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 باسمه تعالی                                                                                      

 آشنایی با سندرم داون، ضرورت غربالگری بیماری و روش های آن

فیزیكی مشخصی بودند توصیف گروهی از كودكان مبتلا به عقب ماندگی ذهنی را كه دارای ویژگی های  1866در سال  J.L.Down لانگدان داون

موارد این بیماری  %95است. حدود 21( دریافتند كه عامل سندروم داون، تریزومی 1959همكاران) و Lejeuneسال بعد،  100 "و تقریبا كرد

ی پنج درصد باقیماندهدرصد در جریان میوز دو( .25درصد در جریان میوز یك و  75مادر به وجود می آیند) 21در اثر عدم جدایی كروموزوم شماره 

 موارد سندروم داون، حاصل موزائیسم یا جابه جایی هستند.

 بالا اردارب)زنان  كروموزومی جنین به طور ابتدایی به زنان در معرض خطر هبرای غربالگری سندرم داون در كشورهای صنعتی آمینوسنتز و مطالع 

سندرم داون و یا ناقل بازآرایی كروموزومی هستند ( پیشنهاد می شد. اگر انجام غربالگری،  سال، زنانی كه هم اكنون دارای فرزند مبتلا به 40تر از 

 درصد 30) .قرار می گیرند "پرخطر"از كل جمعیت زنان باردار از این نظر در گروه  درصد 5ود، محدود ش سال 35زنان باردار  بیش از  به فقط

به موازات افزایش ظرفیت آزمایشگاهی، محدودیت سن زنان در این  .حاصل بارداری این گروه از مادران هستند 21كودكان مبتلا به تریزومی 

 آمده است.  قلویی تك حاملگی در داون سندرمبروز  نظر از مادر سن با مرتبط خطر1شماره جدول درغربالگری كاهش یافته است. 

 داون سندرمبروز  نظر از مادر سن با مرتبط خطر: 1جدول شماره 

 خطر بروز سندرم داون

 )یك مورد در ...(

 سن مادر

 )سال(

1495 18 

1475 20 

1340 25 

935 30 

350 35 

85 40 

34 45 

 

 : داون سندرم علائم

تال با های اپی كانچیناین بیماران با عقب ماندگی متوسط تا شدید ذهنی ، هایپوتونی و تغییرات خاص دیسمورفیك در چهره مشخص می شوند. 

وچك همراه با ك سر ،شیار های پلكی متمایل به بالا، پل صاف بینی، چانه كوچك، ماكرو گلوسیا، صورت پهن، گردن كوتاه، نقاط سفید روی عنبیه

است  ی پشت گردن شل، پوست ناحیهشایعی پس سری صاف، هیپوتونی شدید همراه با بیرون آمدن زبان از علائم این سندرم است. به طور حیهنا
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خط كف دستی واحد، هیپوپلازی فالنكس میانی انگشت پنجم دست و فضایی مشخص )شكاف كفش صندل  كوتاهی انگشتان دست، و علاوه برآن،

Sandal-toe-gap) فی سونوگرا با بین انگشتان اول و دوم پا، و شل بودن مفاصل دیده می شود. اختلالات عمده ای كه ممكن است در بررسی

و ناهنجاری های  موارد %40در (  Endocardial cushion defectsدیده شوند شامل ناهنجاری قلبی )بویژه نقایص بالشتك اندوكاردی

)خطر ابتلا به لوسمی می باشد. دركودكان مبتلا به سندروم داون، میزان بروز لوسمی موارد  %5شپرونگ   در یا هیرگوارشی مانند آترزی دوازدهه 

به علاوه ضایعات دژنراتیو نرونال شبیه آلزایمر در و بیماری تیروئید افزایش می یابد. برابر افراد طبیعی است(  20در دوران كودكی در مبتلایان 

سال یا بیشتر  60ود. طول عمر افراد مبتلا به سندرم داون در صورت عدم وجود ضایعات مادرزادی قلبی می تواند به بالغین مبتلا مشاهده می ش

بالاتری دارند. مهارتهای اجتماعی اكثر كودكان به  IQاست و تعداد اندكی از بیماران متغیر 50تا  25از  بیماران( این IQضریب هوشی )برسد. 

