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 آنو روش های غربالگری بیماری ضرورت  م داون،آشنایی با سندر -خش اولب

بخش درصد است. این اختلالات عامل  2-3هستند،  آشكارمیزان بروز اختلات عمده ای كه در هنگام تولد 

تمام پذیرش های بیمارستانی  چهارمبیش از یك . نوزادی محسوب می شوند های دوره قابل توجهی از مرگ

بررسی اهمیت لالات كروموزمی جایگاه مهمی در گروه سنی كودكان مربوط به اختلالات ژنتیكی است. اخت

موارد  درصد 6-11درصد موارد مرگ جنین و  5-7درصد مرگهای رویان،  50و عامل  نداردبیماریهای ژنتیكی 

درصد نوزادانی كه زنده متولد می شوند وجود  0.9در  . همچنینمی شوندمرده زایی و مرگ نوزادان محسوب 

     موارداكثر در. هستندمرده زایی  درصد 4سقط ها و  درصد 25مسئول حدود  تریزومی هاانواع  دارند.

است كه در این حالت یكی از عدم جدایی كروموزوم ها در جریان میوز تریزومی لت ، عتریزومی های اتوزوم

 ،د( كروموزومها به درستی جفت می شون2( كروموزومها قادر به جفت شدن نیستند1زیر رخ می دهد:اتفاقات 

تریزومی خطر  به جدا شدن از هم نیستند.ا قادر هموزو( كروم3، و یا موعد از یكدیگر جدا می شونداما پیش از 

 با بالارفتن سن مادر افزایش می یابد. 

توجه برنامه های شایعترین تریزومی غیركشنده است، بیشتر از همه در كانون  21با توجه به این كه تریزومی 

یابد. با توجه به  ، قرار گرفته است. خطر ابتلا به سندرم داون با افزایش سن مادر افزایش میغربالگری ژنتیكی

برنامه های مهم و   به عنوان یكی از داون الگری سندرمغرب زدواج و سن مادر در زمان حاملگی،بالاتر رفتن سن ا

 می باشد. حائز اهمیت ادغام در نظام سلامت كشور و ضروری جهت اجرا

ا كه دارای ویژگی ر گروهی از كودكان مبتلا به عقب ماندگی ذهنی 1866در سال J.l.Down  لانگدان داون

( دریافتند كه 1959همكاران) و Lejeune ،سال بعد 100 "های فیزیكی مشخصی بودند توصیف كرد. تقریبا

وم م داون در اثر عدم جدایی كروموزسندر موارد درصد 95حدود ت.اس 21عامل سندروم دوان، تریزومی 

درصد  5 ودو(  در جریان میوزدرصد 25درصد در جریان میوز یك و 75). مادر به وجود می آیند21

م دوان در یك مورد ابه جایی هستند. به طور كلی سندری موارد سندروم داون، حاصل موزائیسم یا جباقیمانده

 تولد می 1100در  1تا  1000در  1ن شیوع بیماری در كل دنیا بی. (1) نوزاد دیده می شود 800-1000از هر 

در فاصله سالهای نوزاد به دنیا آمده در آمریكا، یكی مبتلا به سندرم داون می باشد.  691از هر  (.2)باشد 

نوزاد مبتلا  6000بطوریكه هر ساله تولد زنده بوده است  هزار 10از  8/11شیوع در آمریكا  2003تا  1999

میزان سندروم داون در  2008 . در سال هزار فرد مبتلا در آمریكا زندگی می كنند 400متولد شده و بیش از 

هزار تولد  10از  81/23شیوع در انگلستان  2003در سال  .(3) هزار تولد زنده بوده است 100در 8/47آمریكا 

 .(5)گزارش شده استهزار تولد زنده  10از  7/12شیوع در كانادا  1999( و در سال 4)زنده و مرده 
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، مادران می توانند قبل سندرم داون برای مادران وجود ندارداگرچه راههای معمولی برای پیشگیری از بروز 

مولتی ویتامین ) مصرف این مراحل شامل  و بارداری سالمی داشته باشند. اقداماتی را انجام دهند یحاملگ

 .(7و اجتناب از مصرف سیگار و الكل  در طی بارداری است) د فولیك(یمیكروگرم اس 40دارای 

برای غربالگری سندرم داون در كشورهای صنعتی آمینوسنتز و مطالعات كروموزومی جنین به طور ابتدایی به 

بتلا به سندرم داون و زنانی كه هم اكنون دارای فرزند مسال،  40زنان در معرض خطر) زنان حامله مسن تر از 

زایش ظرفیت آزمایشگاهی، محدودیت سن شد. به موازات افیا ناقل بازآرایی كروموزومی هستند ( پیشنهاد می 

زنان در این غربالگری كاهش یافته است. با وجود این، تغییرات جمعیت شناختی تولد كودكان مبتلا به سندرم 

داون از مادران مسن را در كشور های صنعتی كاهش داده و این موضوع به جستجوی آن دسته از آزمایش 

 . ( 8منجر شده است كه می توان به زنان جوانتر پیشنهاد كرد)های غربالگری 

 علائم سندرم داون:

ی پس سری ، پل صاف بینی، سركوچك همراه با ناحیههای اپی كانتال با شیار های پلكی متمایل به بالاچین

ی پشت ناحیه . به طور شایع، پوستاز علائم این سندرم است صاف، هیپوتونی شدید همراه با بیرون آمدن زبان

میانی انگشت  فالنكسخط كف دستی واحد، هیپوپلازی  گردن شل است و علاوه برآن،كوتاهی انگشتان دست،

چانه ( بین انگشتان اول و دوم پا، Sandal-toe-gap)شكاف كفش صندل پنجم دست و فضایی مشخص 

 دیده می شود. شل بودن مفاصل و روی عنبیه كوچك، ماكرو گلوسیا، صورت پهن، گردن كوتاه، نقاط سفید

شامل ناهنجاری قلبی )بویژه نقایص  دیده شونداختلالات عمده ای كه ممكن است در بررسی یا سونوگرافی 

و ناهنجاری های گوارشی مانند آترزی دوازدهه (  Endocardial cushion defectsتك اندوكاردیشبال

بروز لوسمی و بیماری تیروئید افزایش می یابد. ضریب  نمیزا دركودكان مبتلا به سندروم داون، .می باشد

بالاتری دارند. مهارتهای  IQمتغیر است و تعداد اندكی از بیماران 50تا  25( این بیماری از IQهوشی )

  .(1)هاستتر از سن عقلی آنسال عقب 3-4اكثر كودكان به طور متوسط اجتماعی 

 خطر عود: 

در  ،داشته باشد عدم جدایی كروموزومی ناشی از 21جنینی دچار تریزومی  ،در حاملگی خودك خانم یاگر 

. این خطر احتمال ابتلای جنین به یكی از انواع تریزومی حدود یك درصد خواهد بودخانم حاملگی بعدی این 

تداوم می یابد و پس از آن میزان خطر در این زنان براساس  ،وابسته به سن( بیشتر است )خطرتا زمانی كه از 

بررسی های كروكوزومی والدین، فقط در صورتی ضرورت  تعیین می شود.وابسته به سن(  )خطرهمان میزان 

. افراد مونث مبتلا به سندروم داون دارای قدرت (1)باشد نا متعادل دارند كه تریزومی ناشی از جابه جایی

و همكاران  Scharrer)  و حدود یك سوم فرزندان آنها دچار سندروم داون خواهند بودباروری هستند 

همیشه  "اشوند و تقریب دچار كاهش چشمگیر اسپرماتوژنز می. افراد مذكر مبتلا به سندروم داون  (1975
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همكاران و  Pradhan) .ستتولید مثل در مردان گزارش شده ا البته موارد اندكی از قدرت نابارور هستند.

2006 ، Zuhlke 1994همكاران  و.) 

