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 ناهنجاریهای کروموزومی

  
  :مقدمه

ن های ترکیبی تشکیل شـده انـد و شـامل بیـشترین             یپروتی و سایر    DNAکروموزم ها از    
کروموزوم ها به طور    . به نسل دیگر انتقال می یابد     اطلاعات ژنتیکی هستند که از یک نسل        

. می باشند با میکروسکوپ قابل دیدن متراکم قرار گرفته انده صورت   ب  که یدر حال طبیعی  
ری ســاختمانی کرومــوزوم هــا مثــل  ناهنجــا و 13ناهنجاریهــای عــددی مثــل تریزومــی  

ممکن است منجر به ناهنجاریهای متعدد ) Microdeletion 15qنظیر (شدگی نقطه ای جدا
وموزومی، تشخیص اختلال   پیشرفت تکنیک های کشت و رنگ آمیزی کر       . دنمادرزادی شو 

کروموزومی را بهبود بخشیده و تکنیک های ملکولی شناسایی نواحی ویژه ژنی و حضور              
  . حضور آنها را بر روی طول کروموزوم امکان پذیر نموده استیا عدم 

و متخصصین ژنتیک سلولی برای گزارش وضعیت کروموزوم ها آنها را بر حسب اندازه              
به بلند ترین کروموزوم شمارۀ یک و به کوتاهترین آنها           ،یندنمامرتب می   به صورت جفت    

 کروموزوم  .را قرار می دهند    Y و   X می دهند و سپس کروموزوم های جنسی         22شماره  
Xیک و بزرگ است و کروموزوم ر ساب متاسنت Yیک و کوچـک  ر کروموزومی آکروسنت

شناسـایی هـر    گوهای   یکی از  ال    ،موقعیت سانترومر در طول بازوی کروموزوم     . می باشد 
 به دلیل آنکـه از  q ( و بازوی بزرگ را با P (Petite)بازوی کوتاه را با . کروموزوم است

  . نشان می دهند)  قرار می گیردpنظر الفبایی بعد از 
  

  : ا و اصطلاحاتواژه هفهرست 
 بعد از اینکه کروموزوم ها در مرحلـۀ         .ی است نمایش چشمی مطالعۀ کروموزوم   کاریوتیپ  

قابـل  و  براسـاس انـدازه مرتـب     شده و، عکس برداری شدندفاز تقسیم سلولی متوقف   پرو
  . نمایش می گردند

ناهنجاریهـای  ) 3کروموزوم هـای جنـسی      ) 2تعداد    ) 1 بخش است    3شرح کایوتیپ شامل    
  .شناسایی شده

بـرای    XX( کرومـوزوم جنـسی    2موزوم غیر جنـسی و       کرو 22 شامل    طبیعی  کاریوتیپ
  . است)  مرد برایXYزن و 
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  : تقسیم سلولی
 برابـر مـی   2 دقیقـاً  DNAسلولی نسخه برداری رخ می دهد بـه نحـوی کـه      قبل از تقسیم    

در میتـوز در ایـن مرحلـه امکـان          . شود و کروموزوم ها یک نسخه مشابه پیـدا مـی کننـد            
 .  سلول فراهم می شود2تقسیم یک سلول به 

 رشته ،ازدر پروف. ا نامگذاری شده اندمراحل تقسیم سلولی بر حسب شرایط کروموزوم ه    
در این شرایط کروموزم ها بصورت میکروسـکوپی        .  مارپیچ و جمع می شوند     DNAهای  

 و  و هستک ناپدید مـی شـود         هسته از بین می رود       ءدر همین فاز غشا   . قابل رویت هستند  
ه  کروموزم ها متـراکم و بـصورت جداگان ـ        ،در متافاز . دوک های سلولی تشکیل می شوند     

ها به رشته های متـصل بـه دوک هـا           مردر این مرحله سانترو   . کاملاً قابل رویت می شوند    
 ی کرومـوزوم هـا  فـاز، در آنا .  سلول قرار مـی گیرنـد   ف در وسط  صمی چسبند و در یک      

 .مهاجرت  می کنندیکدیگر مشابه از یکدیگر جدا می شوند و به سمت مقابل 

 2و سیتوپلاسم هـم بـه       لول و هستک تشکیل      میتوز کامل می شود و غشای س       ،در تلوفاز  
 هـر سـلول     و سلول از یک سلول حاصل می شود         2قسمت تقسیم می شود و بدین ترتیب        

 2 کرومـوزوم    23مجموعـۀ   یـوز   م در   .می گـردد   جفت کروموزوم    23بعد از تقسیم دارای     
و ی ار دیگر تقسیم سـلول   بکروماتیدی یک سلول را تشکیل می دهد و بدین ترتیب بعد از یک            

تشکیل ) هاپلوتیپ (ی کروموزم 23 سلول   4جدا شدن کروماتیدهای مشابه از یکدیگر نهایتاً        
 این نوع تقسیم در بیضه هـا و تخمـدان هـا بـه وقـوع مـی پیوندنـد و سـلولهای                        .می شود 

هم می پیوندند    سلولها به در هنگام لقاح وقتی این      . دنرا بوجود می آور   ) جنسی(هاپلوتیپی  
ارگـان هـای     )دیپلوئیـدی (زومی  کرومـو  46  سـلولهای  وجود مـی آورنـد    و سلول تخم را ب    

  . ادامه می یابدنسل به نسل  وضعیتاز تقسیم این سلول بوجود می آید و این انسان 
. به ارث رسیده است   و مادر   از پدر   برابر   کروموزوم تشکیل دهنده سلول انسان بطور        46

