورهاغربالگري نوزادان در بسیاري از 

 (.3) دیآیمبه شمار  افتهیتوسعه يکشورهار سلامت نوزادان د

ژنتیکی ارثی و سایر اختلالات  يهايماریبضروري در سلامت همگانی است که باعث شناسایی  يهابرنامهغربالگري نوزادان از 

 دوران يهامراقبتبخش مهمی از  به بررسی سلامت جنین و غربالگري براي نقایص هنگام تولد, امروزه (.5،4شود )یممادرزادي 

 (.6،7کنند )است و بسیاري از زنان تمایل دارند که از سلامتی فرزند خود قبل از تولد اطمینان حاصل  شدهلیتبدبارداري 

یدرصورتو  شودیمخدمات بهداشتی درمانی فراهم  دهندگانارائهدرمان پیش از تولد جنین براي  امکان با غربالگري قبل از تولد,

غربالگري  يهاتست (.8کرد )به مادران در مورد مدیریت مناسب بارداري کمك  توانیم نباشد, ریپذکانامدرمان پیش از تولد  که

زیاد  هنیو هز نیجنسقطخطر  احتمال ژنتیکی تشخیص پیش از تولد شده است که به دنبال آن, يهاتستموجب کاهش انجام 

 .ابدییممطلوبی کاهش  طوربه انجام تست,

 يرزهاپژنتیك پیش از تولد مانند کاریوتایپ از مایع آمنیون یا  يهاتست نتایج تست غربالگري مثبت باشد,براي زنان بارداري که 

بزرگ در زمینه سلامت و مراقبت  يهاشرفتیپ ازجملهگفت که غربالگري نوزادان  توانیم ,یطورکلبه (.9شود )یمجنینی توصیه 

 غربالگري بر سلامت جنین صورت گرفته است. ریأثت باهدفاین مطالعه  (.10) دیآیماز نوزادان به شمار 

 هاروشمواد و 

 تشخیصی يهاتست ،غربالگري ،سلامت جنین يهادواژهیکلاست. جستجو با  شدهانجام 1402سال این مقاله از نوع مروري در  

 ,Science Direct, Scopus, PubMed, S-Bio Med, EMBASEاطلاعاتی آنلاین  يهاگاهیپابین متون موجود در  از

Magran, SIDIran Medex .این مقاله  در .جستجو فقط به مقالات انگلیسی و فارسی محدود گردید نیا صورت گرفت

 باهدفمرتبط  يهامقاله تیدرنهاموردي حذف شدند که  يهاگزارشمروري تنها به مقالات مروري و پژوهشی اکتفا شد و 

 طالعه، استخراج و بررسی شدند.م

 هاافتهی

لی غربالگري نوزادان چیزي بیش از اص اجزاي (.10است )بزرگ در زمینه سلامت  يهاشرفتیپغربالگري نوزادان از 

 مدتکوتاهشده )ارائهدرمان و خدمات  يهايریگیپ کهيطوربهو درمان است  تشخیص ,تاشیآزما انجام گردآوري نمونه,

پایگاه داده غربالگري و  مدیریت میان آزمایشگاه و بیمارستان, ارتباط اقتصادي اجراي برنامه, يهایابیارز (,بلندمدتو 

 آزماشانکه  دهدیممستندات نشان  بررسی (.11شود )یمآموزشی براي والدین را نیز شامل  يهابرنامههمچنین ارائه 

 يهايریگیپ (.12،13هستند )نظام غربالگري  دهندهلیتشکو ارزیابی پنج جزء  مدیریت ,تشخیص ,پیگیري غربالگري,

يریگیپ. ردیپذیمو شروع درمان پایان  تشخیص نتایج, دیتائو درمان با انجام آزمایشان غربالگري آغاز و با  مدتکوتاه



 

 

در خصوص  شدهانجام مدتیطولان يهايریگیپ اگرچه (.14) ابدییمو در طول زندگی نوزاد ادامه  ازآنپس بلندمدت يها

 .ندینمایمالگوي طبیعی رشد را گزارش  معمولاً ,شوندیمکودکان مبتلا که توسط برنامه غربالگري شناسایی 

