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Aims: The aim of this study was to assess the prevalence of different chromosomal 

abnormalities in amniotic fluid samples of Iranian women referred to Sarem Women's 

hospital. Besides, to identify different indications of referral and the prevalence of 

abnormalities in each category, and assigning the abnormality rate to mothers' age, of 

35 years and above and less than 35.  

Material and Methods: 8245 amniotic fluid samples of women were referred to 

Sarem women’s hospital from March 2006 to March 2022. After receiving genetic 

counseling, theywere referred for cytogenetics investigation. 

Findings: 4.8% of samples had chromosomal abnormalities of which 70.45% were 

numerical and 29.55% were structural. The most common numerical abnormality was 

trisomy 21 accounting for 36.11% of all abnormal cases and 51.25% of numerically 

abnormal cases. Abnormal Maternal Serum Screening Test (AMSST) was found to be 

the major indication of referral with 76.5% of all referrals. 46.71 % and 53.29% 

belonged to the <35 and ≥35 age groups, respectively with trisomy 21 responsible for 

45.02% of abnormalities in women of ≥35 age and structural abnormalities of 29.18 % 

of women <35. 

Conclusion: This study emphasizes prenatal screening and cytogenetic testing for 

chromosomal abnormalities. Furthermore, the high level of both numerical and 

structural chromosomal abnormalities in women of both age groups highlights the 

significance of cytogenetic testing for all pregnant women regardless of their age. 
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 ۸۲۴۵قبل از تولد  پیوتایکار یبررس

 یرانیدر مادران ا کیوتیآمن عینمونه ما

و گزارش  ارجاعی به بیمارستان صارم

ها: در آن یکروموزوم یهایناهنجار

 یساله تک مرکز 1۵مطالعه 

 مانی، ا2،1یموسو مهي، فه 4،1اتيب واي، ش 3،2،1*یفرخنده بهجت

 هی، سا2،1ی، عاطفه دخانچ 2،1ی، اکرم عبد2،1زاده یباقر

 1 فر اي، مژگان کرم ن 1یتيگ ماي، س 1ی، کامران بهادر2،1یتهران

 یصصفوق تخ مارستانيبصارم،  یو نابارور مانیزنان، زا قاتيرکز تحقم 1

 .رانیا-تهران ران،یا یصارم، دانشگاه علوم پزشک
، (SCRCم )صار یبنياد یپژوهشکده سلولی و مولکولی و سلول ها 2

 .ایران-تهران ،تان فوق تخصصی صارمبيمارس
، شی و سلامت اجتماعیمرکز تحقيقات ژنتيک، دانشگاه علوم توانبخ 3

 .ایرانتهران، 
ان، تهر یدانشگاه علوم پزشک ،یدانشکده پزشک ،یپزشک کيژنتدپارتمان  4

 .رانیا-تهران

 چکيده

ر د یکروموزوم یهایانواع مختلف ناهنجار وعيش زانيم یبررس اهداف:

 یبررس مختلف ارجاع مادران و یهاونيکاسیبا اند کيوتيآمن عینمونه ما

 یهایانواع ناهنجار زانيم و ≤35و <35سن مادران شیافزا نيرابطه ب

 .باشندیمطالعه م نیاهداف ا یکروموزوم

 13۸5آذر  یهادر سال کيوتيآمن عینمونه ما ۸245تعداد  ها:و روش مواد

ز مشاوره زنان صارم، بعد ا مارستانيبه ب یدر مادران ارجاع 1400اسفند تا 

 .قرار گرفتند کيتوژنتيس یمورد بررس کيژنت ی

هستند که از  یکروموزوم یناهنجار یها، دارادرصد نمونه 4.۸ ها: افتهی

 یدرصد دارا 29.55 و یتعداد یناهنجار یدرصد دارا 70.45  نيب نیا

مربوط به  یتعداد یناهنجار نیترعی. شاباشندیم یساختار یناهنجار

 51.25کل و  رنرماليدرصد موارد غ 36.11که  باشدیم 21 یزومیتر

سرم  رنرماليغ یغربالگر .شودیرا شامل م یتعداد رنرماليغ رددرصد موا

تست  یارجاع مادران برا یاصل ونيکاسیدرصد به عنوان اند 76.5با  یمادر

در دو  بيها به ترتدرصد نمونه 53.29درصد و  46.71بود.  کيتوژنتيس

به طور کلی اختلالات تعدادی در  سال بودند و  ≤35و  <35 یگروه سن

غالب ناهنجاریهای  <35اختلالات ساختاری در رده سنی و  ≤35رده سنی 

 نیترعیدرصد شا 45.02با  21 یزومیتر کروموزومی را شامل می شوند.