بـه  و پـدر و مـادر    منـشاء   از  و سـه    یک تا بیست    در هنگام تقسیم سلولی کروموزوم های       
 کرومـوزوم از یـک منـشاء بـه          23و هر   به سلول جدید مهاجرت می نمایند       صورت اتفاقی   

از جملـه   ( منشاء تفاوت های انـسان هـا         راز جمله س  نیز   این   .سلول جدید منتقل نمی شوند    
  کروماتیـدی در هنگـام میـوز در ناحیـه          2 کرومـوزوم    23وقتی   .خواهر ها و برادرهاست   

، )ننـد سیناپس میک (سانترومر و در برخی قسمت ها در طول کروموزوم به هم می پیوندند              
 . فـراهم مـی شـود      وم های مشابه  امکان مبادله قطعات کروموزومی بین بازوهای کروموز      

موجب ایجـاد   روش مهم دیگری است که      میوز است و    تقسیم  این یکی از خصوصیات مهم      
 کرومـوزوم انـسان     23بـدین ترتیـب جـور شـدن         . تفاوت ها در میان انسان ها مـی شـود         

ــاقی    ــصورت اتف ــادری   ب ــدری و م ــای پ ــسخه ه ــشکل از ن ــای   و و مت ــه بخــش ه مبادل
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) یمونج ـ( امکان تفاوت های بـسیار زیـاد         اً  شابه مجموع م یکروموزومی بین کروماتیدها  
ع هر گونه اختلال در طول تقسیم سـلولی و وقـای          از سوی دیگر    . انسان را فراهم می سازد    

ــد موجــب ناهنجاریهــای کرومــوزومی و    ــن دوره مــی توان ــع آن مهــم در طــول ای ــه تب ب
  . نجاریهای مادرزادی شودهنا
  

  : روش مطالعه کروموزمی
برای به  . هر سلول هسته داری برای مطالعه کروموزومی میتواند مورد استفاده قرار گیرد           

.  درآینـد  )لـۀ پروفـاز   مرح(نمایش درآوردن کروموزوم ها لازم است آنهـا بـشکل متـراکم             
بدلیل آنکه بدست آوردن سلولهای خون راحت است، در این مطالعـه بیـشتر از سـلولهای                 

ایـن  اگر به موزائیسم مـشکوک هـستیم بایـد          . استفاده می شود  ) مفوسیت ها ل(سفید خون   
برای تشخیص قبل از تولد این مطالعـه        . صورت گیرد سلولهای فیبروبلاست   بررسی روی   

جفتـی یـا سـلولهای      پرزهـای   سلولهای جنینی بدست آمده از مایع آمنیون،         روی   دمی توان 
  . خون جنینی صورت پذیرد

رشـد سـلول    ) متافـاز (سلول ابتدا کشت داده می شود، در مرحلـه مناسـب            در این مطالعه    
اگر مشخصات با جزئیات بیشتری لازم باشد       . ثابت شده و رنگ می شود     متوقف و سپس    

 متافـاز بلنـد تـر       مرحلـۀ  زیرا کرومـوزوم هـای    ررسی می شود     در مرحله پروفاز ب    سلول
در مقایسه با مرحلـه متافـاز کـه    ( بند دارند    1200 تا   600و کمتر متراکم شده اند و        هستند

  . )دن بند دار600 تا 400
رنگ آمیزی های کروموزومی مختلف برای بررسیهای مورد نظر مورد استفاده قرار مـی              

  میتواند برای بررسـی از دسـت رفـتن یـا وجـود             FISH  روش علاوه بر کاریوتیپ،  . گیرند
در ایـن روش یـک      . گیـرد  استفاده قـرار  در طول کروموزم مورد      DNAسکانس مشخص   

با کروموزوم ها مواجهـه میدهنـد و در         را   فلورسانسبا  سکانس شناسایی کنندۀ معلوم و      
رسـی رخ    بر دمـور ی   هـا  قسمت بـا کرومـوزم    این  ) هیبرید شدن (صورتی که جفت شدگی     

  . استدر روی کروموزوم مورد بررسی  نشانۀ حضور آن سکانس ،دهد
  

  : ناهنجاریهای کروموزومی
از جملـه دلایـل بـا اهمیـت عقـب افتـادگی ذهنـی و            . از متولدین زنده رخ می دهد      % 4/0در  

بروز بسیار بالاتری در میان     این ناهنجاریها با    .  مادرزادی محسوب می شود    ناهنجاریهای
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ده یدعلت اصلی ناهنجاریهایی که     .  و مرده بدنیا آمده دیده می شوند        سقط شده  هایجنین  
  .می شود نامتعادل بودن اطلاعات ژنتیکی است

   
  : ناهنجاریهای تعدادی

دیگر شمارۀ هر .  گفته می شودد کروموزوم دارد به آن هاپلوئی     23وقتی یک سلول انسانی     
 (Euploid) را یوپلوئید    ) در انسان  92،  69،  46(ه ضریب این رقم باشد      از کروموزوم ها ک   

 دپـولی پلوئی ـ بـه آن   ، باشـد 46کروموزوم ها در این حالت بیـشتر از     تعداد  اگر  . می گویند 
   .مگر به شکل موازئیسم قابل زنده ماندن نیستنداین نوع سلولها در انسان . گفته می شود

لب در جنـین هـای سـقط        و اغ ید گفته می شود     ئتریپلوبه آن    باشد   3 ذکر شده    اگر ضریب 
 یـا   یکه از هاپلوئید  شرایطی  . شرایط موزائیسم در بدن انسان دیده می شود       در  شده و یا    