 خطر مرتبط با سن مادر از نظر سندرم داون در حاملگی تك قلویی  :1جدول 

 هنگام ترم سه ماهه دوم )سال(سن مادر

 384در 1 250در 1 35

 303در 1 192در 1 36

 227در 1 149در1 37

 175در 1 115در 1 38

 137در 1 89در 1 39

 106در 1 69در 1 40

 81در 1 53در 1 41

 64در 1 41در 1 42

 50در 1 31در 1 43

 38در 1 25در 1 44

 30در 1 19در 1 45

 

 شاخص های آزمایشگاهی و رادیولوژی مورد استفاده در غربالگری سندرم داون:انواع 

های غربالگری استراتژی پذیرفته شده به منظور تشخیص این بیماری در مرحله قبل از تولد با  انجام تست 

        در دو گروه عمده آزمایشگاهی ) بیوشیمی و مولكولی( و رادیولوژی قرار  شاخص هاآغاز می شود.  این 

 .می گیرند

 آزمایشگاهی غربالگری سندرم داون: شاخص های  

        در دوگروه عمده بیوشیمیایی و مولكولی قرار می گیرند شامل موارد زیركه آزمایشگاهی  شاخص های

 می باشند:

 PAPP-A  (Pregnancy Associated Plasma Proein A )–الف 

گلیكوپروتئین دارای مولكول های درشت با منشاء جفت است و غلظت آن در طول مدت یك بارداری طبیعی 

كاهش قابل توجه این ماده با اختلالات كروموزومی در جنین به فزایش می یابد. ثابت شده كه بطور ثابت ا

 (                                                                                                     1به حداكثر خود می رسد.) 10-14خصوص سندرم داون مرتبط است و این همبستگی در هفته 

 : HCG -ب
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كه در دوران بارداری ابتدا با منشاء جسم زرد و سپس كوریون و جفت ترشح می شود با ترشحی  این هورمون

و سپس در ( IU/L  100،000- 200،000. )دبارداری می رس 10هفته افزاینده به حداكثر مقدار خود در 

 (1می رسد. ) IU/L 20،000 به غلظتی در حد  18اوایل سه ماهه دوم افت نموده و در هفته 

می توان در غربالگری  را Intact or Total hCGو  Free β hCGتركیبات مختلف  این هورمون یعنی 

سندرم داون اندازه گیری نمود ولی باید توجه داشت كه عملكرد هر كدام بسته به هفته بارداری كه در آن 

 11-13هفته  در Free β hCGنشان داده شده كه اندازه گیری  اندازه گیری می شوند متفاوت است.

بیشترین ارزش تشخیصی را در مورد سندرم داون دارد و در تركیب با سایر ماركرهای سه ماهه اول قدرت 

برعكس می شود یعنی ارزش   13بالاتر است . این اثر در هفته  Total hCG ازدرصد  2-3تشخیص 

 (2تشخیصی فرم كامل این هورمون قوی تر می گردد.)

 UE3 (Unconjucated Estriol ) -ج

دی هیدرواپی  مسیر متابولیك تولید این هورمون، آدرنال و كبد جنین و بافت جفت را درگیر می كند.

می شود كه در نهایت در  آندوسترون سولفات تولید شده در آدرنال جنین در كبد به فرم هیدروكسیله تبدیل

خون مادر      این استریول وارد جریان گردد . بخشی از  ولیزه شده و به استریول تبدیل میمتابفت بافت ج

می شود و با توجه به اینكه تمامی مقدار استریول غیركونژوگه در سرم مادر منشاء جنینی دارد می توان از 

 (1) تعیین مقدار آن در تشخیص سندرم داون استفاده نمود.

 AFP (Alpha-Fetoprotein) -د

مقدار این  .و از راه جفت وارد جریان خون مادر می شود ابتدا در كیسه زرده و سپس در كبد جنین تولید

پروتئین در خون مادر در سه ماهه دوم افزایش می یابد. در بارداری با جنین مبتلا به سندرم داون مقدار آن 

 (1) كمتر از حد معمول و مورد انتظار می باشد.

 DIA (Dimeric Inhibin –A)  -ه

جفت ترشح می شود  با  زنجیره آلفا و بتا است كه از تخمدان ها و متشكل از دو گلیكوپروتئین دایمریك

در موارد ابتلای جنین به سندرم  افزایش سن بارداری به خصوص در سه ماهه آخر عمدتا منشا جفتی دارد.

 (1افزایش می یابد. ) داون مقدار این ماده در خون مادر

 Cell Free Fetal  DNA -و

با  ادر قابل جداسازی است. این مقدارآزاد جنین از هفته چهارم بارداری در خون م DNAسكانس های 

پلاسمای مادر می رسد. مدت زمان  آزاد در DNAمیزان  درصد10افزایش هفته های بارداری بیشتر شده و تا 

ان كلیه . پس از زایمدقیقه دارند 16نیمه عمری در حد  پایداری آنها در خون مادر بسیار محدود بوده و

بالای این  حساسیت و ویژگی بسیار ساعت از خون مادر پاک می شوند. 2سكانس های جنینی ظرف مدت 

با استفاده  ربالگری مادران باردار بالا رود.موجب شده تا به شیوه ای قابل توجه درخواست انجام آن در غ روش
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انجام می  targetedیا  massive parallel shotgunكه به دو صورت  sequencingاز روش های 

را از خون مادر جدا نموده و برای استفاده های تشخیصی  Fetal amplified DNAامروزه می توان  ،گیرد

داد. هر چند این روش از حساسیت و ویژگی بالایی برخوردار است اما به علت وجود  مورد بررسی قرار

عدم پاسخگویی در تعدادی از موارد  ،نقایص تك ژنین عدم امكان تشخیص محدودیت های عملكردی چو

( و محدودیت در مطالعات انجام گرفته برای تعیین ارزش پیشگویی كننده مثبت تست no callانجام شده )

در مادران كم خطر و همچنین هزینه بالای آن كه علیرغم افزایش تعداد تولیدكنندگان سیستم های تجاری، 

  دلار انجام می گیرد. 500با رقمی بیش از اندازه گیری همچنان در كشورهای مختلف 

الا در غربالگری سندرم كنون به عنوان یك روش انتخابی برای مادران با خطر بهم ا DNA CFFبا وجود این 

هرچند مطالعات وسیع و متعددی هم اكنون جهت مشخص نمودن ارزش تست در برنامه  می باشد داون مطرح

و به منظور بررسی هزینه اثر بخشی آن درحال  contingent sequentialهای دو مرحله ای به شكل 

 .اجرا است 

      تهاجمی شناسایی جنین مبتلا  سال گذشته بیشترین تحقیقات بر دستیابی به روشهای غیر 30در طول 

غربالگری، بر اساس جداسازی و بررسی سلولهای جنینی در جریان خون مادر متمركز شده است. اگر انجام 

ر در گروه از كل جمعیت زنان باردار از این نظ درصد 5. ودمحدود ش سال 38 ر  بیش اززنان باردا به فقط

حاصل بارداری این گروه از مادران  21كودكان مبتلا به تریزومی  درصد 30كه  ،قرار می گیرند "پرخطر"

 (9هستند. )

  رادیولوژی ) سونوگرافی(شاخص های  

كه در اولتراسونوگرافی آنوپلوئیدی ها مطرح می باشند شامل نقایص ساختاری، ناهمخوانی های اندیكاتورهایی 

بیومتریك و تغییراتی در آناتومی نرمال بدن است كه آخری را تحت عنوان ماركرهایی می شناسند كه 

  ند.احتمال ابتلای جنین را چندین برابر می ك وص در مواردی كه بیش از یكی باشدوجودشان به خص

 :Fetal Nuchal Translucency  (NT )-الف

افزایش ضخامت بافت نرم خلف گردن شناخته شده ترین و پر استفاده ترین ماركر است كه بسیار زود قابل 

تشخیص بوده و هم اكنون در آلگوریتم های غربالگری بسیاری از برنامه های ملی جای دارد. ثابت شده است 

     در فاصله هفتهساژیتال  ترانسلوسنسی چین خلفی گردن در جنین در نمای میدكه با اندازه گیری میزان 

می باشد  علایم تشخیصی به نفع سندرم داون یكی از فتی را كهبارداری می توان  وجود ادم میان با 13- 10

ه تنها در میلی متر بیشتر باشد ارزش دارد. البته باید توجه داشت ك 3تشخیص داد . چنانچه این اندازه از 

علل  .(11) می باشد 21زومی چین خلف گردن، جنین مبتلا به ترینیمی از موارد افزایش قابل توجه ضخامت 

شوند كه باید در هنگام می یا نقایص قلبی نیز موجب ایجاد چنین نمایی  Cystic Hygromaدیگری مانند 

 گرفته شده و افتراق داده شوند. بررسی های تكمیلی در نظر
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عدم تشكیل یا هیپوپلازی استخوان بینی در سه ماهه دوم بارداری یكی از علایم  :nasal bone (NB) -ب

 .كمك كننده است

( و مشاهده وجود ناهنجاری در شكل امواج Tricuspid Regurgitationنارسایی دریچه سه لتی )  -ج