                                                 
1Ultrasonography  

با  یسال و اختلالات ساختار ≤35در مادران باردار با سن  یناهنجار

  .سال بودند <35 یدر گروه سن یناهنجار نیترعیدرصد شا 29.1۸

 سيتوژنتيکی هایتست انجام نقش بر مطالعه این هاییافته :یريگجهينت

به انجام  و نمایدمی تاکيد تولد از قبل غربالگری هایتست کنار در

 یسن یهاهمه گروه یقبل از تولد برا یکيتوژنتيو س یغربالگر یهاتست

 .دیانم یم ديبدون در نظر گرفتن سن مادر باردار تاک

 یهایقبل از تولد؛ ناهنجار صيتشخ ؛یرانیزنان ا ها:واژه کليد

 سندرم داون. ؛یسرم مادر یتست غربالگر ؛یسن مادر ؛یکروموزوم

 15/09/1400: تاریخ دریافت

 2۸/09/1400 تاریخ پذیرش:

 مانیزنان، زا قاتيمرکز تحق؛ یپروفسور فرخنده بهجت: نویسنده مسئول*

 یصارم، دانشگاه علوم پزشک یفوق تخصص مارستانيبصارم،  یو نابارور

مرکز تحقيقات ژنتيک، دانشگاه علوم توانبخشی و سلامت و  رانیا

. 19۸5713۸34 و1396956111کد پستی:  ایران.-هرانتاجتماعی، 

. ایميل: 44670432، فکس: 02144670۸۸۸تلفن: 
f_behjati@uswr.ac.ir&fbehjati@gmail.com 

 

 مقدمه
کروموزومی به مجموعه ای از اختلالات کروموزومی گفته های ناهنجاری

گذارند. اغلب می شود که بر تعداد و یا ساختار کرزموزوم ها تاثير می

شوند منجر به عقب ماندگی هایی که در اثر این اختلالات ایجاد میبيماری

های مختلف های متعدد در ارگانذهنی، هایپوپلازی ها و بدشکلی

ترین اختلال کروموزومی شناسایی به عنوان شایع 21. تریزومی [1]شوندمی

باشد و در شده در زمان بارداری و همچنين در زمان تولد جنين می

ترین گزارشات متعدد کشورهای مختلف به عنوان یکی از اصلی

های ارجاع مادران باردار برای غربالگری به خصوص در مادران اندیکاسيون

. طبق نتایج این مطالعات، انجام [2]بالای بارداری برشمرده شده استبا سن 

الخصوص تریزومی غربالگری به منظور بررسی اختلالات کروموزومی و علی

ای را در تشخيص قبل از تولد به در مادران باردار جایگاه بسيار ویژه 21

 مشخص شد که سن مادر یکی از 19۸0خود اختصاص داده است. از دهه 

باشد و ترین عوامل خطر در بروز اختلالات کروموزومی در جنين میمهم

، 1۸، 13های شایع از قبيل تریزومی امروزه مشخص شده که بروز تریزومی

ترین تست . آمنيوسنتز رایج[3]به طور مستقيم با سن مادری رابطه دارد 21

های ژنتيکی تهاجمی مورد استفاده برای تشخيص قبل از تولد بيماری

های انجام این تست با گذشت زمان باشد و مزایا، معایب و اندیکاسيونمی

های غير تهاجمی غربالگری از قبيل با روش .[4]اندتر شدهروشن

و تست  2بيوشيميایی سرم مادریغربالگری های بررسی، 1اولتراسونوگرافی

2 Abnormal Maternal Serum Screening Test  
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، مادران پرخطر شناسایی شده و برای DNA 3غير تهاجمی قبل از تولد