ان شـمارگ (گفته می شـود      ) (Aneuploidآنوپلوئیدی   دضریب درست آن فاصله می گیر     
   ).کمتر یا بیشتر باشدمی تواند کروموزوم 

  
  : ومیزتری

نـسخه از یـک      3 در ایـن ناهنجـاری       .ومی اسـت  شایعترین ناهنجاریهاری تعدادی کروموز   
علت این ناهنجاری جدا نشدن کرومـوزومی       .  نسخه وجود دارد   2کروموزوم خاص بجای    

شناخته شده ترین و شایعترین تریزومی، مربـوط بـه کرومـوزوم            . در میتوز سلولی است   
مـادرزادی  این موارد با ناهنجاریهای     .  نیز نسبتاً شایع هستند    13 و   18 تریزومی.  است 21

 برابر مـوارد  2بروز سندرم داون در میان باروری ها        . و عقب افتادگی ذهنی همراه هستند     
 در باروری ها به طـور خـود بخـود       21بیشتر از نیمی از موارد تریزومی       . تولد زنده است  

در . با افزایش سـن مـادر، بـروز افـزایش مـی یابـد            . در زودهنگام حاملگی سقط می شوند     
و د  ن ـ کاهش مـی یاب    ه در سرم مادر   فیتوپروتئین و استریول غیرکونژوگ    فاآل،  21تریزومی  

  . گنادوتروپین جفتی افزایش می یابد
  

  : سندرم داون ناشی از ترانس لوکاسیون
مـوزومی  وکر) وکاسـیون لتـرانس   (از موارد سندرم داون از نـوع جابجـایی          % 4در حدود   

جابه جایی ها   این موارد   نیمی از   . تاس% 10این رقم    سال   35در مادران جوانتر از     . هستند
  جابـه جـایی هـا در       اغلـب   .  از والـدین ناقـل بـه ارث رسـیده انـد            ،نیمی دیگر . جدید هستند 
به همین دلیل بایـد     .  جوش خوردگی ناحیه سانترومر بین کروموزومی است       ،سندرم داون 
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سـی  والدین و خانواده در صورتی که جابه جـایی در سـندرم داون شناسـایی شـود، برر                 
د و اقـدامات پیـشگیرانه لازم برنامـه         نگردند تا ناقلین جابه جایی در خـانواده معلـوم شـو           

  . دشوریزی 
  

  :  هاومیزمونو
از هـر یـک از جفـت        (وقتی اتفاق می افتد که به جای یک جفت کروموزوم یک کرومـوزوم              

 از  یـا قـسمتی   باشـد   منوزومی می تواند کامل     . در سلول وجود داشته باشد    )  گانه 23های  
جدا نشدن کرومـوزوم یـا تـاخیر آنافـاز          ناشی از   نوع کامل   . یک کروموزوم را در برگیرد    

 جفت کروموزوم   1 به جای دریافت     ،تقسیماز  در این حالت یکی از سلولهای حاصل         (است
در تاخیر آنافازی یک کرومـوزوم نمـی توانـد          ). وموزوم مشابه دریافت خواهد کرد    سه کر 

هـای اتـوزومی مـی میرنـد و تنهـا             در جنین انسان مونوزومی    .به سلول جدید منتقل شود    
مـوارد مونـوزومی غیـر کامـل معمـولاً          . موارد موزائیک قادر به ادامه حیات خواهنـد بـود         

  .  هستند)ترانسلوکیشن ها(جابه جایی ها فرزندان ناقلین 
  

  : زومیوناهنجاریهای ساختمانی کروم
توانـد سـاده    حذف مـی . وموزوم است از دست رفتن بخشی از یک کر       ،میوحذف کروموز 

در سـینگ آور    اناشـی از کر   همراه با دوپلیکاسیون بخـش دیگـری از کرومـوزوم           باشد یا   
بـه ترانـسلوکاسیون غیـر متعـادل        ایـن موضـوع منجـر       . میوز در یـک ناقـل باشـد       مرحله  

این موارد معمولاً منجـر بـه عقـب مانـدگی ذهنـی مـی              . زومی می شود  ورسیپروکال کروم 
در میـان عقـب مانـدگی هـای ذهنـی      ومریـک ممکـن اسـت       لارد حـذف کوچـک ت     مـو . دنشو
 شـایعترین حـذف     . دن بطور شایع یافت شـو     ، ناهنجاریهای کوچک  اختصاصی همراه با  غیر
   . و فنوتیپ های مشخص دارند  هستند4p ، 5p ، 9p ، 11p ،13q، 18p 18qها 

 حذف های کوچـک     حذفها ممکن است در بررسی های معمول کروموزمی دیده شوند ولی          
. که در مرحله پروفاز بررسـی شـوند       هستند  فقط وقتی قابل شناسایی     ) یلیشن ها دمیکرو  (

 آزمایـشهای در حذف هایی که با میکروسکوپ قابـل بررسـی نیـستند تنهـا مـی تـوان بـا                     
فقـط در   )  هـا  میکرودلیـشن (حـذف هـای کوچـک       .  بررسی ها را به انجام رساند      ،مولکولی

این حذف  . ا کیفیت بالا قابل بررسی هستند     ب (prometaphase)فاز  بررسی های قبل از متا    
ها چندین ژن را در بر می گیرند به نحوی که افراد شناسایی شده فنوتیپ های غیرمعمول                 
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مـورد انتظـار،    حذف ها در صورت غیاب رنگ یا فلورسانس         . یک موتاسیون ژنی را دارند    
  . شناسایی می شوند