 .هاستر از سن عقلی آنتسال عقب 3-4طور متوسط 

ابتلای جنین به یكی از خطر  احتمال ،عدم جدایی كروموزومی ناشی از سندرم داون مبتلا به یا فرزند جنینسابقه  داشتن در صورتخطر عود: 

ایز حبیشتر است،  وابسته به سن تا زمانی كه از خطرافزوده . این خطر باشدمیصد به یك  حدود زن،این های بعدی  بارداریدر  ها انواع تریزومی

ومی وزمكروبررسی  است. وابسته به سن میزان خطر برابر بادر این زنان میزان خطر ابتلای جنین به تریزومی ها و پس از آن  اهمیت می باشد

 .متعادل باشدد كه تریزومی ناشی از جابجایی نا، فقط در صورتی ضرورت دارنوالدین

 افراد مذكر مبتلا. سندروم داون خواهند بودمبتلا به دارای قدرت باروری هستند و حدود یك سوم فرزندان آنها  افراد مونث مبتلا به سندروم داون

نابارور هستند. البته موارد اندكی از قدرت تولید مثل در مردان  همیشه "تقریباشوند و  اسپرماتوژنز می چشمگیر كاهشبه سندروم داون دچار 

  .ستگزارش شده ا

 های آزمایشگاهی و رادیولوژی مورد استفاده در غربالگری سندرم داون: شاخصانواع 

در دو  شاخص هااین  های غربالگری آغاز می شود.روشاستراتژی پذیرفته شده به منظور تشخیص این بیماری در مرحله قبل از تولد با  انجام 

 .می گیرند گروه عمده آزمایشگاهی ) بیوشیمی و مولكولی( و رادیولوژی قرار

 

 آزمایشگاهی  شاخص های 

 می باشند: گروه عمده بیوشیمیایی و مولكولی قرار می گیرند شامل موارد زیر در دوكه آزمایشگاهی  شاخص های

 :PAPP-A  (Pregnancy Associated Plasma Protein A ) –الف

ابت می یابد. ث شهای درشت با منشاء جفت است و غلظت آن در طول مدت یك بارداری طبیعی بطور ثابت افزای گلیكوپروتئین دارای مولكول

به  10-14شده كه كاهش قابل توجه این ماده با اختلالات كروموزومی در جنین به خصوص سندرم داون مرتبط است و این همبستگی در هفته 

                                                                                          .حداكثر خود می رسد

                                                                                                        Free β hCG or Total  hCG -ب 

د و سپس كوریون و جفت ترشح می شود با ترشحی افزاینده به حداكثر مقدار خود در این هورمون كه در دوران بارداری ابتدا با منشاء جسم زر   

 20،000به غلظتی در حد   18( و سپس در اوایل سه ماهه دوم افت نموده و در هفته IU/L 100،000-200،000بارداری می رسد ) 10هفته 

IU/L   می رسد. تركیبات مختلف  این هورمون یعنیFree β hCG  وIntact or Total  hCG   را می توان در غربالگری سندرم داون
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شده  هاندازه گیری نمود ولی باید توجه داشت كه عملكرد هر كدام بسته به هفته بارداری كه در آن اندازه گیری می شوند متفاوت است.  نشان داد

بارداری بیشترین ارزش تشخیصی را در مورد سندرم داون دارد و در تركیب  13تا پایان هفته 11در  هفته  Free β hCGاست كه اندازه گیری 

برعكس می شود، یعنی ارزش تشخیصی   13بالاتر است . این اثر در هفته  Total hCG از 2%-3با سایر ماركرهای سه ماهه اول قدرت تشخیص 

 بارداری با جنین مبتلا به سندرم داون مقدار آن بالاتر از حد مورد انتظار می باشد.فرم كامل این هورمون قوی تر می گردد. در 

 uE3 (unconjucated Estriol ) -ج

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

بخشی از این استریول  گردد. متابولیزه شده و به استریول تبدیل میفت شود كه در نهایت در بافت جیدروكسیله تبدیل میجنین در كبد به فرم ه

می شود و با توجه به اینكه تمامی مقدار استریول غیركونژوگه در سرم مادر منشاء جنینی دارد می توان از تعیین مقدار آن خون مادر وارد جریان 

 .باشد می پایین تر از حد انتظار آن مقدار داون سندرم به مبتلا جنین با بارداری در رم داون استفاده نمود.سند غربالگریدر 

 AFP (Alpha-Fetoprotein) -د

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

  افزایش می یابد. در بارداری با جنین مبتلا به سندرم داون مقدار آن كمتر از حد معمول و مورد انتظار می باشد.