تشخيص ناهنجاری از طریق آمنيوسنتز به عنوان تست استاندارد طلایی 

بارداری ارجاع  15ی جنين بعد از هفته برای بررسی اختلالات کروموزوم

ها برای های اخير استفاده از این تستشوند. در طی سالداده می

توان به های پيش از تولد افزایش داشته است که این افزایش را میبررسی

های و پيشرفت تست دلایلی از جمله بالا رفتن ميانگين سنی مادران باردار

های اولتراسونوگرافی و بيوشيميایی، روشهای غربالگری از قبيل تست

قبل از تولد در بررسی اختلالات جنين  DNAروش غيرتهاجمی غربالگری 

 توان گفت که سن بالای مادر )می 21. در مورد تریزومی [5]نسبت داد

درصد  30حدوددر شناسایی خود به عنوان یک اندیکاسيون مستقل ( ≤35

که البته این محدوده  موثر استدرصد موارد ابتلا به سندروم دارون  50تا 

های مختلف متفاوت باشد. استفاده از تواند تا حدودی در جمعيتمی

های غربالگری و سپس ارجاع افراد پرخطر برای انجام آمنيوسنتز این روش

 .[6]دهددرصد افرایش می 95رقم را به حدود 

گزارش های متعددی از کشورهای مختلف وجود دارند که به بررسی دلایل 

اند که از این بين نتایج مراجعه مادران باردار برای انجام آمنيوسنتز پرداخته

ترین علت شناخته شده غير طبيعی تست سرم مادری به عنوان رایج

. در این مطالعه گذشته نگر، بررسی اطلاعات بالينی و کاریوتایپ [9-7]است

نمونه مایع آمنيوتيک دریافت شده با روش آمنيوسنتز از مادران  ۸245در 

به بيمارستان  1400سال  اسفندتا  13۸5سال  آذر باردار که در فاصله

ی که در صارم مراجعه کرده بودند، انجام گردید. تمامی مادران باردار

مطالعه وارد شدند دارای حداقل یک اندیکاسيون برای انجام این تست 

های کروموزومی در هر بودند. سپس، انواع و نسبت هر یک از ناهنجاری

ها به طور جداگانه مورد بررسی قرار گرفت. یکی گروه از این اندیکاسيون

و به خصوص  هادیگر از اهداف مهم این مطالعه بررسی ميزان بروز تریزومی

و  <35های سنی در مادران باردار مراجعه کننده در گروه 21تریزومی 

است تا بر اهميت غربالگری به هنگام در شناسایی این موارد و  ≤35

يش از پيش تاکيد گردد. نتایج بگيری آگاهانه درباره روند بارداری تصميم

تواند اساسی برای این مطالعه در کنار نتایج سایر مطالعات مشابه می

های های قبل از تولد قرار گيرد و اهميت بررسیمشاوره ژنتيک و تشخيص

ژنتيکی از قبيل کاریوتایپ را در تشخيص قبل از تولد اختلالات 

رابطه بين ميزان وقوع  کروموزومی بيش از پيش روشن نماید و هم چنين

های مراجعه مادران باردار اختلالات کروموزومی و هر یک از اندیکاسيون

                                                 
3 natal Testinginvasive Pre-Non  
4Inversion 9 polymorphism  
5 Deletion  
6 Duplication  
7 Inversion  
8 Balanced Translocation  
9 Unbalanced Translocation  

برای انجام این تست را مشخص نماید. این مطالعه یکی از معدود مطالعات 

های انجام شده در زمينه بررسی ميزان اختلالات کروموزومی در نمونه

 باشد.ایران میمایع آمنيوتيک با روش آمنيوسنتز در کشور 

 هاابزار و روش
نگر توسط کميته اخلاق پژوهشگاه صارم مورد  گذشته یاین مطالعه

 افیک اطلاعات دریافت از پس بيماران بررسی قرار گرفت و تایيد شد. همه

 وزومیکروم ابنورماليتی ریسک با رابطه در ژنتيک مشاوره دریافت طریق از

 دریافت و فرد هر برای موجود خطر فاکتورهای به توجه با هاآن فرزند برای

 ۸245وی این مطالعه بر ر .شدند مطالعه وارد آگاهانه رضایت، فرم تکميل و

 سفنداتا  13۸5سال ماه آذر ینمونه مایع آمنيوتيک مادرانی که در فاصله

 به بيمارستان صارم مراجعه کرده بودند، انجام شد.  1400سال 

ليتر مایع آمنيوتيک توسط متخصص ميلی  20تا  15ميزان 

ژیست و با کمک هدایت اولتراسونيک از بيماران دریافت شد. این پریناتولو

ها سپس سانتریفيوژ شدند و پس از دور ریختن سوپرناتانت، مایع نمونه

مورد  AmnioMax  (GIBCO,Inc.)باقيمانده در محيط کشت کامل

کشت تهيه شد و بعد از  2کشت قرار گرفت و برای هر نمونه حداقل 

روز و در واقع بعد از اینکه تراکم سلولی به ميزان قابل  10-12گذشت 

قبول رسيد برداشت سلولی صورت گرفت و سلول ها وارد مرحله رنگ 

متافاز  20شدند. در نهایت بعد از شمارش حداقل   GTG Bandingآميزی

نتيک و با کاریوتایپ توسط فرد متخصص سيتوژ 5کروموزومی و آناليز 

های استفاده از ميکروسکوپ نوری، گزارش نتایج بر اساس دستورالعمل

های کروموزومی از نظر تهيه شد. انواع ابنورماليتی  ISCNبين المللی

مورد  94مورفيسم واژگونی کروموزوم ساختاری و تعدادی و هم چنين پلی

اختاری یا ها به یکی از اشکال سبررسی و گزارش قرار گرفتند. ناهنجاری

، 6، تکثير5های ساختاری شامل حذفتعدادی گزارش شدند. ناهنجاری

و  10، کروموزوم حلقوی9، جابجایی غيرمتعادل۸جابجایی متعادل ،7وارونگی

باشند. موارد موزائيسم نيز به دو شکل تعدادی و می 11کروموزوم مارکر 

افراد وارد شده در این مطالعه بر اساس  اند.ساختاری گزارش شده

گروه زیر قرار  5اندیکاسيون مراجعه برای انجام آمنيوسنتز در یکی از 

 <35سن مادر در زمان مراجعه که بر این اساس در دو گروه  -1گرفتند: 

های غربالگری نتایج غيرنرمال تست -2 ؛12سال قرار گرفتند ≤35سال و و 

که شامل  14غيرنرمال در سونوگرافی جنين هاییافته -3؛ 13سرمی مادری

10Ring Chromosome  
11Marker Chromosome  
12Advanced Maternal Age (AMA)  
13AMSST  
14Pathological Ultrasound Findings (PUF)  
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 -4 های ماژور می باشند؛نور و بدشکلی، بدشکلی های مي15سافت مارکرها

 -5 و 16وجود سابقه خانوادگی از یک ناهنجاری کروموزومی در خانواده

سایر عوامل که دربرگيرنده استرس مادر، سابقه تولد فرزند با عقب ماندگی 

زایی مرده سابقه و فوت فرزندان در خانواده های مکرر، سابقهذهنی، سقط

بندی مذکور، لازم به ذکر است که افراد علاوه بر گروهباشند. در خانواده می

اند. برای بندی شدهها نيز بر اساس سن مادر طبقهدر هریک از این زیرگروه

الذکر های فوقسال در صورتی که سایر اندیکاسيون ≤35مادران با سن 

ها را در گروه سن بالای مادر قرار کرد، آنها صدق مید آنهم در مور

 دادیم.