  
  : ترانسلوکیشن

به کرومـوزم دیگـر اسـت و بـه     از یک کروموزوم     یغییر محل مواد کروموزوم   عبارت از ت  
مـی    تولـد زنـده اتفـاق      500 یک در    ، در  و نوع روبرتسونی و رسیپروکال تقسیم می شوند      

   .باشند یا جدید اتفاق افتاده باشندآنها می توانند ارثی . افتند
 کرومـوزم حاصـل     .یک صورت می پـذیرد    رکروموزوم آکروسنت  2نوع روبروتسونی بین    

 کرومـوزوم   45در شـمارش سـلولی فقـط        که   بازوی بلند درست شده در حالی        2شده از   
وتاه بدین ترتیب از بین رفته اند و اثرات این از دست رفتن شناخته           بازوهای ک . وجود دارد 
ن روبروتسونی فنوتیپ نرمـال دارنـد ولـی خطـر سـقط و              شناقلین ترانسلوکی . شده نیست 

  . داردوجود با شرایط غیر طبیعی فرزندانی داشتن 
 ینوع رسیپروکال ناشی از شکستگی است و بخش های شکسته شده بین کروموزوم هـا              

 با  یشانس داشتن فرزندان  ولی  . ناقل ها معمولاً طبیعی هستند    . غیر مشابه مبادله می شوند    
 یـا  شرایط غیر طبیعی و سقط به دلیل اختلال در جدا شدن کروموزوم هـا در سـلولهای زا                 

  . وجود دارد
  

  ): چرخش(اینورسیون 
قسمت شکسته شده سپس می چرخد      . نقطه بشکند  3باید یک کروموزوم در     در این رخداد    

 مورد تولد زنده اسـت      100 در   1فراوانی این رخداد    . و در همان کروموزوم قرار می گیرد      
نـوع  در  .  سانترومر یا در یک طرف سانترومر شکـستگی رخ دهـد            طرف و ممکن است دو   

 بازوی مختلف یک کرموزوم اسـت و چـون جـای سـانترومر در ایـن                 2در  شکستگی  اول  
نـاقلین  . یک بازو اتفـاق مـی افتـد       در  نوع دوم   . تغییر می کند قابل شناسایی هستند     شرایط  

 در آنهـا    ناهنجـاری  بـا    یفرزنـدان داشـتن   چرخش معمولاً طبیعی هستند ولی خطر سقط و         
  . وجود دارد
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  : روموزوم های جنسیآنومالی های ک
  : نرسندرم تر

اختلال کروموزومی حـذف قـسمتی یـا        . یکی از شایعترین مونوزومی ها در متولدین است       
نیمی دیگر اختلال هـای مختلفـی       . هستند 45Xنیمی از موارد    . کل کروموزوم جنسی است   

در هـر صـورت     .  یکی از کروموزوم های جنسی دارند و ممکن اسـت موزائیـک باشـند              در
 گنادهـای تکامـل نیافتـه مـشخص مـی            و یپ حاصل مؤنث خواهد بود و با قـد کوتـاه          فنوت

تولد در   8000 در   1 تولد دختر یا     4000 در   1 (1000 در   4/0فراوانی در زمان تولد     . گردند
  .  فراوانی بسیار بالاتر استیدر سقط های خودبخود. است )کل

 را در تمام یا برخی سلولهای       Yی  افراد مبتلا قسمتی از ماده کروموزم     % 10 تا   5در حدود   
این افراد ممکن است برخی علائم مردانگی را داشـته باشـند و در خطـر گنـادو              . بدن دارند 

 در Yبه همین دلیل بایـد در ایـن مـوارد بـا دقـت بقایـای کرومـوزم              . بلاستوما قرار دارند  
  . دیده نشود، بررسی شود)  سالمXعلاوه بر  (Xه بقایای کسلول در صورتی 

  
  : رسندرم کلین فلت

ا ژنوتیـپ و    ب ـ اضـافه    Xاز نظر کرومـوزمی دارای یـک        . فنوتیپ مردانه دارند  بیماران  این  
XXY 47  هـستند و ممکـن اسـت سـینه هـای بـزرگ              قـد این افراد معمولاً بلند     .  می باشند 

 بیـضه هـای     ،آزوسـپرمی .آنهـا تـاخیر دارد     در داشته باشند و بروز صفات ثانویه جنـسی       
  .می شود دراین افراد دیده وعقیمی کوچک

 کروموزوم های اضافی با ژنوتیپ هایی نظیر        دیگردر برخی ناهنجاریهای کروموزومی      
XXX 47 و XXXY 48ایــن افــراد معمــولاً موزائیــک هــستند و ســلولهای .  وجــود دارد 

 بـا   ،در تمام موارد ناهنجـاری از ایـن نـوع         . طبیعی و غیر طبیعی را همزمان دارا می باشند        
اخـتلالات بـرای هـر یـک از ایـن           . اختلالات افزایش می یابـد    ،   Xیش تعداد کروموزوم    افزا

.  نیـز وجـود دارد     Y ناهنجاریهای کرومـوزمی     . کروموزمی اختصاصی است   هایناهنجاری
از آنجـایی   .  تولد زنده می باشد    1000 در   1فراوانی آن   .  است XYY ،شایعترین ناهنجاری 

این افراد  . ده است مد، فراوانی آنها در تحقیقات بدست آ      نرکه این افراد در ظاهر اختلالی ندا      
   .باشندبرخی اختلالات رفتاری دارای نسبتاً بلند قد هستند و ممکن است 
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   : (Fragile site)بخش های شکننده کروموزمی 
منـاطق شـکننده    .  تمایل به شکـستگی و جـدا شـدگی دارنـد           این بخش ها در شرایط خاص     