 DIA (Dimeric Inhibin –A)  -ه

ه س جفت ترشح می شود  با افزایش سن بارداری به خصوص در متشكل از دو زنجیره آلفا و بتا است كه از تخمدان ها و گلیكوپروتئین دایمریك

 افزایش می یابد.  در موارد ابتلای جنین به سندرم داون مقدار این ماده در خون مادر ماهه آخر عمدتا منشا جفتی دارد.

  رادیولوژی ) سونوگرافی(شاخص های: 

ر آناتومی و تغییراتی د شامل نقایص ساختاری، ناهمخوانی های بیومتریك ،اندیكاتورهایی كه در اولتراسونوگرافی آنوپلوئیدی ها مطرح می باشند

كه بیش از  مواردیكه وجودشان به خصوص در هستند  شاخص هایی -(soft markersماركرهای بافت نرم )  -. مورد اخیربدن است طبیعی

 ند:باشموارد زیر با حساسیت و ویژگی  قابل توجه، بیش از همه مطرح می .می كند باشد احتمال ابتلای جنین را چندین برابر مورد یك

 :Fetal Nuchal Translucency  (NT ) -فال

 ملگوریتاافزایش ضخامت بافت نرم خلف گردن شناخته شده ترین و پر استفاده ترین ماركر است كه بسیار زود قابل تشخیص بوده و هم اكنون در 

ترانسلوسنسی چین خلفی گردن در جنین در نمای های غربالگری بسیاری از برنامه های ملی جای دارد. ثابت شده است كه با اندازه گیری میزان 

خیص تش ،بارداری می توان  وجود ادم میان بافتی را كه یكی از علایم تشخیصی به نفع سندرم داون می باشد 13- 10ساژیتال در فاصله هفته  مید

نها در نیمی از موارد افزایش قابل توجه ضخامت چین میلی متر بیشتر باشد ارزش دارد. البته باید توجه داشت كه ت 3داد . چنانچه این اندازه از 

یا نقایص قلبی نیز موجب ایجاد چنین نمایی  Cystic Hygromaلل دیگری مانند ع .می باشد 21خلف گردن، جنین مبتلا به تریزومی 

 گرفته شده و افتراق داده شوند. شوند كه باید در هنگام بررسی های تكمیلی در نظرمی

 در بارداری یكی از علایم كمك كننده است. جنین (Nasal Bone: NB )ی ا هیپوپلازی استخوان بینعدم تشكیل ی -ب

 دی ( و مشاهده وجود ناهنجاری در شكل امواج داپلر مجرای وریTricuspid Regurgitationنارسایی دریچه سه لتی )  -ج
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(Ductus Venosus Flowهر دو از علایمی هستند كه مشاهده آنها احتم )ال وجود این بیماری را در جنین تقویت می كند. 

 

 

 Dr Eva Pajkrt, University of Amsterdam جلدی در ناحیه پشت گردن . ـ جنین با تجمع مایع زیر 1تصویر

 

 فقدان استخوان بینی. و NT، با افزایش ضخامت 21ـ تصویر سونوگرافی یك جنین مبتلا به تریزومی  2تصویر

موارد فقدان  درصد 70تا  60و در  (NT)موارد افزایش ضخامت لوسنسی پشت گردندرصد  75، در 21مبتلا به تریزومی  در سونوگرافی جنین

، استخوان 21های مبتلا به تریزومی  درصد جنین 70تا  60مشخص شد كه در  2001( از سال 2و  1)تصاویر  استخوان بینی مشاهده می شود.