 جینتا
که در  نمونه مایع آمنيوتيک مادران بارداری ۸245در این مطالعه، تعداد 

صارم مراجعه  به بيمارستان 1400اسفند تا  13۸5 سال ماهآذر یفاصله

ز بين اکرده بودند، مورد بررسی قرار گرفتند. بعد از بررسی سيتوژنتيک، 

دارای ناهنجاری کروموزومی شناخته شدند و در نمونه 396ها این نمونه

های مورد بررسی در این مطالعه دارای یکی از درصد کل نمونه 4.۸واقع 

ز درصد ا 70.45موزائيسم هستند. ی، ساختاری و انواع ناهنجاری تعداد

دارای  درصد 29.55رمال دارای ناهنجاری تعدادی و های غيرننمونه

باشند. در بين مواردی که دارای ناهنجاری تعدادی ناهنجاری ساختاری می

 51.25باشد که می 21ترین ناهنجاری مربوط به تریزومی باشند، شایعمی

دهد. میاختصاص  اهنجاری تعدادی را به خودهای دارای ندرصد کل نمونه

 12.12 که باشدیممتعادل  جابجایی زين یساختار یناهنجار نیعتریشا

 یدرصد هر ناهنجار .شودیم شامل را رنرماليغ یهانمونه از درصد

مورد  رنرماليغ یهابه طور خاص و جداگانه در کل نمونه یکروموزوم

 یهاکل نمونه از درصد 36.11 که دیقرار گرفت و مشخص گرد یبررس

مربوط به  یاهافتهیهستند.  21 یزومیشده مربوط به تر یبررس رنرماليغ

اده نشان د 1 جدولدر  زين یو ساختار یتعداد یهایانواع ناهنجار ریسا

مورفيسم های این مطالعه، بررسی ميزان پلییکی دیگر از یافته اند.شده

ارتی نمونه و به عب 100می باشد که در  9کروموزومی واژگونی کروموزوم 

 اهده شد.های مراجعين مشدرصد از کل نمونه 1.2در 

 

 

 

 

 

 

 