مشاهده آنها احتمال ( هر دو از علایمی هستند كه Flow Ductus Venusus) داپلر مجرای وریدی

 .وجود این بیماری را در جنین تقویت می كند

  غربالگری روش هایانواع 

تری معرفی شد كه نه تنها سن مادر، بررسی میزان بعضی محصولات جفتی ـ  روشهای جدید 1980از سال 

 free ß-hCGو  (UE3)، استریول غیركونژوگه(AFP)جنینی در جریان خون مادر مثل آلفافیتوپروتئین 

درصد  70تا  50این روش غربالگری بسیار موثرتر از سن مادر به تنهایی بود و می توانست . در نظر گرفته شد

 را مشخص كند. 21از جنین های مبتلا به تریزومی 

 Fetal nuchal - تركیبی از سن مادر و ضخامت لوسنسی پشت گردن 1990در سال  

translucency(NT) – 75می توانست  معرفی شد كهروز  6هفته و  13هفته تا  11 بارداری سن در 

 (9های مبتلا را تشخیص دهد.) از جنین درصد

 

و  (NT)موارد افزایش ضخامت لوسنسی پشت گردندرصد  75، در 21در سونوگرافی جنین مبتلا به تریزومی 

 (2و  1()تصاویر 9) موارد فقدان استخوان بینی مشاهده می شود. درصد 70تا  60در 

 

 Dr Eva Pajkrt, University of Amsterdam جلدی در ناحیه پشت گردن . ـ جنین با تجمع مایع زیر 1تصویر
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 فقدان استخوان بینی. و NT، با افزایش ضخامت 21ـ تصویر سونوگرافی یك جنین مبتلا به تریزومی  2تصویر

در سه  (Free ß-hCG , PAPP-A)جنین و تستهای بیوشیمی مادر  NTاخیراً سن مادر در تركیب با 

مشخص شد  2001های مبتلا را مشخص می كنند. از سال  درصد جنین 90تا  85ماهه اول بارداری در حدود 

هفته  13هفته تا  11بارداری  ، استخوان بینی در سن21تریزومی  های مبتلا به درصد جنین 70تا  60كه در 

 تأیید كند، به همراه سایر موارد ر سونوگرافی كه یافته فوق رااستفاده از تصاوینیست. قابل مشاهده  روز، 6و 

 (.10( و )9)( 2هم افزایش دهد. )جدول  درصد 95( را تا حد detection rateمی تواند میزان شناسایی )

 

 21برای روشهای مختلف غربالگری تریزومی  (DR)ـ مقایسه میزان شناسایی  2جدول 

 میزان شناسایی روش غربالگری
DR(%) 

 30 سن مادر

 50ـ  70 بارداری 15ـ 18سن مادر و تستهای بیوشیمی مادر در هفته 

 70ـ  80 بارداری 11ـ 14در هفته  (NT) سن مادر و بررسی میزان شفافیت پشت گردن جنین 

 آزاد    ß-hCGو میزان  (NT) سن مادر و بررسی سونوگرافیك میزان شفافیت پشت گردن جنین 

 بارداری6+13–11مادر در هفته   PAPP-Aو 

 85ـ  90

در هفته (NB)و استخوان بینی جنین (NT) سن مادر و بررسی سونوگرافیك میزان شفافیت پشت گردن جنین 

 بارداری13+6–11

90 

 95 بارداری 6+13–11مادر در هفته  PAPP-Aآزاد و    ß-hCGجنینی و میزان  NBو  NTسن مادر و 
HCG: Human Chorionic Gonadotropin 

NT: Fetal nuchal translucency 

NB: Fetal Nasal Bone 

 PAPP-A: Pregnancy-Associated Plasma Protein 

 

در طی مبتلا به سندرم داون است، به طور معمول آلفا فیتوپروتیئن سرم ماجنین وقتی حاصل حاملگی 

یونیك انسانی افزایش می یابد. با وره به نسبت پایین و گنادوتروپین كیول غیركونژوگبارداری پایین است و استر
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ن برآورد بررسی آزمایشات بیوشیمیایی و سن مادر و نتایج سونوگرافی می توان خطر سندرم داون را در جنی

 (.8نمود )

صورت می گرفت كه تست تشخیصی پره ناتال از نظر آنوپلوئیدی جنین، فقط در زنانی  1980ی تا اواسط دهه

( گزارش كردندكه 1984كاران )و هم Merkatzسال یا بیشتر داشتند. پس از اینكه  35 در هنگام زایمان

حاملگی همراه است،  15-20ادر در هفته های ( سرم مAFP) م داون با میزان كم آلفا فیتو پروتئینسندر

طی دو دهه گذشته حوزه تشخیص پره ناتال شاهد  ر زنان جوانتر نیز صورت گرفت. درغربالگری سندرم داون د

سرمی به روند غربالگری سه ماهه دوم ، میزان  آنالیزهایپیشرفت های شگرفی بوده است. با افزودن سایر 

رسیده  درصد 80، به حدود تست چهار ماركری برابر افزایش یافته است و با سه تا چهار 21تشخیص تریزومی 

جالب ترین مساله این است كه با سنجش ترانس لوسنسی گردن جنین همراه با اندازه  "(. احتمالا1) است

دست پیدا كرد. لذا كالج  11-14گیری ماركرهای سرمی، می توان به نتابج قابل مقایسه ای در هفته های 

برای  20توصیه كرده است در تمام زنانی كه قبل از هفته  2007متخصصان زنان و مامایی آمریكا در سال 

 مراقبت های پره ناتال مراجعه می كنند غربالگری پیشنهاد شود.

 : تعیین شده عبارتند از هایبرحسب استاندارد غربالگری روش هایانواع غربالگری سندرم داون  های در برنامه

  :های غربالگری سه ماهه اولتست  -1

 + سن مادر NTاندازه گیری  -لفا

    ادرم+ سن  در سرم مادر Free β hCGو  PAPP-Aشامل تعیین میزان   Double Marker -ب

 PAPP-Aدر سونوگرافی به همراه تعیین میزان سرمی NTشامل اندازه گیری Combined test  -ج

 + سن مادر Free β hCGو

  دوم: غربالگری سه ماههست های ت -2

در سرم مادر در هفته  UE3و   AFPو  Total β hCGشامل تعیین میزان  Triple marker –الف

17-15 

( در هفته Inhibin –A) DIA و UE3و  AFPو  Total β hCGشامل  Quadruple test -ب

17-15 

 :غربالگری تلفیقی یا مرحله ای آزمایشات -3

اول و دوم به شكل دو مرحله ای یكی از روش هایی است كه علیرغم افزایش  انجام تست های سه ماهه

گیرد با افزایش موارد مثبت كاذب نیز همراه خواهد بود، از  انجامچنانچه به طور مستقل  ،میزان تشخیص

نهایی را پس از بررسی هر دو  خطرهمین رو استراتژی های مطرح كنونی برای برنامه های دو مرحله ای ، 

 از:ه تعیین می نماید و عبارتندحلمر
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اهه اول با در نظر گرفتن سن در سه مNT + PAPP-A : شامل انجام تست های   Integrated–الف

 براساس مجموعه موارد است.  خطر محاسبه نهایی و انجام تست كوادراپل در سه ماهه دوم و مادر

م و وادراپل در سه ماهه دودر سه ماهه اول و تست ك PAPP-A: انجام تست  Serum Integrated -ب

 نهایی براساس كلیه نتایج است. محاسبه خطر

    محاسبه خطر در این روش تست های سه ماهه اول انجام می گیرد و : Stepwise sequential -ج

 می گردد . 