  . ی شده اندزیادی تاکنون شناسای
  

  :  شکنندهXسندرم 
با وجود دارد   ) X) 2703Xqقسمت پائینی بازوی بلند کروموزم      که در   شکننده    های بخش

. هنی در مردان استذن سندرم شایعترین علت عقب ماندگی      ای. این سندرم در ارتباط است    
 2 .اسـت ممکـن    DNAتشخیص در حال حاضر عمدتاً با روش هـای ملکـولی و بررسـی               

 وجود دارد که با عقب ماندگی ذهنی و گـسترش           X شکننده دیگر بر روی کروموزم       ناحیه
شـامل   ،خـاص علاوه بر عقب ماندگی ذهنی، بزرگی گنادها، مشخـصات            . آللی همراه است  

.  رفتار و طرز صحبت کلیـشه ای وجـود دارد          ، گوش های برجسته   ه و  کشیده، چان  صورتِ
  . نی را نشان می دهند متفاوتی از عقب ماندگی ذهشکلزنان مبتلا 

پیش می آید و این گـسترش بـا عملکـرد ژن            آللی  گسترش  شکنندگی در این اختلال بدنبال      
گسترش آللی در سکانس معینـی در سـطح کرومـوزوم اتفـاق مـی افتـد و                  . کندتداخل می   

در این شرایط تکرار می شود و می تواند در طول نـسل هـا در جـنس                  ید سه گانه    تنوکلئو
بیمـاری میوتـونی دیـستروفیک از جملـه      . ) نادر کاهش نیز می یابد     ربطو(یابد  مونث تغییر   

تکـراری   بطـور    CTGهای  و در آن نوکلئوتیـد    بیماریهای مرتبط بـا گـسترش آللـی اسـت           
میـزان  .  گسترش مـی یابنـد     CAG در بیماری هانتینگتون نوکئوتید های       .بندیامی  افزایش  

که در جـوانی    از بیماری    نوعی. ط است بیماری و شدت علائم مرتب     گسترش با سن شروع   
  . تکراری بیشتری همراه استنوکلئوتیدهای  با تعداد ،بروز می کند

  
  : موزائیسم

این اصطلاح وقتی به کار می رود کـه دو ردۀ متفـاوت سـلولی از یـک سـلول تخـم ایجـاد          
  . شود
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  :هدف

  کاهش بروز سندرم داون
  

  :اهداف اختصاصی
   زادیناهنجاریهای مادرکاهش  -1
 کاهش مرگ و میر شیرخواران -2

  
  : استراتژی ها

  آموزش اختصاصی جامعه  -1
  تربالاو  ساله 35 حاملگی در زنان  دورانمراقبت اختصاصی -2

  سال35 حاملگی در زنان زیر  دورانپیشنهاد خدمات اختصاصی -3

 مراقبت ویژه حاملگی در زنان با سابقۀ داشتن فرزند مبتلا به سندرم داون  -4

  
  : فعالیت ها

  )ناظر به استراتژی آموزش اختصاصی جامعه (-الف
  آموزش زنان در مقاطع مختلف در سنین باروری -1
 آموزش عمومی جامعه  -2

  
  ) ساله و بالاتر35حاملگی در زنان دوران ناظر به استراتژی مراقبت اختصاصی  (-ب

  ساله و بالاتر در سه ماهه اول حاملگی35تعیین میزان خطر ابتلا جنین در زنان  -1

شخیص پیش از تولد با نمونه گیری از کوریون جنـین در صـورت وجـود خطـر                  ت -2
 300حداقل یک به 

  
  )  سال35ناظر به استراتژی پیشنهاد خدمات اختصاصی حاملگی در زنان زیر  (-ج

 سال  35تعیین میزان خطر ابتلا در زنان زیر  -1

ر در صـورت وجـود خط ـ  پرزهای جنینـی  تشخیص پیش از تولد با نمونه گیری از      -2
  300 یک به حداقل

  



  و  ناهنجاریهای کروموزومی) Down syndrom (  سندرم داون کنترل طرح

 ١٠

داشـتن فرزنـد مبـتلا بـه        ناظر به استراتژی مراقبت ویژه حاملگی در زنـان بـا سـابقۀ               (-د
  )سندرم داون

  یجنینپرزهای انجام نمونه گیری از  -1

  : اقدامات
  ) آموزش زنان در مقاطع مختلف در سنین باروری( -1 -الف

  ر سنین باروریزنان ددر تدوین مواد آموزشی برای گروههای سنی مختلف  -1
 آموزش دختران در دبیرستان ها و دانشگاهها -2

 آموزش زنان کارمند -3

 ارزیابی دوره ای از میزان آگاهی زنان  -4

  
  ) آموزش عمومی جامعه (-2 -الف

 تدوین برنامه های اموزشی برای پخش از رسانه های عمومی -1

 مستمر آموزش هـا از رسـانه هـای دیـداری،          و  پخش برنامه ریزی شده دوره ای        -2
  نوشتاری وشنیداری

  زنانارزیابی دوره ای میزان آگاهی مردم به ویژه  -3

  
  ) سال و بالاتر در سه ماهۀ اول حاملگی35ان نتعیین میزان خطر ابتلا جنین در ز (-1 -ب

 در سـه ماهـۀ       سـال    35 زنان بـالاتر از      )PAPPA   ، βHCG(بررسی بیوشیمیایی  -1
 نخست بارداری 