                                                 
15Soft Markers  
16Family History of Chromosomal Abnormality  

حسب تعداد و درصد نسبت به مورد مطالعه بر یهاناهنجاری جدول انواع  :1جدول شماره 

 .رنرماليغ یهاکل نمونه

 تعداد ینوع ناهنجار
 ینسبت به کل نمونه ها

  )%( نرمال ریغ

یتعداد    

21 یزومیتر  143 36.11 

1۸ /13 یزومیتر  41 10.35 

یديوپلوئيآن  X 33 ۸.33 

یدیيتتراپلو /یدیيپلویتر  9 2.27 

 13.3۸ 53 موزائيسم تعدادی

   ساختاری

71.7 7 کروموزوم مارکر  

05.۸ 23 موزائيسم ساختاری  

721.9 ۸7 سایر  

 ک،يتوژنتيس یبررس یها برامراجعه آن لیو دلا نيمراجع یاز نظر بررس

روه گمربوط به  نيشدند. مراجع ميدسته تقس 5مطالعه به  نیدر ا مارانيب

درصد  نیشتريدرصد ب 76.5با  سرمی مادری یغربالگر رنرماليتست غ

از  کیرا به خود اختصاص دادند. تعداد و نسبت هر  نيمراجع

در  ونيکاسینرمال در هر اند ريمراجعه و نسبت موارد غ یهاونيکاسیاند

 ن،ي. همچنه استشد هیاراانتهای مقاله(  2)جدول شماره  2جدول شماره 

 ونيکاسیهر اند یمادران باردار برا یسن یبند ميمربوط به تقس یهاافتهی

 .ه استدیگرد هیجدول ارا نیدر ا کيبه تفک

 یالاسن ب رگروهیاست که در ز نیو جالب توجه ا تياهم زیحا اريبس افتهی

 ودرصد  4۸.7۸با  بيبه ترت 21 یزومیتر سرمی مادری یمادر و غربالگر

محسوب  هارگروهیز نیناهنجار ا یهادرصد نمونه نیشتريدرصد ب 44.26

 یزومکرومو یسابقه ناهنجار رگروهیاست که در دو ز یدر حال نی. اشودیم

با  بيبه ترت یساختار یهاینرمال، ناهنجار ريغ یدر خانواده و سونوگراف

 نیرا در ا هایناهنجار زانيم نیشتريدرصد، ب 25.5۸ درصد و 74.35

 50خ با نر سميموزائ ن،یری. در گروه سادهندیم ليتشک هاونيکاسیاند

. از باشدیداده شده م صيتشخ یکروموزوم یناهنجار نیشتريدرصد ب

 یهادرصد نمونه نیو کمتر نیشتريکرد که ب یبررس توانیم گرید رمنظ

درصد از کل  63.۸۸. باشدیم ونيکاسیمربوط به کدام اند رنرماليغ

 یدرنرمال سرم ما ريغ یمربوط به گروه غربالگر رنرماليغ یهانمونه

. باشدیم ونيکاسیاند نیمربوط به ا هارنرماليغ نیشتريهستند و در واقع ب

 ونيکاسیمربوط به اند یناهنجار یدارا یهادرصد از کل نمونه 5.05تنها 

 کینزد یهابا نسبت زيمانده ن یباق رنرماليغ یهابودند و نمونه نیریسا

ربوط به م زين 3. جدول شماره باشندیم هارگروهیز ریبه هم مربوط به سا

 کيبه تفک ونيکاسیدر هر اند یو تعداد یساختار یهاینسبت ناهنجار

 .باشدیم
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 ونيکاسیدر هر اند یو تعداد یساختار یتيجدول بر حسب درصد ابنورمال :۳جدول 