( قرار می گیرند مشخص  50/1بالاتر از  خطرمحاسبه شده افرادی كه مشخصا در خطر بالا )  خطر براساس

برای آنها مشاوره و انجام تست تشخیصی پیشنهاد می شود. سایر موارد كه ریسك كمتری دارند برای  شده و

نهایی و  خطركوادراپل در سه ماهه دوم ارجاع می شوند و اقدامات لازم بعدی پس از محاسبه آزمایشات انجام 

 می پذیرد. سه ماهه دوم صورت Cut offنسبت به  تعیین وضعیت

به دنبال انجام تست های سه ماهه اول ریسك ابتلا  در این روش نیز sequential Contingent -د

بندی های مشخص و با فاصله در سه گروه خطر بالا ، خطر  مرز اما این بار نتایج براساس، محاسبه می گردد

بالا برای تست های تشخیصی ارجاع می شوند ، برای  می گیرند. موارد با خطر متوسط و خطر پایین قرار

كوادراپل و یا  آزمایشاتخطر متوسط برای انجام  خطر پائین اقدام بیشتری انجام نمی شود و افراد با موارد با

 نهایی ارجاع می گردند. خطر تست های مولكولی و محاسبه

 اس موارد زیر محاسبه می گردد:عملكرد هر یك از آلگوریتم های مورد استفاده در غربالگری براس

 ( Detection Rateمیزان تشخیص موارد مبتلا در غربالگری های به عمل آمده )حساسیت یا  -

 )تعداد موارد تشخیص داده شده  به كل موارد غربالگری (

 :درصد موارد سالم كه به طور كاذب نتیجه غربالگری آنها مثبت شده است  -

  ( False Positive Rate   یا Specificity ) 

  مثبت شدن نتیجه غربالگری در موارد ابتلای جنین احتمال -

(Odds Of Being Affected) ت به موارد موارد مبتلا كه نتیجه تست در آنها مثبت شده اس

       PPV (Posetive Predictiv Value )معادل كه در واقع معادل  سالم با نتیجه مثبت

  می باشد.

    OAPR (Odds of Being    Affected   
) given a Positive Result   كه در واقع معادل PPV ( Positive Predictive 

Value) می باشد  

() 
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  :روشهای تشخیصی  

نمونه گیری از م داون را محاسبه نماید، ابتلای جنین به سندر یبالاخطر های غربالگری  آزمایشگر نتایج ا

یكی از نمونه گیری از جنین به  توصیه می شود. خیص ژنتیك )كاریوتایپ (شانجام آزمایش تجنین به منظور 

 روش های زیر امكان پذیر است: 

 (200در1سقط ) با احتمال عارضه بارداری  20تا  15در هفته آمنیوسنتز:  .1

 14تا  10: در هفته ( (Chorionic Villus Sampelingك  نمونه برداری از پرزهای كوریونی .2

 (200در1سقط عارضه  ) با احتمال بارداری

بارداری، معمولا آخرین انتخاب در مواردی  هفتگی 18ف از طریق پوست: بعد از نمونه گیری از خون بند نا .3

 است كه نتایج سایر تستها مبهم باشد.

د و نتمامی زنان در مورد تفاوت های بین تست های غربالگری و تستهای تشخیصی مشاوره شولازم است 

  گزینه بررسی تشخیص تهاجمی به زنان پیشنهاد شود.

 دتشخیص بعد از تول

چانه كوچك، شكاف وجود این علایم احتمال ابتلا به سندرم داون را مطرح می كند:  :بالینیعلائم  .1

پلكی مورب با چین پوستی اپی كانتیك در گوشه داخلی چشم، تون ضعیف عضلانی، پل بینی پهن، 

تی، ماكرو گلوسیا و زبان بیرون آمده، صورت پهن، گردن كوتاه، نقاط سفید وجود یك خط كف دس

  روی عنبیه، شل بودن مفاصل، فاصله زیاد بین انگشت شصت پا و انگشت دوم و انگشتان كوتاه

: روش تشخیص قطعی در مواردی است كه وجود علایم فوق احتمال ابتلا به سندرم داون را كاریوتایپ .2

 مطرح می نماید.
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 بخش دوم : اهداف ، استراتژی ها و شیوه اجرا

 : کلی دفه

 از تولد نوزادان مبتلا به سندرم داونپیشگیری 

  اهداف اختصاصی:

 بتلا به سندروم داون غربالگری جنین ها از نظر ا

 نوزادان مبتلا به سندرم داون جهت بهره برداری از خدمات بالینی استاندارد شناسایی

 :استراتژی ها

 گروه های هدف آموزش .1

  های كروموزومی مادران باردار از نظر ابتلای جنین به ناهنجاریغربالگری ساماندهی خدمات  .2

 تشخیص ژنتیك در جنین های در معرض خطر .3

 داون سندروم به مبتلا فرزند داشتن خطر معرض درمشاوره ژنتیك زنان  .4

 داون سندروم به مبتلا فرزند داشتن خطر معرض در مادران كیژنت مراقبت .5

 پایش و ارزشیابی برنامه  .6

 ارتقاء مبتنی بر شواهد برنامه .7

 فعاليت ها: 

  كاركنان نظام سلامت در مورد برنامه آموزش .1

 و زنان باردار( زنان در سن باروریهدف ) های گروهآموزش  .2

 برنامه استاندارد هایبر اساس مادران باردار و پیگیری ارجاعهای غربالگری، استاندارد سازی فرآیند  .3

 واجد شرایط غربالگریمادران  ادغام یافته ییشناسا .4

  و ارجاع برنامه ریزی شده زنان واجد شرایطپیگیری  .5

 در كشور در اختلالات كروموزومیاستاندارد  تشخیص ژنتیك .6

اجرای برنامه در سطوح حسن نظارت بر  و، جمع آوری اطلاعات و گزارش دهی ثبتبرنامه ریزی برای  .7

 مختلف

 های لازم برای تامین پوشش بیمهانجام هماهنگی  .8
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 روش اجرا

     ابتدا منطقة پایلوت با توجه به شرایط منطقه و توانایی های دانشگاه علوم پزشكی و نیازهای طرح انتخاب

می شود. بعد از بررسی طرح و دستورالعمل با مسئولین مربوطه در دانشگاه و تعدیل لازم در طرح كشوری بر 

 اساس شرایط منطقه برنامة عملیاتی محلی مربوط ترسیم می شود. 

)متخصص ارجاع بالینیمنتخب تداركات برحسب استانداردهای تعیین شده در طرح آغاز می شود و كلیه مراكز 

 تعیین و با طرح هماهنگ می شوند. از جنین نمونه برداری و  آزمایشگاهی، سونوگرافی تخب(،زنان من

همزمان مواد آموزشی با توجه به اهداف، فعالیت ها و اقدامات معلوم شده در طرح تهیه می شوند. پس از تهیه 

سطوح مختلف درگیر در برنامه به انجام می رسد. برنامه ریزی آموزش  كاركنانكلیه مواد آموزشی، آموزش 

 آغاز می شود. ی هدف در طرح، بعد از این مرحله گروهها

متخصصین در مرحلة بعد، ارجاع از سطوح مختلف نظام سلامت شامل بخش های مراقبت بارداری، مامایی، 

 فرم های ارجاع آغاز می شود. پزشكان عمومی براساس دستورالعمل و با  و زایمان،  زنان

براساس دستورالعمل، مراقبت و پایش مستمر به انجام می رسد و روند اجرایی در طول اجرا به طور مستمر 

د. با توجه به شاخص های تعیین شده در برنامه و اطلاعات ثبت و جمع شوبهبود می یابد و نواقص مرتفع می 

 یكپایش ها و نظارت های به عمل آمده در پایان  همچنین نتایجتغیرهای مورد نظر و آوری شده در مورد م

در صورت فراهم بودن . در نهایت می گیردرتقاء استانداردها صورت ارزشیابی عملكرد برنامه انجام و ا ،سال

 رت كشوری اجرا می شود.مات اجرای كشوری برنامه به صوالزا

ه و از ابتدا هدف از غربالگری برای مادر توضيح داد شدهصيه انجام غربالگری می بایست به همه مادران باردار تو*

کارکنان مرتبط نظام سلامت، می بایست مراحل مختلف مورد نياز غربالگری را از ابتدا و در هر  شود .

در هر مرحله ای از  مادر می تواند مرحله از برنامه غربالگری  به مادر گوشزد نمایند. در این شرایط 

  فرآیند غربالگری، از ادامه روند انصراف دهد.  