 نیست.قابل مشاهده  روز، 6هفته و  13هفته تا  11بارداری  بینی در سن

  :غربالگری روش هایانواع 

سال یا بیشتر  35تست تشخیصی پره ناتال از نظر آنوپلوئیدی جنین، فقط در زنانی صورت می گرفت كه در هنگام زایمان  1980ی تا اواسط دهه

( سرم مادر در هفته AFP) كه سندرم داون با میزان كم آلفا فیتو پروتئین ( گزارش كردند1984و همكاران ) Merkatzداشتند. پس از اینكه 

حاملگی همراه است، غربالگری سندرم داون در زنان جوانتر نیز صورت گرفت. در طی دو دهه گذشته حوزه تشخیص پره ناتال شاهد  15-20های 

سه تا چهار برابر  21تریزومی  تشخیص میزانربالگری سه ماهه دوم، پیشرفت های شگرفی بوده است. با افزودن سایر آنالیزهای سرمی به روند غ

جالب ترین مساله این است كه با سنجش ترانس  "(. احتمالا1) رسیده است درصد 80افزایش یافته است و با تست چهار ماركری، به حدود 

دست پیدا كرد. لذا كالج  11-14ای در هفته های  مقایسهلوسنسی گردن جنین همراه با اندازه گیری ماركرهای سرمی، می توان به نتابج قابل 

كنند  برای مراقبت های پره ناتال مراجعه می 20توصیه كرده است در تمام زنانی كه قبل از هفته  2007متخصصان زنان و مامایی آمریكا در سال 

 غربالگری پیشنهاد شود.
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، استریول (AFP)جفتی ـ جنینی در جریان خون مادر مثل آلفافیتوپروتئین سن مادر، بررسی میزان بعضی محصولات علاوه بر 1980از سال 

 70تا  50این روش غربالگری بسیار موثرتر از سن مادر به تنهایی بود و می توانست . در نظر گرفته شد Free ß-hCGو   (uE3)غیركونژوگه

 را مشخص كند.  21درصد از جنین های مبتلا به تریزومی 

هفته  11 بارداری سن در – Fetal Nuchal Translucency(NT) - یبی از سن مادر و ضخامت لوسنسی پشت گردنترك 1990در سال  

 .های مبتلا را تشخیص دهد از جنین درصد 75می توانست  معرفی شد كهروز  6هفته و  13تا 

درصد  90تا  85در سه ماهه اول بارداری در حدود  (Free ß-hCG , PAPP-A)جنین و تستهای بیوشیمی مادر  NTسن مادر در تركیب با 

می تواند میزان  به همراه سایر موارد (Soft Markers)سونوگرافی  ماركر های دیگر درهای مبتلا را مشخص می كنند. استفاده از  جنین

 ( 2هم افزایش دهد. )جدول  درصد 95( را تا حد Detection Rateشناسایی )

 

 سندرم داونهای مختلف غربالگری برای روش (DR)ـ مقایسه میزان شناسایی  2جدول 

 

 

HCG: Human Chorionic Gonadotropin 

NT: Fetal nuchal Translucency 

NB: Fetal Nasal Bone 

PAPP-A: Pregnancy-Associated Plasma Protein –A 

 

 

 روش غربالگری

شناساییمیزان   

Detection Rate 

 (%) 

 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 

 روز بارداری 6هفته و  13تا  11مادر در هفته   PAPP-Aو 

 85ـ  90

 هفته در (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 
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شد، استراتژی انتخابی معمول جهت تشخیص بیماری ابتدا با  انجام تست های غربالگری آغاز می شود. با تركیب  همان گونه كه در بالا اشاره 

های مختلف غربالگری ایجاد می گردد كه معیارهای تشخیصی ذكر شده در مراحل مختلف بارداری، و یا ایجاد یك توالی زمانی در انجام آنها روش

ی مشخصی می باشند و با اجرای آنها و سپس انجام محاسبات آماری می توان احتمال معینی از خطر ابتلا هر یك دارای ویژگی های عملكرد

 جنین به آنومالی مورد نظر را محاسبه نمود. سپس براساس میزان ریسك تعیین شده برای مادران باردار برای انجام تستهای تشخیصی در مرحله

 بعد تصمیم گیری می شود. 