بررسی و پیگیري وضعیت سلامت  منظوربهمراجعه مجدد  از برخی از والدین پس از تشخیص بیماري و شروع درمان,

ادامه درمان خودداري کرده و  از طبیعی شدن نتایج آزمایشگاهی فرزند خود, محضبه ایو  ورزندیمفرزندشان امتناع 

است تا  ضروري دارند, یدرازمدتجسمی و روحی تبعات  ازلحاظ هايماریبتوجه به اینکه این  با .کنندیمدرمان را قطع 

 (.15گیرد )تري صورت  يطورجدبهپیگیري این بیماران 

آمنیوسنتزبا حداقل و  تحت مراجعین پنج سال گذشته مرکز ژنتیك پزشکی,زن بارداري که از  1960با بررسی روي 

انجام امنیوسنتز دربیماران شامل موارد:  علت سال قرار داشتند. 33،30سال و میانگین سنی  50و  15حداکثر سن 

 %2/17تست غربالگري بینایی: /%03: 13ریسك تریزومی  %6/1: 18تریزومی ریسك  %3/64: 21تریزومی ریسك 

درخواست بیمار: ، %2/0سن بالاي مادر: ، %4/9سافت مارکر مثبتك %3/4کروموزومی قبلی در خانواده:  اختلالتاریخچه 

اختلالات  /%15: 13تریزومی  %3/0: 18تریزومی %65/2: 21کشت کروموزومی به شرح: تریزومی  نتایج .شدیم 7/0%

بر انجام مشاوره ژنتیك  جهیدرنتبود.  %1/0و ترانسلوکاسیون ها در  %1/0: هااضافهحذف و %5/0کروموزومی جنسی: 

تست غربالگري با  انجام ,و بر این اساس گرددیمیك جزء ضروري از فرایند بررسی سلامت جنین تأکید  عنوانبه

 (.16شود )یمحساسیت و اختصاصی بودن مناسب پیشنهاد 

 يهاپروندهاز طریق  هادادهبا روش گردآوري  ،ساله 39تا  18ار زن بارد 1500بر روي  1394در سال  يامطالعهدر 

( و با آزمون کاي دو و آنالیز رگرسیون 16نسخه )SPSSآماري  افزارنرمپس از گردآوري با استفاده از  هاداده بهداشتی,

ت حین خشون بالاترین بودند, قرارگرفتهبین افرادي که مورد خشونت  در قرار گرفتند. لیوتحلهیتجزمورد  كیلجست

درصد بود. 6/34درصد و کمترین آن خشونت فیزیکی  46سپس خشونت روانی  درصد، 8/47بارداري را خشونت جنسی 

به پیشگیري خشونت خانگی و ارتقاي سلامت زنان باردار کمك  و مشاورهغربالگري  يهابرنامهکه  دادیمنتایج نشان 

 (.17) دینمایم

, بر اساس نتایج تست 1393-1394زن بارداري که در سال  1009ژنتیك بالگري و آزمایشات نتایج تست هاي غر

به آنیوپلوئیدي بوده و به دنبال آن تست کاریوتیپ انجام داده بودند و نتایج هر دو تست در  ابتلا درخطرغربالگري 

بت , وجود نسسندرم داون بهمبتلافرزند  سابقه شامل مشخصات فردي, اطلاعاتی قرار گرفت. یسموردبرر دسترس بود,

 تکمیل گردید. شدهیطراحپرسشنامه  در غربالگري و آزمایش ژنتیك, يهاتست نتایج فامیلی بین پدر و مادر,

نتایج  بر اساسآماري انجام شد.  يهاآزمون ( و19)نسخه SPSSآماري  افزارنرمبا استفاده از  هاداده لیوتحلهیتجز

مورد سندرم  41آنیوپلوئیدي بودند که از این تعداد  مبتلابه موردمطالعه يهانیجن درصد( از 6مورد ) 59آزمایش ژنتیك 

 جهیدرنت وجود داشت. يداریمعناین مطالعه بین آزمایشات غربالگري و بروز آنیوپلوئیدي ارتباط  در داون داشتند.