در بستگان درجه یک هر یک از آنها، سابقه بيماری  همسر وی یا، در مادر چنانچه در شروع مراقبت بارداری،*

 دارد، مادر مستقيما به مشاوره ژنتيک ارجاع داده می شود. کروموزومی یا ژنتيک وجود

 مادرانی که از روش های کمک باروری استفاده کرده اند نيز مستقيما به متخصص زنان ارجاع داده می شوند . *

 .خواهند شدغربالگری  ویژه وارد فرآیند "مادر پر خطر "این دو گروه  به عنوان
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یا سونوگرافی سه ماهه  LMPدر مورد سایر مادران، اولین اقدام در غربالگری، تعیین سن بارداری بر اساس 

یكی از دو روش زیر به ،  NTشیوه غربالگری بر اساس امكان دسترسی به سونوگرافی . استاول بارداری 

 :می گردد انجام

 :دسترسی دارند ،استاندارد NTکه به سونوگرافی جهت تعیین مناطقیغربالگری در :  روش اول

ها امكان استفاده از برنامه غربالگری به روش های مختلف   محدوده این استانمادران باردار در 

Combined و Quadruple دارند.زمان مراجعه مادر) سن بارداری(  را بر اساس 

 :   هفته 14سن بارداری کمتر از  -الف

در  PAPP- Aو  Free β hCGهای بیوشیمیایی شامل  و تست NTگرافی مادر جهت انجام سونو

 ارجاع داده می شود. ،بارداری و شش روز هفته 13تا  11فاصله 

باشد، آزمایشات بیوشیمی  NT>3 mmبر آزمایشات بیو شیمی مقدم است. چنانچه  NTگرافی سونو انجام

تا بعد از  دشومی ارجاع  منتخب برنامه،متخصص زنان به مستقیما توسط رادیو لوژیست، انجام نشده و مادر 

 NT< 3 اگر توجیه مادر در این مرحله برای انجام نمونه برداری از جنین و كاریوتایپ ارجاع داده شود.

mm  ،پزشك مركز ارجاع داده شده و در نهایت بیوشیمی برای انجام آزمایشات به طور مستقیم مادرباشد 

. در مواردی كه مادر از نظر می نمایدمادر را راهنمایی  ،بیوشیمی گرافی و آزمایشاتسونونتایج  بر اساس

( باشد، ادامه مراقبت های معمول بارداری صورت می گیرد. در  250/1 >خطر م داون كم خطر )سندر

منتخب برنامه  متخصص زنان( محسوب می گردد، مادر به  1/ 250 <خطر مواردی كه میزان خطر بالا )

 .ارجاع داده می شود

 :   روز 6هفته و  16تا  14سن بارداری بين  -ب

 ههفت14در  Inhibin–A و Total hCG ،AFP ،UE3شامل  Quadruple Testدر این موارد از 

 می نماید. مادر را راهنماییتایج آزمایشات بر اساس ن پزشك مركز استفاده می شود.روز  6هفته و  16تا 

می گیرند. مادران با میزان خطر بالا های معمول بارداری قرار  (تحت مراقبت 270/1>موارد با خطر كم )

 ارجاع داده می شوند. منتخب برنامه متخصص زنانبه  ( 270/1<)

 :دسترسی ندارند تاندارداس NTکه به سونوگرافی جهت تعیین مناطقیغربالگری در :  روش دوم 

یا  NT، Serum Integrated Testگرافی استاندارد به سونوی دسترس عدمبه دلیل  مناطقدر این 

Quadruple Test  انجام می شود زمان مراجعه مادر) سن بارداری(بر اساس: 
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 هفته: 14سن بارداری کمتر از  -الف 

 13 تا هفته  11در   PAPP Aی اندازه گیریاستفاده می شود؛ یعن Serum Integratedاز روش  

 بارداری  روز 6هفته و 

 و

 16تا هفته  14 در Inhibin –Aو Total hCG،AFP، UE3شامل  Quad marker اندازه گیری 

 روز بارداری.  6و هفته

تحت  ( 270/1>نماید. موارد با خطر كم )مادر را راهنمایی می نتایج این دو مرحله بر اساس  پزشك مركز

زنان منتخب  متخصص( به  270/1<مراقبت های معمول بارداری قرار می گیرند. مادران با میزان خطر بالا )

 ارجاع داده می شوند. برنامه

را داشته باشد،  PAPP Aمراجعه نماید و فقط نتیجه  ،هفته 17پس از  یمادردر این روش نكته : چنانچه 

 د.شوارجاع داده  متخصص زنانبه می بایست 

 شامل  Quadruple Testدر این موارد از   :روز 6هفته و  16تا هفته  14سن بارداری بين  -ب 

Total hCG  وAFP   وUE3 و Inhibin –A  استفاده می شود. روز  6هفته و  16هفته تا 14در

 270/1>می گردد. موارد با خطر كم )محاسبه پزشك مركز نتایج آزمایشات توسط میزان خطر بر اساس 

 متخصص زنانبه  ( 270/1<بالا )مادران با میزان خطر مراقبت های معمول بارداری قرار می گیرند و  (تحت

 ارجاع داده می شوند.

را جهت انجام كاریوتایپ ر خطر پ، متخصص زنان مادر در ادامه روند غربالگری، ای فوقدر هر یك از روش ه 

 به آزمایشگاه تشخیص ژنتیك ارجاع می دهد.

بسته به شرایط و سن بارداری می تواند آمنیوسنتز ، نمونه گیری از جنین بر اساس نظر متخصص زنان روش

 باشد. CVS (Chorionic Villous Sampelling)یا 

مراقبت های معمول  باشدسالم  اختلال،از نظر این  چنانچه بر اساس نتیجه آزمایش تشخیص ژنتیك، جنین

اختلالات كروموزومی، آزمایشگاه م داون یا هر یك از صورت ابتلای جنین به سندربارداری ادامه می یابد. در 

كلیه مادران  تیجه را به متخصص زنان اطلاع دهد.تشخیص ژنتیك می بایست طی گزارش تلفنی فوری ن

به مشاور ژنتیك ارجاع داده  متخصص زنان توسطدارای جنین مبتلا به اختلالات كروموزومی می بایست 

ارجاع فوری  قدام برای ختم بارداری امتناع می كند،ارجاع به مشاوره ژنتیك در صورتی كه مادر از ا شوند.
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ی تواند قبل و یا بعد از سقط و لزوما قبل از مشاوره ژنتیك بر اساس شرایط ماست. در غیر از این موارد، 

 بارداری بعدی صورت گیرد.

مركز به تشخیص ژنتیك را  ملزم اند، نتیجه زنان متخصصو  در همه موارد فوق ، تیم مشاوره ژنتیك 

 د.نبهداشت ارجاع دهنده اعلام نمای

با بارداری تك قلویی یكسان می باشد ولی در بارداری های بیش از  ی غربالگری، معیار هادر دو قلویی  نكته:

 است. NTدو قلو، معیار غربالگری فقط بر اساس 

: چنانچه خطر سایر اختلالات كروموزومی در غربالگری بالا گزارش شود، سایر اختلالات كروموزومیدر مورد 

 . استسندرم داون  مسیر ارجاعات و اقدامات تشخیص و پس از تشخیص به ترتیب

با توجه به قوانین موجود  ،در این دستورالعملبرای هر یك از مراحل غربالگری :زمان های انتخاب شده  نكته

 تعین شده است. ،در ایراندر مورد سقط انتخابی جنین 
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 ش وع م اقبت با دا ی  وش اول

 /سونو سه ماهه اولLMPتعیین سن با دا ی ب  اساس 

>17w+1d 

 

<11w 14w-17w 11w 13w+6d- 

ا جاع به مت صص 

 زنان 

 

توس  پزشک   Combined Testد   واست   

 م  ز
آموزش ب ای م اجعه د   توس  پزشک م  ز Test Quadد   واست   

 هفتگی 11

  اهنمایی توس  پزشک م  ز

 

 پ     

 ا جاع به مت صص زنان

 

 انجا  آزمایش تش یص ژنتیک

 

 مبتلا به ا تلال    وموزومیجنین 

جنین 

 سال 

ادامه م اقبت های معمول 

 با دا ی

 

 ا جاع به مت صص زنان/مشاو ه ژنتیک جهت  اهنمایی ب ای  ت  با دا ی
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 جنین مبتلا به ا تلال    وموزومی سال جنین 
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 با دا ی

 

 ا جاع به مت صص زنان/مشاو ه ژنتیک جهت  اهنمایی ب ای  ت  با دا ی
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 ساختار و شرح وظایف –بخش سوم 

 معاونت بهداشت ستاد وزارت بهداشت:  

 ) مرجع سلامتآزمایشگاه -اداره ژنتیک-اداره سلامت مادران( 

  هااستاندارد  تدوین برنامه و .1

 مدیریت مالی ، جذب و تخصیصشامل نمودن تمام امكانات لازم جهت اجرای استاندارد برنامه  فراهم .2