 :تعیین شده عبارتند از استانداردهایغربالگری برحسب  روش هایغربالگری سندرم داون انواع  های ر برنامهد

 

  :غربالگری سه ماهه اول هایروش -1

 + سن مادر NTاندازه گیری  -لفا

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

 + سن مادر  Free β hCGو A -PAPPدر سونوگرافی به همراه تعیین میزان سرمی NTشامل اندازه گیری  Combined test -ج   

 وجود دارد، روش انتخابی است(. NT)در این  دستورالعمل این روش برای مناطقی كه دسترسی به سونوگرافی 

 

  دوم: های غربالگری سه ماههروش -2

 

 d6+w16 تاw14در سرم مادر در  uE3و   AFPو  Total β hCGشامل تعیین میزان  Triple marker –الف

 d6+w16 تا w14( در Inhibin –A) DIA و uE3و  AFPو  Total β hCGشامل  Quadruple test -ب

 

 :غربالگری تلفیقی یا مرحله ای هایروش -3

طور مستقل انجام گیرد با افزایش  نسبت به اینكه بهانجام تست های سه ماهه  اول و دوم به شكل دو مرحله ای با وجود افزایش میزان تشخیص 

 موارد مثبت كاذب همراه خواهد بود، استراتژی های مطرح كنونی برای برنامه های دو مرحله ای  كه میزان خطر نهایی را پس از بررسی هر دو

 مرحله تعیین می نماید ،  عبارتند از : 

 

در سه ماهه اول با در نظر گرفتن سن مادر و انجام NT + PAPP-A  و Free β hCG شامل انجام تست های :  Integrated–الف

Quadruple test براساس مجموعه موارد است.  خطر محاسبه نهایی در سه ماهه دوم و 

نهایی براساس  م و محاسبه خطردر سه ماهه دو Quadruple testدر سه ماهه اول و  PAPP-Aانجام تست : Serum Integrated -ب

 وجود ندارد، روش انتخابی است(. NT)طبق دستورالعمل این روش، در مناطقی كه دسترسی به سونوگرافی  كلیه نتایج است.

 

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

( قرار می گیرند مشخص شده و برای آنها مشاوره و انجام تست  50/1بالاتر از  خطرخطر بالا ) محاسبه شده افرادی كه مشخصا در  خطر براساس

در سه ماهه دوم ارجاع می شوند و اقدامات  Quadruple testتشخیصی پیشنهاد می شود. سایر موارد كه ریسك كمتری دارند برای انجام 

 سه ماهه دوم صورت می پذیرد. Cut offبه  نهایی و تعیین وضعیت نسبت خطرلازم بعدی پس از محاسبه 

در این روش نیز به دنبال انجام تست های سه ماهه اول ریسك ابتلا محاسبه می گردد، اما این بار نتایج  sequential Contingent -د

بالا برای تست های  موارد با خطرمی گیرند.  بندی های مشخص و با فاصله در سه گروه خطر بالا ، خطر متوسط و خطر پایین قرار مرز براساس
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و یا  Quadruple testخطر متوسط برای انجام  شود و افراد باین اقدام بیشتری انجام نمییخطر پا تشخیصی ارجاع می شوند ، برای موارد با

 نهایی ارجاع می گردند. خطر تست های مولكولی و محاسبه

 غربالگری براساس موارد زیر محاسبه می گردد:عملكرد هر یك از الگوریتم های مورد استفاده در    

 (  Detection rateمیزان شناسایی موارد مبتلا در غربالگری های به عمل آمده )  -

 تعداد موارد  شناسایی شده  به تعداد كل موارد غربالگری شده )حساسیت( -

 ( False Positive rate / Specificity) درصد موارد سالم كه به طور كاذب نتیجه غربالگری آنها مثبت شده است  -

 OAPR (Odds of Being Affected) given a Positiveشانس مثبت شدن نتیجه غربالگری در موارد ابتلای جنین یا   -

Result   كه در واقع ارزشی معادل PPV ( Positive Predictive Value)  دارد. ) موارد مبتلا كه نتیجه تست در آنها مثبت شده

 با نتیجه مثبت( است به موارد

 

 

4- NIPT (Non Invasive Prenatal Test)  :   