ونيکاسیاند  

نوع /

یتيابنورمال  

 جینتا

 رنرماليغ

تست 

سرم مادر 

 )درصد(

 یسن بالا

مادر 

 )درصد(

 افتهی

 رنرماليغ

در 

 یسونوگراف

 )درصد(

سابقه 

 یخانوادگ

 )درصد(

 ریسا

 لیدلا

 )درصد(

 یناهنجار

یتعداد  
79 73.17 67.44 15.3۸ 70 

 یناهنجار

یساختار  
21 26.۸3 32.56 ۸4.62 30 

در هر  هایفاکتور سن در بروز انواع ناهنجار ريتاث یبه منظور بررس

بروز  زانيکرده و م یبندميمادران باردار را تقس ک،يبه تفک ونيکاسیاند

 یهر مورد محاسبه شدند. به طور کل یبرا ≤35و  <35در سن  یناهنجار

مادران  هنمونه مربوط ب 1۸5تعداد  ،یناهنجار ینمونه دارا 396 نياز ب

 یعنی نی. اباشندیسال م ≤35نمونه مربوط به مادران  211سال و  <35

 53.29سال و <35وط به مادران مرب رنرماليغ یهادرصد از نمونه 46.71

 یزومی. ترباشدیسال م≤35مربوط به مادران  رنرماليموارد غ درصد از کل

سال را به خود اختصاص  <35رنرمال يدرصد از موارد غ 25.94 ، مقدار21

 45.02سال به  ≤35 یناهنجار یرقم در مورد مادران دارا نیداده و ا

هم محاسبات مشابه  یکروموزوم یهایناهنجار ری. در مورد ساديدرصد رس

 . ه استدیگرد هیارا 4آن طبق جدول شماره  جیانجام شد که خلاصه نتا

 یسن یهارگروهیدر ز یکروموزوم یهایبروز انواع ناهنجار زانيجدول مربوط به م :۴جدول 

 مورد مطالعه
نوع 

/یناهنجار

 سن مادر

 یزومیتر

21 

 )درصد(

 یزومیتر

13/1۸ 

 )درصد(

 سميموزائ

 )درصد(

69 

XXX/XXY 
  )درصد(

 یناهنجار

 یساختار

 )درصد(  

35> 25.94 9.72 22.16 3.24 29.1۸ 

35≥ 45.02 10.42 16.5۸ 0.94 15.63 

 بحث

نمونه مایع آمنيوتيک برای غربالگری قبل از  ۸245در این پژوهش، تعداد 

تولد با روش کاریوتایپ مورد بررسی قرار گرفتند. این مطالعه جزء اندک 

انجام شده در زمينه اهميت آزمایشات سيتوژنتيکی قبل از تولد مطالعات 

باشد. به های کروموزومی در کشور ایران میبه منظور تشخيص ناهنجاری

نمونه  396بررسی شده در این تحقيق، تعداد طور کلی، از این تعداد نمونه 

درصد کل  4.۸باشند. این تعداد معادل زومی میدارای ناهنجاری کرومو

باشد. می 1400تا  13۸5های های مراجعين در فاصله زمانی سالنهنمو

و همکاران در سال   Ekinاین رقم مشابه نسبت گزارش شده در مطالعه

های واجد درصد نمونه 70. حدود [4]باشددر جمعيت ترکيه می 2014

درصد  30ناهنجاری کروموزومی مورد مطالعه از نوع تعدادی و حدود 

تاری هستند. تفاوت زیاد مشاهده ساخهای کروموزومی از نوع ناهنجاری

های های تعدادی و ساختاری در جنينناهنجاریشده بين ميزان بروز 

های قبل از تولد برای مادران باردار حاکی از اهميت بسيار زیاد غربالگری

ترین باشد. شایعتشخيص به هنگام این گونه اختلالات کروموزومی می

درصد  51.25باشد که می 21ت شده، تریزومی ناهنجاری تعدادی یاف

شود. این بدین معناست که تقریباً نصف اختلالات تعدادی را شامل می

مادران بارداری که در غربالگری خود دارای ناهنجاری کروموزومی از نوع 

هستند. در بين کل موارد  21باشند، دارای جنين با تریزومی تعدادی می

باشد. این آمار و ارقام می 21 درصد مربوط به تریزومی 36.11غير نرمال 

های پيش از تولد برای شناسایی به همگی حاکی از اهميت غربالگری

هنگام انواع اختلالات کروموزومی از قبيل اختلالات تعدادی و ساختاری 

ای دارای جایگاه بسيار ویژه 21باشد که در این بين، غربالگری تریزومی می

( در جمعيت ترکيه نيز درصد 2014و همکاران ) Ekinاست. در مطالعه 

. همچنين، در مطالعه ما نسبت [4]تقریبا مشابهی به دست آمد

درصد بود که با  29.55اختاری در کل موارد غير نرمال های سناهنجاری

. مادران باردار [4]( مطابقت داشت2014و همکاران ) Ekin نتایج مطالعه 

زیرگروه  5اساس اندیکاسيون انجام تست در یکی از  مراجعه کننده بر

معرفی شده در مقاله قرار گرفتند که بيشترین ميزان مراجعه، مربوط به 

باشند. تست غربالگری سرمی میمادرانی است که دارای نتایج غيرنرمال 

درصد کل مراجعين در این زیرگروه قرار گرفتند و بعد از آن سن  76.5

دهند ها نشان میدوم مراجعين قرار گرفت. این یافته بالای مادر در رده

های بيوشيميایی باید به دنبال نتایج غيرنرمال مورد بررسی که غربالگری

های تشخيصی از قبيل سيتوژنتيک قرار گيرند تا منجر به تشخيص تست

های اخير با توجه به دقيق ناهنجاری گردند. همچنين، در طی سال

های غربالگری و افزایش چشمگير سلامت باروری، پيشرفت روزافزون تست

نتيجه افراد  های غربالگری مراجعه کرده و درافراد بيشتری برای تست

آیند. بيشتری از وجود ناهنجاری آگاه شده و در صدد اقدامات بعدی برمی

خود اختصاص  ها را بهلذا، این زیرگروه درصد چشمگيری از اندیکاسيون

در جمعيت  2013و همکاران در سال   Ocakیهداده است. در مطالع

. اگرچه در [2]ترکيه نيز بيشترین مراجعين مربوط به همين گروه بودند

و   Nishiyamaتوسط 2015مطالعه دیگری در کشو ژاپن که در سال 

ترین همکاران صورت گرفت، سن بالای مادر با اختلاف زیاد به عنوان اصلی

باردار برای کاریوتایپ شناخته شد. این موضوع اندیکاسيون مراجعه مادران 

های غربالگری بيوشيميایی در سه ماهه به دليل عدم به کارگيری تست

در مطالعه .[10]باشداول بارداری برای مادران باردار در کشور ژاپن می

ترین ناهنجاری یافت شده در هر اندیکاسيون نيز مورد بررسی شایع حاضر،

در دو اندیکاسيون اصلی یعنی  21تریزومی  مشخص گردید قرار گرفت و

. می باشدغربالگری سرمی و سن بالای مادر بيشترین ناهنجاری یافت شده 

های تواند بيانگر نقش افزایش سن بارداری در طی سالوع میاین موض

اخير باشد؛ چرا که در مطالعات مختلف بين افزایش سن مادر و بروز 
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رابطه مستقيم مشاهده شده است  21ها و به خصوص تریزومی تریزومی