 و .... اجرای برنامه موردنیازجهت یبودجه

 ابلاغ برنامه به دانشگاه های علوم پزشكی  .3

 منظور: بخشی بههای درونانجام هماهنگی .4

 ازطریق كنترل كیفی مستمر؛ های لازم ارتقای دانش و مهارت پرسنل مسئول انجام آزمایش ▪

از  ی مطلوبو استفاده ازطریق كنترل كیفی مستمرهای لازم ارتقای كیفیت انجام آزمایش ▪

 هـای بالقوه در بخش خصوصی و دولتی؛تـوانمندی

از تولد)مرجع و محیطی(، بـررسی های تشخیص پیش ی آزمایشگاهایجاد، توسعه و تكمیل شبكه ▪

DNA  وPND ؛ 

دسترسی هر چه استفاده از پوشش بیمه ،  جهت مرتبطی همكاری و همـاهنگی بـا مـركـز تـوسعه ▪

 ...بضاعت بـه خـدمـات تخصصی و بضاعت و بی های در معرض خطر بیماری كمبهتر خانواده 

 های آموزشی تدوین برنامه .7

 های آموزشیپیشنهاد شیوهی مواد آموزشی و تهیه .8

 های ارشدها به مقامخـوراند و تهیه و تحویل گزارشی پسها، ارائهنظارت و پایش برنامه در دانشگاه .9

 آوری اطلاعات، تجزیه و تحلیل، تفسیر و انتشار آن گرد .10

 های علمی سالانه برگزاری گردهمایی .11

ارائه راهكارهای مناسب جهت بهبود روند اجرای هـا و پایش و ارزیابی اجرای برنامه در سطح دانشگاه .12

 برنامه

.ارسال گزارش دوره ای به معاونت های بهداشت و درمان وزارت متبوع در زمینة شاخص های اصلی برنامه 18

 كشوری 

 . پیگیری و نظارت  بر حسن اجرای دستورالعمل و آیین نامه های ارسالی از معاونت بهداشت19

  وزارت بهداشتمعاونت درمان ستاد 

تبدیل دستورالعمل برنامه به راهنمای اجرایی بیمارستانی و پاراكلینیكی و ابلاغ به بیمارستان ها از طریق 

 معاونت درمان دانشگاه های علوم پزشكی

 تامین اعتبار مورد نیاز خدمات درمانی مرتبط
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 تعیین تعرفه خدمات مورد نیاز

 هپیگیری پوشش بیمه خدمات مورد نیاز برنام

 تامین و مدیریت خدمات كلینیك و پاراكلینیك مورد نیاز برنامه
 

 :دانشگاه / دانشکده علوم پزشکی 

 معاونت بهداشت: -الف

 بر عهده معاونت بهداشت بوده و تقسیم وظایف به شرح زیر می باشد: مسئولیت اجرای استاندارد برنامه

 ،باردار در معرض خطر از نظر سندرم داونمادران  سامان دهی امور مربوط به غربالگری )شناسایی(

بر عهده گروه سلامت جمعيت و خانواده و امور مربوط به مشاوره ژنتيک، تشخيص ژنتيک و 

 .می باشد ه گروه مبارزه با بيماری هامراقبت ژنتيک بر عهد

  هامعاونتسایر  طراحی و ارتقاء مستمر برنامه عملیاتی با هماهنگی .1

 برابر دستورالعمل مربوط های تحت پوشششهرستاندرگیر اجرای برنامه  پرسنلآموزش  .2

 تكثیر و ارسال مطالب آموزشی مورد نیاز  .3

خورانـد و تهیه و تحویل گزارش به ی پستكمیل چك لیست مربوطه ، ارائه هـا،نظارت و پایش شهرستان .4

 مدیران ارشد

 در قـالب گزارش وضعیت موجود برنامهآوری اطلاعات، تجزیه و تحلیل، تفسیر و انتشار آن گرد .5

و پیگیری تـا دریافت  معاونت بهداشتدر سطح دانشگاه و انعكاس به  ها ، پیشنهاداتنظر گردآوری نقطه .6

 پاسخ مناسب

 افراد تحت پوشش مراقبت )واردشده و خارج شده( ژنتیكاعلام مـوارد مهاجـرت  .7

مورد نیاز برنامه و یا خصوصی(  )دولتی و/ پاراكلینیكیمراكز معرفی  انجام هماهنگی های لازم جهت .8

  به شهرستان های تحت پوشش تعیین نحوه ارجاع زوجین به مراكز مذكور

معرفی شماره تماس و اسامی كاركنان مسوول پیگیری شهرستان های  انجام هماهنگی های لازم جهت .9

 )دولتی و/یا خصوصی( مورد نیاز برنامه  مراكز پاراكلینیكیتحت پوشش به متخصصین زنان، 

 و اطلاعـات  آمارمـوقع  ارسـال بـه .10

 

 حوزه معاونت درمان: -ب 

 شركت نمایندگان فعال، موثر و ثابت از بخش های مختلف از معاونت درمان در جلسات  .1

 مشاركت در طراحی و ارتقاء مستمر برنامه عملیاتی با هماهنگی معاونت بهداشتی .2
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اجرای آموزش دوره ای گروه های هدف در سطح منطقه تحت پوشش برنامه با هماهنگی مشاركت در  .3

 معاونت بهداشتی

 مركز استان برای بیماران متولد شده با سندرم داونمعرفی بیمارستان منتخب  .4

طرف قرارداد برای انجام اقدامات تشخیصی با هماهنگی معاونت  رفرال و رفرانسمراكز پاراكلینیك  تعیین .5

و ضوابط و  بهداشتی و عقد قراردادهای مربوط برابر با ضوابط و اعلام موارد در دستورالعمل كشوری

 شرایط انتقال نمونه

، متخصصین و نظارت و كنترل كیفی موثر آزمایشگاه های غربالگری ، مراكز رادیولوژی غربالگری .6

 بطور مستمر و گزارش وضعیت به رییس دانشگاه  شگاه های تشخیص ژنتیكآزمای

تثبیت نظام ثبت اطلاعات بر اساس دستورالعمل كشوری در بخش های مختلف و حمایت از ارسال  .7

 اطلاعات درخواست شده به معاونت بهداشت

دیریت برنامه نظیر هماهنگی با معاونت بهداشت در توسعه همكاری با بخش ها و سازمان های موثر در م- .8

 كمیته امداد امام خمینی )ره( و مجمع خیرین به منظور تسهیل خدمات بیماران بی بضاعت هلال احمر،

 مرکز بهداشت شهرستان 
 

 و تقسیم وظایف به شرح زیر می باشد: مسئولیت اجرای استاندارد برنامه ،شهرستـان نیزمركز بهداشت در 

)شناسایی ( مادران باردار در معرض خطر از نظر سندروم داون بر عهده  سامان دهی امور مربوط به غربالگری

واحد سلامت جمعیت و خانواده و امور مربوط به مشاوره ژنتیك، تشخیص ژنتیك و مراقبت ژنتیك بر عهده 

 می باشد.ا گروه مبارزه با بیماری ه

 درمانی هـای آموزشی مرتبط با كاركنان بهداشتیانجام فعالیت .1

 ارسال آن به سطوح محیطی و ههای مربوطفرم دستورالعمل و تكثیر .2

اعلام موارد جدید بیماری از سوی  ی همكاری و هماهنگی با مدیر درمان در سطح شهرستان در جهتتوسعه .3

 بخش های مختلف درمان

حت درمانی شهری و روستایی تی ژنتیك به مراكز بهداشتیی مشاورهویـژهمعرفی و اعلام نشانی مـراكـز  .4

 شپوش

  در زمان مشخص شده مبتلا انجام مكاتبه با پزشكی قانونی استان جهت تسهیل در سقط قانونی جنین .5

جهت  دانشگاهبه معاونت بهداشت شهرستان  یهامسوول پیگیری ستاد مبارزه با بیماریفرد معرفی  -ب

 یا خصوصی( مورد نیاز برنامه  )دولتی و/ مراكز پاراكلینیكیمعرفی به متخصصین زنان، 

 خـوراندی پسهای مـربوط و ارائهلیستنظارت و پایش مستمر عملكرد سطوح محیطی توسط چك  .6
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 ودر مورد متولدین جدید مبتلا به سندروم داون بیماری های ژنتیك  فرم بررسی اپیدمیولوژیك بروز تكمیل .7

 ارسال آن به معاونت بهداشتی دانشگاه/ دانشكده

 افراد تحت پوشش مراقبت )واردشده و خارج شده( ژنتیكاعلام مـوارد مهاجـرت  .8

درمانی مربوط  شـده از مـركـز مشاوره ژنتیك به مركز بهداشتی دریافت فرم اعلام وضعیت مراقبت ارسال .9

 های لازمجهت انجام پیگیری

اعلام وضعیت مراقبت " مساكن شهرستـان دیگری باشند، فرخانواده تحت مراقبت درصورتی كه  تذكر:

 شود.می  ی مربوطه ارسالبه معاونت بهداشتی دانشگاه/ دانشكده "ژنتیك

 عاونت بهداشتی دانشـگاه/ دانشكدههـای آماری بـه مموقع فرم بندی و ارسـال بهجمع .10

شناسایی شده جدید بر اساس فرم مربوطه، به تیم مشاوره ژنتیك و مركز  افراد در معرض خطرمعرفی  .11

 بهداشتی درمانی محل سكونت

 اطلاعات، تجزیـه و تحلیل، تفسیر و انتشار وضعیت مـوجـود اجرای برنـامه در شهرستان وآمار و آوری گرد .12

 معاونت بهداشتی دانشگاه/ دانشكدهی یك نسخه به ارائه

 )مشاوره هـای مـدیریتی در آرشیـو قسمت مـربوطهها و نامهها، دستورالعملتب، جزوهكبایگانی و نگهداری  .13

 ژنتیك، آزمایشگاه و ...(.