كه به دو  sequencingبا استفاده از روش های ( است. Cell free DNAمبنای این روش سنجش ماده ژنتیكی جنینی آزاد در خون مادر)

مورد  و را از خون مادر جدا نمود Fetal cell /DNA توان، میانجام می گیرد Targetedیا  Massive parallel shotgunصورت 

 .وندشمی داون شناسایی سندرم به مبتلا های جنین ٪98-99، در این روشداد.  بررسی قرار

 افزایش به طور قابل ملاحظه ای درخواست انجام آن در غربالگری مادران باردارموارد  تعداد موجب شده روشبالای این  بسیار ویژگیحساسیت و 

 همراه است كه عبارتند از: محدودیت های عملكردی ، این تست با بالا ویژگیحساسیت و  علی رغم. یابد

 عدم امكان تشخیص نقایص تك ژنی 

  توان شناساییعدم ( در تعدادی از موارد انجام شدهno call) 

  مطالعات انجام گرفته برای تعیین ارزش پیشگویی مثبت تست در مادران كم خطر محدودیت 

 نجام تست هزینه بالای ا 

 

NIPT  شودیمحسوب نمتشخیصی  آزمایشغربالگری در نظر گرفته شده و  آزمایشبه دلیل نتایج مثبت و منفی كاذب مشاهده شده، به عنوان. 

، (شمارش كروموزومی سلول های جنین)تعیین كاریوتایپ جنین و ی قطع تشخیصدر صورتی كه نتیجه این آزمایش مثبت شود، انجام آزمایش 

 گیری درباره ختم یا ادامه بارداری ضرورت دارد.از تصمیمقبل 

  .می باشد در غربالگری سندرم داون مطرح دارای بارداری پرخطرهم اكنون به عنوان یك روش انتخابی برای مادران   NIPTبا وجود این 

  : تشخیصی های وشر

برای  می بایست از روش های تشخیص ژنتیكدر این شرایط باشد،  تنها مطرح كننده احتمال ابتلا جنین نتیجه غربالگری مثبت با توجه به اینكه

-FISH ،QF های تشخیص سریع شامل های مختلف شامل كاریوتایپ و روشتأیید یا رد ابتلای جنین استفاده كرد. در حال حاضر از روش

PCR ،MLPA  یا روش هایی مثلArray-CGH  یاNGS  به شرایط استفاده می شود. بسته 
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به منظور انجام آزمایش تشخیص ژنتیك می بایست نمونه گیری از جنین انجام شود. بسته به شرایطی از جمله نیاز به تشخیص بیماری های تك 

رت روش های زیر صو ژنی علاوه بر تشخیص ناهنجاری های كروموزومی و سن بارداری نمونه گیری از جنین بر اساس نظر متخصص زنان به یكی از

 می گیرد:

 (100در1 در حدود سقط) با احتمال عارضه بارداری  20تا  15آمنیوسنتز: در هفته  .1

در  سقطعارضه  بارداری )با احتمال هفته 13هفته تا پایان  11در (: (Chorionic Villus Sampelingجفتی   نمونه برداری از پرزهای .2

 (100در1 حدود

ها مبهم  انتخاب در مواردی است كه نتایج سایر تست آخرین، معمولا هفتگی بارداری 18پوست: بعد از  طریقاز خون بند ناف از  نمونه گیری .3

 باشد.

 :بعد از تولد تشخیص

تیك در انچانه كوچك، شكاف پلكی مورب با چین پوستی اپی كبالینی: وجود این علایم احتمال ابتلا به سندرم داون را مطرح می كند:  یمعلا .1

گوشه داخلی چشم، تون ضعیف عضلانی، پل بینی پهن، وجود یك خط كف دستی، ماكرو گلوسیا و زبان بیرون آمده، صورت پهن، گردن كوتاه، 

  ت پا و انگشت دوم و انگشتان كوتاهسنقاط سفید روی عنبیه، شل بودن مفاصل، فاصله زیاد بین انگشت ش

ش تشخیص قطعی در مواردی كه وجود علایم فوق احتمال ابتلا به سندرم داون را مطرح می نماید، انجام : روكاریوتایپتشخیص ژنتیك با انجام  .2

 تست تشخیصی كاریوتایپ است.

 

 

 

 

 