اختلالات کروموزومی  تلابهمبزنان در معرض خطر داشتن فرزند  افتنیدر توانندیمآزمایشات غربالگري سلامت جنین 

 (.18باشند ) کنندهکمك

 

 

 

 

 



 

 

 يریگجهینتو  بحث

 

غالب  نگرانی (.19شود )یممشاهده  هاتیملنگرانی از سلامت جنین در دوران بارداري یك نگرانی جهانی است که در تمام 

اسپانیایی نشان داد که سلامت  روي مادران باردار بر 2011پناکوبا خصوص این نگرانی مطالعه  در مادران سلامت جنین است.

 داشته و یا داراي سابقه سقط بودند, ناخواستهاصلی مادران باردار است و مادران نولی پار و یا افرادي که بارداري  دغدغه جنین,

 (.19داشتند )از سلامت جنین خود  بیشتري نگرانی

غربالگري باعث کاهش  آزمایشات (.20،21است )جنین بیشترین عامل نگرانی مادران بوده  سلامت بر اساس نتایج مطالعات,

 (.22،23است )و علت آن اطمینان یافتن مادر از سلامت جنین  شودیمنگرانی و اضطراب زنان باردار 

راه جلوگیري  تنها (.24کند )یمنوزادان را تهدید به معلولیت و مرگ  از %3 زندگی ژنتیکی, ياهيماریبمادرزادي و  يهايناهنجار

ري که غربالگ يهاتستاختلالات امروزه با انجام  این پیش از تولد است. تشخیص اختلالات کروموزومی, مبتلابهاز تولد نوزادان 

 روندیمکه در حال حاضر به کار  ییهاپروتکل (.25شوند )یمداده  تشخیص ,باشدیمپره ناتال در سراسر دنیا  يهامراقبتجزء 

 ماهههساین منظور غربالگري در  به سونوگرافی و یا ترکیبی از این دو روش هستند. بررسی مارکر هاي سرمی, غربالگري شامل:

واحد بتاي آزاد مربوط به گنادوتروپین کوریونی  زیر(PAPP-Aحاملگی )مرتبط با  پلاسمایی Aپروتئین اول بارداري شامل 

 و (AFPفیتوپروتئین )دوم بارداري شامل آلفا  ماههسهغربالگري در  و (NT) ترانس لوسنسی گردن  و (FBHCG) انسان 

 ,21تریزومی بر  علاوه (.26است )( UE3کونژوگه )زیر واحد بتاي آزاد مربوط به گنادوتروپینکوریونی انسان و استرادیول غیر 

 (.27شوند )یماول بارداري شناسایی  ماههسهنیز با غربالگري  18و  13هاي  تریزومی

 يریگاندازهاول کسانی هستند که پس از  گروه .دهدیمخطر در سه گروه قرار  ازنظررا  مادران اول, ماههسهغربالگري  يهاتست

که یك آزمایش تشخیصی  شودیمن زنان پیشنهاد و به ای رندیگیمقرار  پرخطرمارکر هاي بیوشیمیایی و سونوگرافی در گروه 

جنینی به روش کشت کاریوتیپ و یا  يهابافتکوریونی را انجام داده و از  ياز پرزها يبردارنمونهتهاجمی نظیر آمنیوسنتزیا 

با خطر کم هستند که به هیچ آزمون دیگري نیاز ندارند و دسته آخر  افراد ,دوم گروه .آورندعملسریع تست به  يهاروشیکی از 

دوم مادران  ماههسهغربالگري  يهاتست (.26دهند )دوم بارداري را انجام  ماههسه يهاتستزنان با خطر متوسط هستند که باید 

مارکر هاي بیوشیمیایی در گروه پرخطر  يریگاندازهز اول کسانی هستند که پس ا گروه .دهدیمخطر در دو گروه قرار  ازنظررا 

 انجام دهند. را CVSآمنیوسنتزیا که یك آزمایش تشخیصی تهاجمی نظیر  شودیمبه این زنان نیز پیشنهاد  و .رندیگیمقرار 

ماهه اول  درسه بررسی کاریوتایپ جنین, جهت (.26ندارند )با خطر کم هستند که به هیچ آزمون دیگري نیاز  افراد ,دوم گروه

CVS یجراحیك روش تهاجمی است که در اتاق عمل  آمنیوسنتز (.28) ردیگیمآمنیو سنتز انجام  عمل ,دوم ماههسهدر  و