، بيشترین ناهنجاری یافت شده از نيز در زیرگروه سونوگرافی غير نرمال

مشاهده شد  و همکاران  Nishiyamaیمطالعهاشد؛ در بمی تعدادینوع 

ترین ناهنجاری یافت شده در موارد با سونوگرافی غيرنرمال نيز که شایع

. همچنين؛ [10]های مطالعات ماستبا یافته همسو باشد که می 21تریزومی 

رفت، با توجه به اینکه مادران دارای غربالگری همانطور که انتظار می

اند، بيشترین درصد غيرنرمال بيشترین تعداد مراجعين را تشکيل داده

درصد از  63.۸۸باشد و ز مربوط به همين گروه میهای غيرنرمال نينمونه

 ناهنجار مربوط به این دسته از مراجعين هستند.موارد 

نمونه واجد ناهنجاری کروموزومی  1۸5بندی سنی، تعداد از نظر گروه

سال  ≤35نمونه مربوط به مادران  211سال و  <35مربوط به مادران 

بندی سنی از این جهت اهميت دارد که در درجه اول به باشند. تقسيممی

مستقيم افزایش سن مادری و بروز برخی از انواع  یبررسی رابطه

پردازد و از طرفی اهميت غربالگری های های کروموزومی میناهنجاری

پيش از تولد و به خصوص آمنيوسنتز را برای مادران با سن بالا بيش از 

درصد از افراد دارای ناهنجاری در 46.71 .نمایدپيش روشن و تاکيد می

سال قرار  ≤35درصد در گروه سنی  53.29سال و  <35گروه سنی 

سال در مورد  ≤35و  <35درصد افراد  4 شماره گيرند. در جدولمی

 65ها به تفکيک نشان داده شد. به طور مثال، حدود هریک از اندیکاسيون

سال هستند.  <35سنی  یدرصد موارد با سونوگرافی غيرنرمال در رده

ها توجيه کرد که درصد بالایی از بارداریشاید بتوان این موضوع را اینگونه 

افتد و در نتيجه احتمال وقوع ناهنجاری با در این رده سنی اتفاق می

در این رده سنی بيشتر است. در گروه سایرین  در جنين تظاهرات فنوتيپی

سال هستند. این موضوع احتمالًا  <35 درصد مراجعين در رده سنی  79

تری در این رده سنی برای بارداری خود بدین خاطر است که افراد بيش

ابراز نگرانی کرده و درخواست انجام آزمایش می دهند؛ این در حالی است 

های سال این نگرانی و دغدغه با انجام تست ≤35که در مورد افراد 

شود. یکی دیگر از غربالگری بيوشيميایی پيگيری و پاسخ داده می

های کروموزومی قوع انواع ناهنجاریهای مطالعه ما، بررسی ميزان ویافته

ترین یافته در این بخش این است باشد. مهمدر دو گروه سنی مذکور می

باشد می 21سال مربوط به تریزومی  ≤35درصد موارد غيرنرمال  45که 

ترین اختلال کروموزومی در مادران این رده سنی و به عبارت دیگر شایع

های مطالعات قبلی مبنی بر افزایش وقوع باشد. این یافته در تایيد یافتهمی

. [11]باشدبا افزایش سن مادر می 21ها و به خصوص تریزومی تریزومی

( نيز این موضوع را بار دیگر 2016و همکاران )  Zhuینتایج مطالعه

ترین سال شایع <35. این در حالی است که در مادران [11]نمایدتصدیق می

درصد 29.1۸های ساختاری با ناهنجاری یافت شده مربوط به ناهنجاری

قابل توجه دیگر این است که در بين  یباشد. یافتهکل موارد غيرنرمال می

های ناهنجاری به جز در موارد سابقه خانوادگی های مختلفاندیکاسيون

های یافت شده در هر اندیکاسيون را شامل تعدادی، غالب ناهنجاری

شوند. بيشترین تفاوت در مورد زیرگروه غربالگری سرمی غيرنرمال مادر می

 21درصد موارد غير نرمال در این گروه از نوع تعدادی و تنها  79است که 

لاف بسيار زیاد در درصد موارد دارای ناهنجاری ساختاری هستند. این اخت

های سن بالای مادر، اضطراب مادر و سونوگرافی مورد اندیکاسيون

کند. تنها مورد استثنای مربوط به غيرنرمال به ترتيب صدق می

درصد  ۸5باشد. در این زیرگروه حدود اندیکاسيون سابقه خانوادگی می

رصد د 15موارد غير نرمال ناهنجاری های ساختاری هستند و تنها حدود 

شوند. های تعدادی میموارد غيرنرمال این زیرگروه مربوط به ناهنجاری

تواند تایيد کننده این موضوع باشد که احتمال تکرار وقوع این یافته می

اهنجار قبلی نسبت هایی با فرزندان نخانوادههای ساختاری در اریناهنج

آن  احتمالی های تعدادی بسيار بيشتر است و از جمله دلایلبه ناهنجاری

های متعادل باشد. مروری تواند ناقليت والدین در بحث ترانسلوکاسيونمی

بر سایر مطالعات مشابه در سایر کشورها و مطالعات پيشين کشور ایران 

)جدول  ه استبه همراه خلاصه نتایج نمایش داده شد 5 شماره در جدول

 .در انتهای مقاله( 5

  گیری نتیجه

مطالعه، ميزان تقریباً مشابهی از اختلالات  این در اینکه به توجه با

درصد(  53.29)سال  ≤35درصد( و  46.71) <35روموزومی در سنين ک

مشاهده گردید، غربالگری برای همه مادران باردار بدون در نظر گرفتن 

های تشخيصی سن آن ها دارای اهميت است و غربالگری و تست

سيتوژنتيک باید به همه زنان باردار توصيه گردد. به عنوان مثال، در گروه 

درصد موارد غير نرمال  43حدود  سرمی مادریاندیکاسيون غربالگری 

باشند. سال می  ≤35درصد موارد مربوط به زنان  57سال و حدود  <35

تنها  سرمی مادرینزدیکی این ارقام شاهد دیگری است بر اینکه غربالگری 

یابد و باید برای همه مادران نتایج تست در مادران با سنين بالا اهميت نمی

ه های تشخيصی سيتوژنتيک تایيد گردد. همچنين، علاوغربالگری با روش

یا سندرم داون، بررسی و  21های کروموزومی در تریزومی بر ناهنجاری

های تعدادی و ساختاری نيز باید مورد توجه و غربالگری سایر ناهنجاری

سال  <35تاکيد بيشتر قرار گيرد. علاوه بر این، با توجه به اینکه در زنان 

ها با ومکروموز اختلالات ساختاری اختلالات غالب هستند، بررسی کليه

ها نباید تنها محدود به تعداد گردد و بررسیروش کاریوتایپ توصيه می

های شایع باشند. به علاوه، با توجه به اینکه بيشترین اندکی از انيوپلویيدی

دليل ارجاع مادران باردار مربوط به اندیکاسيون نتایج غيرنرمال در 

های که فراوانی ناهنجاریباشد و نيز با توجه به اینغربالگری سرم مادری می

سال آمار و ارقام تقریبا مشابهی  ≤35سال و  <35کروموزومی در سنين 
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های غربالگری را انجام داده و موارد دارد، مادران باردار باید همگی تست