 

 درمانی روستاییرکز بهداشتیم 
 های بهداشتهای مربوط به برنامه در خانهسرپرستی و نظارت بر فعالیت .1

 های بهداشتجهت خانههای مورد نیاز هـای آموزشی و فرمارسال دستورالعمل و جزوه .2

اجزاء و اهمیت بازه های زمانی در برنامه و ی ارتقای سطح آگاهی بهورزان در رابطه با ریزی در زمینهبرنامه .3

 موارد نیازمند اقدامات فوری

بنـدی جمعو  تأكید بر گروه های هدف روستایی با ییارتقای سطح آگـاهی جامعهریـزی در زمینهبرنامه .4

 هـا و پیشنهادات به مـركـز بهداشت شهرستان.حلی راههمشكلات و ارائـ

های مدیریتی دریافتی در آرشیو قسمت ها و نامهها، دستورالعملها، جـزوهبایگانی و نگهداری تمام كتاب .5

 مربوط.

 ی ژنتیكی مشاورهدرمانی ویژهدر معرض خطر به مركز بهداشتیافراد ارجاع  .6

اعلام " شـده از مـركـز بهداشت شهرستان، بر اساس فـرم در معرض خطر معرفی افراداعلام مشخصات  .7

 هـای بهداشت تحت پوشش جهت پیگیری و مراقبت ویژهبه خانه  "وضعیت مراقبت ژنتیك

های بهداشت تحت پوشش، رفع نواقص احتمالی و ارسال آمار صحیح های آماری از سطح خانهگردآوری فرم .8

 بـه مـركز بهداشت شهرستان بندی شده فصلیو جمع

و پس از رفع  های بهداشت خودداریهای دریافتی از خانه كارشناس/ كاردان مركز باید از ارسال مستقیم فرم

 .نماید به مركز بهداشت شهرستان اقدامآن ارسال  و بندی و نوشتن مجدد نواقص، نسبت به جمع
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  /خانه بهداشت  /پایگاهمرکز بهداشتی درمانی شهری 
 بهداشتمراكز/ پایگاه های های مربوط به برنامه در سرپرستی و نظارت بر فعالیت 1

 بهداشتمراكز/ پایگاه های  های مورد نیاز جهتهـای آموزشی و فرمارسال دستورالعمل و جزوه 2

اجزاء و اهمیت بازه های زمانی در  در رابطه باكاركنان ی ارتقای سطح آگاهی ریزی در زمینهبرنامه  3

 برنامه و موارد نیازمند اقدامات فوری

و  تأكید بر گروه های هدف با تحت پوشش یارتقای سطح آگـاهی جامعه یریـزی در زمینهبرنامه 4

 هـا و پیشنهادات به مـركـز بهداشت شهرستانحلی راهبنـدی مشكلات و ارائـهجمع

های مدیریتی دریافتی در آرشیو قسمت ها و نامهها، دستورالعملها، جـزوهكتاببایگانی و نگهداری تمام  5

 مربوط

 ی ژنتیكی مشاورهدرمانی ویژهدر معرض خطر به مركز بهداشتیافراد ارجاع  6

اعلام " شـده از مـركـز بهداشت شهرستان، بر اساس فـرم در معرض خطر معرفی افراداعلام مشخصات  7

 هـای بهداشت تحت پوشش جهت پیگیری و مراقبت ویژهبه خانه  "وضعیت مراقبت ژنتیك

بهداشت تحت پوشش، رفع نواقص احتمالی و ارسال مراكز/پایگاه های های آماری از سطح گردآوری فرم 8

 بندی شده فصلی بـه مـركز بهداشت شهرستانآمار صحیح و جمع

 

و پس از  بهداشت خودداریمراكز/پایگاه های افتی ازهای دری كارشناس/ كاردان مركز باید از ارسال مستقیم فرم
 .نماید به مركز بهداشت شهرستان اقدامآن ارسال  وبندی و نوشتن مجدد رفع نواقص، نسبت به جمع

 کاردان /کارشناس بهورز/ / وظایف مراقب سلامت 

 اقدامات فوریاجرایی و اهمیت بازه های زمانی در برنامه و موارد نیازمند -توجه به محتوای علمی .1

كنندگان در پرونده ،كارت سلامت ، فرم ها و دفاتر مراجعه ثبت مشخصات و نتایج غربالگری اولیه .2

 مربوطه 

ارجاع مادران دارای عامل خطر فامیلی و یا بیماری های ژنتیك به پزشك تیم سلامت جهت بررسی و  .3

 تایید

  ارجاع مادران باردار برای انجام غربالگری به پزشك مركز .4

و اختلالات كروموزومی و  سندرم داوناعلام آمار فصلی كل افراد شناسایی شده دارای عامل خطر  .5

 مركز بهداشت شهرستانبه ژنتیك 

 ژنتیك اجتماعی ()مطابق با برنامه انجام مراقبت ژنتیك  .6

جهت تایید تشخیص به پزشك و اعلام موارد تایید شده به لدین جدید مبتلا به سندروم داون ارجاع متو .7

 مركز بهداشت 

های مدیریتی دریـافتی در آرشیو هـا و نامههـا، دستـورالعملهـا، جـزوهبـایگانی و نـگهداری تمـام كتاب .8

 پزشك خانواده
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  1پزشک عمومی سطح : 

 برنامه و موارد نیازمند اقدامات فوریاجرایی و اهمیت بازه های زمانی در -توجه به محتوای علمی .1

بررسی و تایید موارد ارجاع شده از سوی مراقب سلامت/ بهورز بعد از انجام غربالگری از نظر وجود عامل خطر  .2

 فامیلی و یا بیماری های ژنتیك

 ارجاع افراد دارای عامل خطر فامیلی به تیم مشاوره ژنتیك جهت بررسی و تایید .3

 تفسیر نتایجبالگری و در خواست آزمایشات غر .4

 نظارت بر تهیه و ارسال آمار، ثبت دفاتر و ... .5

 بر اساس الگوریتم مشاوره ژنتیكمتخصص زنان/ ارجاع مادران پر خطر از نظر سندرم داون به  .6

  به متخصص زنانخطر( .استفاده كرده اند) موارد پراز روش های كمك باروری ی كه ارجاع مادران .7

هفته دارند، به متخصص زنان جهت  17كه در اولین مراجعه سن  بارداری بیش از  ارجاع  مادران بارداری .8

 بررسی امكان غربالگری

 تایید آمار فصلی .9

 

 مرکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیک : 
 وظایف تیم مشاوره ژنتیك در برنامه كشوری ژنتیك اجتماعی مطابق با  

 

 :آزمایشگاه ها 

 :کننده نمونه )به عنوان آزمایشگاه سطح اول(آزمایشگاه های ارسال الف ( 

 اجرایی و اهمیت بازه های زمانی در برنامه و موارد نیازمند اقدامات فوری-توجه به محتوای علمی .1

 براساس دستورالعمل مكتوب آزمایشگاه و مطابق با استانداردهای مصوب كشوری و ارسال نمونه نمونه گیری .2

  )استاندارد های آزمایشگاهی برنامه (

 تكمیل و ارسال فرم اطلاعات مورد نیاز همراه نمونه  .3

 سن حاملگی و تطبیق آن با نوع تست درخواستی در هنگام پذیرش بررسی مناسب بودن  .4

 كلیه مراجعین قبل از نمونه گیری  و دریافت نتایج آزمایش هاطلاع رسانی درمورد نحوه انجام ا  .5