زمان  بهترین .شودیم, یك سرنگ از فضاي پایینی شکم مادر به داخل حفره رحم برده فضایی استریل در کوچك سرپایی, يها

 (.29است )بارداري  20الی  15 يهاهفته بین انجام آمنیوسنتز,

تست غربالگري  در (.30است )جدید به وجود آمده  يهايتکنولوژسندرم ژنتیکی با  صدهاامروزه امکان تشخیص پیش از تولد 

 بیومارکر سونوگرافی, در (NT)جنین ضخامت پشت گردن  يریگاندازه برآورد ریسك آنیوپلوئیدي, منظوربه ،اول بارداري ماههسه

آنیوپلوئیدي با به دست آوردن چندین  ریسك .شودیمسن مادر محاسبه  همراه به (PAPP,Free βhcg)در هاي سرمی ما

هر شده توسط آزمایشگاه و ضرب کردن نسبت احتمال  يریگاندازههر مارکر  براي (Multiple of median=MOM) میانه 

MOM که در  باشدیمدوم شامل تریپل مارکروکوآد مارکر  ماههسه غربالگري (.31،32) دیآیمریسك اولیه مادر به دست  در

ه شد يریگاندازهاسترادیول غیرکونژوگه سرم مادر بررسی شده و در تست دوم علاوه بر مواد  و AFP و βhCG تست اول میزان



 

 

از نتایج  تلفیقی ,يادومرحلهآزمایشات غربالگري  در (.33شود )کی  يریگاندازه نیز (Inhibin A)آ اینهیبین در تست تریپل,

. در آزمون ترکیبی نتیجه نهایی پی از انجام باشدیمترکیبی یا متوالی  صورتبهکه  شودیماول و دوم استفاده  ماههسه يهاتست

 نیاز آزمون متوالی بستگی به نتایج آزمون مرحله اول, در .شودیممرحله اول و دوم اعلام  يهاتستمرحله دوم و با تلفیق نتایج 

به انجام آزمایش ژنتیك یا غربالگري مرحله  تصمیم و بسته به خطر آنیوپلوئیدي, شودیمزمون مرحله دوم مشخص به انجام آ

 (.31،34شود )یمدوم گرفته 

دوم بین هفته  ماههسه ( و35روز ) 6هفته و  13-11اول بر اساس منابع علمی بین  ماههسهغربالگري  يهاتستزمان انجام 

تست  انجام ,شودیمحاملگی صادر  19توجه به اینکه در کشور ما مجوز سقط تا هفته  با (.36است ) شدههیتوصبارداري  15-22

تا فرصت انجام تست ژنتیك در  شودیمتوصیه  17دوم بر اساس پروتکل وزارت بهداشت حداکثر تا هفته  ماههسهغربالگري 

 (.37باشد )صورت نیاز فراهم 

 

ضروري در سلامت همگانی است که باعث  يهااز برنامهکه غربالگري نوزادان  دهدیمنتایج حاصل از مطالعه مقالات نشان 

درمان پیش از تولد جنین و مدیریت مناسب  و امکان شودیمژنتیکی ارثی و سایر اختلالات مادرزادي  يهايماریبشناسایی 

 .کندیمبارداري را فراهم 
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Abstract 

Background: Screening of newborns is one of the necessary public health programs that is 

done to identify genetic diseases and other congenital disorders. The purpose of prenatal 

diagnosis includes the identification of fetal period disorders, creating a range of informed 

choices, and also creating preparation for couples who are at risk of giving birth to a child with 

some kind of disorder. 

Method: This review article was done in 1402. The search was done with the keywords of fetal 

health, screening, diagnostic tests from the texts available in the online databases Science 

Direct, Scopus, PubMed, S-Bio Med, EMBASE, Magran, SIDIran Medex. 

Results: Early diagnosis of prenatal diseases and timely treatment of congenital anomalies has 

been one of the main concerns of the health and treatment system. Infectious diseases, Down 

syndrome and some other genetic defects and physical abnormalities are performed in different 

months of pregnancy. 

Conclusion: The results of the studies showed that prenatal screening provides the possibility 

of prenatal treatment of the fetus and proper pregnancy management. 

Keywords: Fetal Health, Screening, Diagnostic Tests. 
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