های تشخيصی سيتوژنتيک ارجاع داده شوند؛ پرخطر برای انجام تست

مينه سلامت بارداری نيز های کشورهای پيشرفته در زهمانطور که سياست

مبنی بر تاکيد انجام این آزمایشات برای همه مادران باردار بدون در نظر 

 .[13. 12]باشد گرفتن سن می

 تشکر و قدردانی

 اهآزمایشگ به را بيماران که پزشکانی و متخصصان کليه از وسيله ینبد

 انبيمارست سيتوژنتيک آزمایشگاه کارکنان از دادند، ارجاع سيتوژنتيک

 داریم. را قدردانی و تشکر کمال ارجاعی های خانواده و صارم

 تاییدیه اخلاقی

در انسيتو تحقيقات   SRI01081409Fکد اخلاق  بااین طرح 

 بيمارستان صارم به تایيد رسيد.
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در هر  پیوتاینرمال کار ريغ یهاو درصد نمونه نيمراجعه نسبت به کل مراجع یهاونيکاسیاز اند کیتعداد و نسبت هر :۲جدول شماره 

 ونيکاسیاند

 

ونیکاسیاند  

 مراجعه
 تعداد

نسبت تعداد به کل 

افراد وارد شده در 

 مطالعه )درصد(

تعداد افراد 

نرمال ریغ  

سبت افراد ن

به کل  رنرمالیغ

افراد مراجعه کننده 

هر  یبرا

 ونیکاسیاند

 )درصد(

سال  ۳۵درصد مادران زیر 

 در هر اندیکاسیون

 )درصد(

بالای  مادراندرصد 

سال در هر  ۳۵

 اندیکاسیون

 )درصد(

 رنرمالیغ یغربالگر

یسرمی مادر  
۶۳1۳ 7۶.۵7 ۲۵۳ ۴ ۴۳.09 ۵۶.91 

مادر یبالا سن  ۸۶9 10.۵۴ ۴1 ۴.71 0 100 

رنرمالیغ یسونوگراف  ۴۳۶ ۵.۲9 ۴۳ 9.۸۶ ۶۵.1۲ ۳۴.۸۸ 

یخانوادگ سابقه  ۴1۶ ۵.0۴ ۳9 9.۳7 79.۴۸ ۲0.۵۲ 

لیدلا ریسا  ۲11 ۲.۵۶ ۲0 9.۴7 ۸۵ 1۵ 

افراد کل  ۸۲۴۵ 100 ۳9۶    

 

مطالعه.به همراه خلاصه ای از نتایج هر  مختلف های کشور های جمعيت در قبلی مطالعات مرور :۵ جدول  

 

 گزارش ها
تعداد 

 نمونه ها

درصد 

ناهنجاری 

کرموزومی 

 )درصد(

درصد 

ناهنجاری 

تعدادی 

 )درصد(

درصد 

ناهنجاری 

ساختاری 

 )درصد(

شایع ترین 

ناهنجاری 

 تعدادی

شایع ترین 

ناهنجاری 

 ساختاری

رایج ترین 

اندیکاسیون مراجعه 

 مادران باردار

جمعیت مورد 

 مطالعه

Xiao  و همکاران
[1] 

 ترانسلوکاسيون 21تریزومی  53.5 46.5 3.46 12365
غربالگری غيرنرمال سرم 

 یمادر
 چين

Huafeng Li   و

 [1۴]همکاران 
4206 ۸.54 64.53  

 21تریزومی 

 

 

جابجایی 

 رابرتسونين

غربالگری غيرنرمال سرم 

 یمادر
 چين

Zhu  و همکاران
[11] 

 چين سن بالای مادر ترانسلوکاسيون 21تریزومی  6.1 93.9 1.5 4625۸

Ekin  و

 [۴]همکاران 
 21تریزومی  2۸.۸ 71.2 4.7 6142

ترانسلوکاسيون دو 

 طرفه

غربالگری غيرنرمال سرم 

 یمادر
 ترکيه

Nishiyama  و

 [10]همکاران 
 21تریزومی  24.4 75.6 6 2۸9۸3

تغييرات متعادل 

 ساختاری
 ژاپن سن بالای مادر

Younesi   و

 [1۵]همکاران 
 ایران سن بالای مادر ذکر نشده 21تریزومی  24.7 59.۸ 7.2 15401

Behjati  و

 [1۶]همکاران 
 ذکر نشده 21تریزومی  30.2  69.۸ 5.1 629۸

غيرنرمال سرم غربالگری 

 یمادر
 ایران

Current 

study 
 21تریزومی  29.55 70.45 4.۸ ۸245

ترانسلوکاسيون 

 متعادل

غربالگری غيرنرمال سرم 

 یمادر

ی ایران )مطالعه

 حاضر(
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