تر در سـه ماهـۀ      بـالا  سـال و     35زنـان   نینِ  ج) NTبررسی  (بررسی سونوگرافیک    -2
 ) هفته سن جنین11-14(نخست بارداری

 ای سونوگرافیک و بیوشیماییتعیین میزان خطر با استفاده از سن مادر، مارکره -3

  
 در صورت وجـود خطـر       یجنینپرزهای  تشخیص پیش از تولد با نمونه گیری از          ( -2 -ب

  ) 300 یک به حداقل
 ) جنین( هفتگی 11 در سن یین جنپرزهاینمونه گیری از  -1

 می نمونه جنینیوبررسی کروموز -2

 مشاورۀ ژنتیک  -3

 پیشنهاد سقط در صورت تائید ابتلا جنین  -4
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  )  سال35تعیین میزان خطر ابتلا در زنان زیر  (-1  -ج
  سال 35 زنان پائین تر از سونوگرافیک دربررسی  -1

 کــه بــر اســاس ، ســال35در زنــان پــائین تــر از شــیمیایی بیوبررســی پیــشنهاد  -2
سونوگرافی و سن و محاسبه حداقل خطر تست های مثبت بیوشـیمایی            مارکرهای  

 .دارند قرار  300/1 حداقل در معرض خطر

  
 در صـورت وجـود خطـر        ی جنین پرزهایتشخیص پیش از تولد با نمونه گیری از         ( -2 -ج

  )   300/1 حداقل
  )جنینی( هفتگی 11 در سن ی جنینپرزهاینمونه گیری از  -1

 مشاورۀ ژنتیک  -2

 پیشنهاد سقط در صورت تائید خطر ابتلا جنین -3

  
  )ی جنینپرزهایانجام نمونه گیری از  (-1 -د

 بررسی کروموزومی نمونه جنینی -1

 مشاورۀ ژنتیک  -2

 پیشنهاد سقط در صورت ابتلا جنین  -3
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  : روش اجرا
علوم پزشـکی منطقـۀ     گاه  ابتدا منطقۀ پایلوت با توجه به شرایط منطقه و توانایی های دانش           

بعـد از   .  و نیازهای طرح و اقبال مـسئولین مـرتبط در دانـشگاه انتخـاب مـی شـود                  پایلوت
بررسی طـرح و دسـتورالعمل بـا مـسئولین مربوطـه در دانـشگاه و تعـدیل لازم در طـرح                      

  . مربوطه ترسیم می شودمحلی کشوری بر اساس شرایط منطقه برنامۀ عملیاتی 
ارجـاع  داردهای تعیین شده در طرح آغاز می شـود و کلیـه مراکـز      تدارکات برحسب استان  

آزمایـشگاهی، سـونوگرافی،    بالینی و    مورد نیاز در بخش های       )رفرانس(مرجع   و   )رفرال(
  . دننمونه برداری تعیین و با طرح هماهنگ می شو

 همزمان مواد آموزشی با توجه به اهداف، فعالیت ها و اقدامات معلوم شده در طـرح تهیـه                 
پس از تهیه کلیه مـواد آموزشـی، آمـوزش پرسـنل سـطوح مختلـف درگیـر در                   . دنمی شو 

 بعـد از ایـن      ،برنامه ریـزی آمـوزش گروههـای هـدف در طـرح           . رسدمی  به انجام   نامه  رب
  .  آغاز می شودمرحله 

ارجاع از سطوح مختلف نظام سلامت شامل بخش هـای مراقبـت بـارداری،            ،در مرحلۀ بعد  
  .  آغاز می شودارجاع فرم های  باکان عمومی براساس دستورالعمل ومامایی، زنان، پزش

 مراقبت و پایش مستمر به انجام می رسد و روند اجرایی در طـول               ،براساس دستورالعمل 
  . اجرا به طور مستمر بهبود می یابد و نواقص مرتفع می گردد

ی شـده در    با توجه به شاخص های تعیین شـده در برنامـه و اطلاعـات ثبـت و جمـع آور                   
متغیرهای مورد نظر و همچنین نتایج  پایش ها و نظارت های به عمل آمده در پایان                 مورد  

  . هر سال ارزشیابی عملکرد برنامه انجام و ارتقاء استانداردها صورت می گیرد
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 فرآیند ارجاع

  مامایی، مراقبت حاملگی ،مراجعه به بخش زنان

حاملگی وجود 
دارد

آموزش عمومی در 
خصوص سندرم 

  NTDداون و 

تعیین نوع اقدامات لازم با توجه به سن 
مادر

ارجاع به مرکز منتخب جهت انجام 
 )  هفته سن جنینی14 تا 11(سونوگرافی 

ارجاع جهت انجام تست های 
 14 تا 11 (وشیمیایی و سونوگرافیبی

  سال 35 بالای  سال35زیر ) سن جنینیهفته 

 بله

 خیر

تعیین میزان خطر ابتلا جنین با توجه 
ارجاع به مرکز منتخب جهت نمونه  به نتایج سونوگرافی و سن جنین 

برداری از جنین و بررسی 
 )  هفته سن جنینی11(کروموزومی

  

 بتلا جنین تعیین میزان خطر ا

ارجاع جهت انجام تست های بیوشیمیایی 
در صورتی که خطر سن و سونوگرافی با 

  300/1حداقل  شیمیایی   بیوحداقل خطر
شا

مشاوره مادر بعد از تعیین 
  هاینتایج بررس

ارجاع به مرکز منتخب نمونه برداری از 
 جنین و بررسی کروموزومی در صورت

  300 به 1 خطر وجود حداقل

  
 تعیین میزان خطر ابتلا جنین

پیشنهاد سقط در صورت ابتلا 
 جنین 

  