 قبل از نمونه گیری نرای هر یك از مراجعیفرم رضایت نامه بتكمیل  .6

  سال 5ه نمونه های ارسالی به مدت نگهداری سوابق مربوط ب .7

 

 )به عنوان آزمایشگاه سطح دوم ( ( آزمایشگاههای منتخب غربالگری شهرستانب 

 

 اقدامات فوری اجرایی و اهمیت بازه های زمانی در برنامه و موارد نیازمند-توجه به محتوای علمی .1

 عقد قرار داد با مركز بهداشت / شبكه بهداشت و درمان  .2
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مراكز بهداشتی درمانی و كلینیك  آزمایشگاه های سطح یك، پذیرش فوری و ثبت كلیه موارد ارجاع شده از .3

 پره ناتولوژیست های همكار برنامه های متخصصین زنان/

 انجام كلیه آزمایشات غربالگری با رعایت استاندارد .4

در دفتر  بت جواب آزمایشات غربالگری مثبتارسال جواب نمونه های غربالگری ارسالی به محل ارجاع و ث .5

 ثبت اطلاعات 

یا  )تلفنی/ فاكس( جهت پیگیری فوری موارد به مركز بهداشت شهرستان گزارش فوری موارد با ریسك بالا .6

  مراكز خصوصی ارجاع دهنده بیمار

 شركت در برنامه های آموزشی تعیین شده توسط سطوح بالاتر  .7

 تحویل رسید انجام نمونه گیری به مادر و راهنمایی ایشان برای پیگیری و دریافت جواب مكتوب آزمایش  .8

آرشیو منظم و قابل دسترس آئین نامه ها، دستورالعمل ها، كتب آموزشی و یك نمونه از فرمهای مرتبط و  .9

 انی آنها  پی گیری به روزرس

 

 خبمرکز سونوگرافی منت  : 

 عقد قرار داد با مركز بهداشت  .1

 پذیرش فوری و ثبت  موارد ارجاع .2

  به مركز بهداشت شهرستان (NT> 3 mm) خطرپرموارد   ( یتلفن) اعلام فوری .3

  مراكز خصوصی ارجاع دهنده بیمار و ژنتیكبه مركز مشاوره  (NT> 3 mmخطر )پر ارجاع مادر .4

  به آزمایشگاه (NT< 3 mm )ارجاع سایر موارد  .5

گروه پرخطر  جزء باردارید وسونوگرافی انجام شده موارد غیر طبیعی دیگری تشخیص داده ش چنانچه درنكته: 

 گردد.محسوب میغربالگری 

 اعلام ماهیانه موارد مطایق فرم و دستورالعمل به مركز بهداشت .6

 زمینه انجام سونوگرافی مشاركت در برنامه های آموزشی لازم در .7

 :متخصص زنان همکار برنامه 

 رعایت استاندارد های برنامه .1

 ثبت نام در سامانه الكترونیك برنامه سندرم داون .2

 ارسال پسخوراند به مراكز بهداشت  .3

 شركت در جلسات هماهنگی در برنامه غربالگری سندرم داون .4

  :بیمارستان های تحت پوشش 

 مركز بهداشت در اجرای پروتكل های ابلاغیهمكاری و هماهنگی با شبكه/  -1

 ارد بروز( به مركز بهداشت شهرستاناعلام موارد جدید متولدین مبتلا به سندرم داون )مو -2
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 ، فرم هااخص هاش بخش چهارم :

 های برنامه شاخص  -الف 

 میزان بروز موارد سندرم داون  -1

 نشده غربالگری  صد موارد بروزدر -2

 )به تفكیك روش غربالگری ( در غربالگری خطرپر درصد نتایج -3

 ( DR)نتایج مثبت سندروم داون در آزمایش تشخیص ژنتیكدرصد  -4

 كیژنت صیتشخ شیآزما در...(  و 13،18یزومیتر) یكروموزوم اختلالات ریسا مثبت جینتا درصد -5

 درصد سقط انتخابی در موارد مبتلای شناسایی شده  -6

 )به تفكیك روش غربالگری ( درصد موارد مثبت كاذب غربالگری -7

 درصد موارد بروز در مادران غربالگری شده  -8

 میانگین سن حاملگی مادر در زمان مراجعه به پزشك قانونی  -9
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 فرم های برنامه: -ب                       

 برنامه مادران به شرح زیر است :فرم های  مراقبت و تشخیص ژنتیك، فرم های موجود در برنامه ژنتیك اجتماعی بوده و تغییرات اعمال شده در ربوط به مشاوره ، در فرآیندهای مفرم های برنامه 

              

               مرکزبهداشت شهرستان:                                                                             دفتر مراقبت ممتد مادران) از دوران پيش از بارداری تا پس از زایمان (                                                                                              

 13سال                                   درمانی /پایگاه بهداشتی :                                                           خانه بهداشت :                              -مرکز بهداشتی
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 دفتر مراقبت ممتد مادران )از دوران پيش از بارداری تا پس از زایمان(

   13         درمانی /پایگاه بهداشتی :                                                            خانه بهداشت :                         سال -مرکز بهداشت شهرستان:                               مرکز بهداشتی  
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 در ستون وضعيت غربالگری جنينی بلی باشد:

 نتيجه طبيعی=ط

 نتيجه غير طبيعی=غ

برگه ارجاع ثبت و بهه مهادر    شود و در پایگاههای بهداشتی نتيجه توسط پزشک مرکز در پزشک مرکز بررسی و ثبتونده توسط نتيجه غربالگری در فرم داخل پر

 و پس از ارائه به واحد بهداشت خانواده در پرونده الصاق شود. )در دستورالعمل اجرای برنامه غربالگری در حوزه بهداشت ثبت شود ارائه دهد

 

 وضعيت بارداری فعلی: شرح حال ابتدای بارداری، در قسمتبخش در راهنمای کد گذاری در 

 

 = مادر پر خطر غربالگری جنينی اضافه شود.11کد  

 

 در بخش سقط /حاملگی خارج رحمی: 

 برای سقط ناشی از ناهنجاری جنينی تعریف شود. 4کد  
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         1393درمانی و پایگاه ها(  در سال  اطلاعات آماری بر اساس دفتر مراقبت ممتد مادران / مناطق شهری )مراکز بهداشتی

دانشگاه/ دانشكده علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی:  

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

18 

1 2 3 4 5     16 17 

 نام شهرستان ردیف
تعداد زنان 

 زایمان کرده 

تعداد سقط/ 

از  حاملگی خارج

 رحم

مراقبت پیش 

 از بارداری

    

زایمان 

 زودرس

 2حداقل 

بارمراقبت 

پس از 

 زایمان 

 وضعیت غربالگری سندم داون

…… 

ماماروس

تا و 

 بهورزماما

افراد 

دوره 

ندیده/ 

مامامحلی/ 

 هیچكس
تعداد 

غرباگری 
 انجام شده

تعداد 
موارد 
 طبیعی

داد تع
موارد 

غیر 
طبیعی) 

 (بالا خطر

تعداد 
موارد 

 سقط

                            

                            

                            

                            

                            

                            

                            

                            

                            
 

 

 

 

 

 



32 

 

0 

         1393اطلاعات آماری بر اساس دفتر مراقبت ممتد مادران / مناطق روستائی )خانه های بهداشت(  در سال 

دانشگاه/ دانشكده علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی:  

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

    

1 2 3 4 5   15 16 17 18 

 نام شهرستان ردیف
تعداد زنان 

 زایمان کرده 

تعداد سقط/ 

حاملگی خارج از 

 رحم

مراقبت پیش از 

 بارداری

 عامل زایمان   

زایمان 

 زودرس

 2حداقل 

بارمراقبت 

پس از 

 زایمان 

 وضعیت غربالگری سندم داون

…. 

 

پزشک، 

 ماما

ماماروس

تا و 

 بهورزماما

افراد 

دوره 

ندیده/ 

مامامحلی/ 

 هیچكس
تعداد 

غرباگری 
 انجام شده

تعداد 
موارد 
 طبیعی

تعداد 
موارد 

غیر 
طبیعی) 
ریسک 
بالا و 

 متوسط(

تعداد 
موارد 

 سقط

                              

                              

                              

                              

                              

                              

                              

                              

                              