سقط جنین مبتلا در مشاوره با والدین 
 صورت رضایت مادر

ارجاع به مرکز منتخب نمونه برداری 
از جنین و بررسی کروموزومی در 

حداقل صورت در خواست مادر و 
  300 به 1خطر 

سابقه فرزند مبتلا
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  یرهاجدول متغی

نــد بــه تفکیــک دولتــی و نکــشوری همکــاری مــی کتعــداد ماماهــا کــه بــا پروتکــل  -1
  خصوصی

همکاری می کنند به تفکیـک دولتـی و         تعداد متخصص زنان که با پروتکل کشوری         -2
 خصوصی

 تعداد مرکز مامایی همکار طرح به تفکیک دولتی و خصوصی -3

  زنان همکار طرح به تفکیک دولتی و خصوصییتعداد مرکز تخصص -4

 عایت استانداردهای بیوشیمیاییر -5

 رعایت استانداردهای سونوگرافی -6

  خطا در نمونه برداری از جنین -7

 خطا در بررسی کروموزومی -8

 میوموارد تشخیص سندرم داون در بررسی کروموز -9

بـه  ) با تشخیص سندرم داون در بررسی کروموزومی(موارد تولد سندرم داون      -10
 ) ه و نشدهغربالگری شد(تفکیک سن و وضعیت غربالگری 

  13 تریزومیموارد تشخیص  -11

  18 تریزومیموارد  -12

 موارد سقط انتخابی -13

 )بعد از تشخیص(موارد سقط خودبخودی  -14

 )زومی ودر بررسی کروم(جنین سالم موارد سندرم داون با تشخیص  -15

موارد سندرم داون با تـشخیص جنـین سـالم در بررسـی سـونوگرافی بعـلاوه                  -16
در ) تـشخیص در سـونوگرافی و بیوشـیمی       با ذکر وضعیت    (سی بیوشیمیایی   ربر

  سال 35 و زیر تربالا سال و 35زنان 

ون با تشخیص جنین سـالم در بررسـی سـونوگرافی در زنـان              اموارد سندرم د   -17
  سال 35زیر 
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  : شاخص ها
  شاخص های ساختار: الف

در صد ماماها و متخصصین زنان مطلـع و توجیـه شـده بـه تفکیـک بخـش هـای                      -1
  خصوصی و دولتی

نامه ارجاع زنان حامله به تفکیک مراقبـت        رصد مراکز فعال مشارکت کننده در ب      در -2
 تخصص زنان م  وحاملگی، مامایی، پزشکان عمومی

  
   شاخص های فرآیند -ب
   FMF درصد رعایت استانداردهای -1 

  ) FMFبراساس معیار ( در تست های سونوگرافی -
  )FMFبراساس معیار  (در تست های بیوشیمیایی -

در صد خطـا در نمونـه بـرداری از جنـین براسـاس اسـتانداردهای تعریـف شـده در                      -2
  پروتکل مرتبط 

 درصد خطا در بررسی کروموزمی بر اساس استانداردهای تعریف شـده در پروتکـل               -3
  مرتبط

  
   شاخص های عملکرد-ج

میزان بروز موارد سندرم داون به تفکیک سن مادر، سابقۀ داشتن فرزنـد مبـتلا و                 -1
 ستها جواب ت

 تشخیص داده شده در بررسـیهای       18 و   13 و   21میزان ناهنجاریهای کروموزمی     -2
 کروموزمی

 درصد سقط انتخابی در موارد مبتلای شناسایی شده و زنده به دنیا آمده  -3

 نسبت موارد بیماری در موارد سالم تشخیص داده شده و زنده به دنیا آمده  -4

  اده شده  نسبت سقط خودبخودی در موارد مبتلا تشخیص د -5
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 زنان تعداد
  باردار

تعداد زنان 
  ارجاع شده

تعداد سونوگرافی 
  انجام شده

تعداد تست 
  بیوشیمی

تعداد تست 
  کروموزومی

  ان مادروضعیت مشاوره  وضعیت و تعداد سندرم داون

  زیر  سابقه با   - 35   +35 و 35  دارای سابقه سندرم داون  - 35   +35 و 35
35  

و 35
 بالای
35 

  زیر
35  

و 35
 بالای
35 

  زیر
35  

و 35
 بالای
35 

ا ب
غربالگری  سابقه 

  شده 
غربالگری 

  نشده 
غربالگری 

  شده 
غربالگری 

  نشده 
غربالگری 

  شده 
غربالگری 

  نشده 

  شهرستان 
35-  35+ 35-  35+ 

+  -  +  -  +  -  +  -  +  - +  -  + - T ND T ND T ND T ND T ND T ND 

م 
+  

  م
-  

م 
+  

  م
-  

م 
+  

  م
-  

  
  

                                                                        

  
  

                                                                        

  
  

                                                                        

  
  

                                                                        

  
  

                                                                        

  
  

                                                                        

  
  

                                                                        

          
  

                                                                

  

  ، خلاصه اطلاعات (   )برنامه کنترل سندرم داون، فرم شماره 
  مرکز مدیریت بیماریها به ...................................................ی دانشگاه علوم پزشک
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    ...................................:  ارجاع کننده خانوادگینام و نام  .............. .......: .......تلفن  .............. ..........................: مرکز ارجاع کنندهنام  
         .... )                        ....: ..روز.. ....: ...ماه....  ...: ..سال( : ع تاریخ ارجا

  
   .............. .......: .......تلفن ......................................................: هنام و نام خانوادگی ارجاع شوند

  .........................................................................................................................................................: .................................موضوع ارجاع
....................................................................................................................................................................................................................  

....................................................................................................................................................................................................................  
....................................................................................................................................................................................................................  

  : ..................................................................................................................................................وضعیت مراجعه کننده در زمان ارجاع
....................................................................................................................................................................................................................  

....................................................................................................................................................................................................................  
  .....................................................: ...............................................................................................................نام و آدرس مرکز مراجعه 

  ......: ...............................................تلفن...................................................................................................................................................  
  

  : ............................تلفن: .........................................  نام و نام خانوادگی بررسی کننده: ................................ نام مرکز بررسی کننده
  ..............................................................................................................................................................................................: نوع بررسی 

  .... )  ....: ..روز.. ....: ...ماه....  ...: ..سال( :  تاریخ بررسی      .... ) ....: ..روز.. ....: ...ماه....  ...: ..سال( : تاریخ مراجعه جهت بررسی
  : ..........................................................................................................................................................................................نتیجه بررسی

  .... )  ....: ..روز.. ....: ...ماه....  ...: ..سال( : تاریخ اعلام نتیجه.......................................................................... ...........................................
  ..........................................................................................: .................................................................................................توصیه بعدی

  
  ..................................: تلفن................................. : نام و نام خانوادگی بررسی کننده............... .....: ..............نام مرکز بررسی کننده

  : ..............................................................................................................................................................................................نوع بررسی 
  .... )  ....: ..روز.. ....: ...ماه....  ...: ..سال( :  تاریخ بررسی      .... ) ....: ..روز.. ....: ...ماه....  ...: ..سال( : تاریخ مراجعه جهت بررسی

  ......................................: ....................................................................................................................................................نتیجه بررسی
  .... )  ....: ..روز.. ....: ...ماه....  ...: ..سال( : تاریخ اعلام نتیجه..................................................................................................................... 

  ............................................................................................................................................................................: ...............توصیه بعدی
  

  : ..................................تلفن: ................................. کنندهنام و نام خانوادگی بررسی : .................................. نام مرکز بررسی کننده
  ............................: ..................................................................................................................................................................نوع بررسی 

  .... )  ....: ..روز.. ....: ...ماه....  ...: ..سال( :  تاریخ بررسی      .... ) ....: ..روز.. ....: ...ماه....  ...: ..سال( : تاریخ مراجعه جهت بررسی
  ........................................................................................................................: ..................................................................نتیجه بررسی

  .... )  ....: ..روز.. ....: ...ماه....  ...: ..سال( : تاریخ اعلام نتیجه..................................................................................................................... 
  : ...........................................................................................................................................................................................توصیه بعدی

  
  
  

قسمت اول
 

قسمت 
دوم

 

 )عمومی(طرح کنترل بیماریها ژنتیک، فرم ارجاع
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ردیف  هفته حاملگی  )با ذکر تاریخ(نوع ارجاع  

  نام و نام خانوادگی  
  با سابقه    +35  - 35  تاریخ تولد 

  مرکز  تاریخ مراجعه
  عهدر زمان مراج  در زمان ارجاع   ارجاع کننده

  نتیجه بررسی بیوشیمی 
  تشخیص نهایی 

  نتیجه بررسی کروموزومی
  )با ذکر زیر گروه(نتیجه نهایی 

  نوع بیمه

1    
...........................................  

  

      
....... /........./........  

  
      

..................................................  
  

  
..................................................  

  

  

2    
...........................................  

  

      
............... /........./  

  
      

..................................................  
  

  
..................................................  

  

  

3    
...........................................  

  

      
....... /........./........  

  
      

..................................................  
  

  
..................................................  

  

  

4    
...........................................  

  

      
....... /........./........  

  
      

..................................................  
  

  
..................................................  

  

  

5    
...........................................  

  

      
....... /........./........  

  
      

..................................................  
  

  
..................................................  

  

  

6    
...........................................  

  

      
......./............... /..  

  
      

..................................................  
  

  
..................................................  

  

  

7    
...........................................  

  

      
....... /........./........  

  
      

..................................................  
  

  
..................................................  
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  کل کارکنان  تعداد کارکنان آموزش دیده و همکار  تعداد کل مراکز   تعداد مراکز همکار

  متخصص زنان  ومیپزشک عم  مامایی  متخصص زنان  پزشک عمومی  مامایی  متخصص زنان  پزشک عمومی  مامایی  متخصص زنان  پزشک عمومی  مامایی

ردیف
    

  شهرستان

  خ  د  خ  د  خ   د  خ  د  خ  د  خ  د  خ  د  خ  د  خ  د  خ  د  خ  د  خ  د

1                                                    

2                                                    

3                                                    

4                                                    

5                                                    

6                                                    

7                                                    

8                                                    

9                                                    

10                                                    

11                                                    

12                                                    

13                                                    

14                                                    

15                                                    

  : .....................................................      نام و نام خانوادگی مسئول تکمیل فرم                                                                                                                                              اطلاعات ساختار،(   )فرم شماره     
  : .......... )  روز: ......... ماه: .........  سال: ( فرمتکمیل تاریخ                             ، مرکز مدیریت بیماریها                               .......... : .....................................دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی    

  : .......... )  روز: .........ماه: .........  سال: ( تاریخ ارسال فرم                                                                                                         نام مرکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره                                      
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 16/8/85آخرین ویرایش سه شنبه


