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  آنو روش هاي غربالگري بیماري ضرورت  م داون،آشنایی با سندر - خش اولب

بخش این اختلالات عامل . درصد است 2- 3میزان بروز اختلات عمده اي که در هنگام تولد آشکار هستند، 
بیش از یک چهارم تمام پذیرش هاي بیمارستانی . نوزادي محسوب می شوند هاي دوره  قابل توجهی از مرگ

بررسی اهمیت لالات کروموزمی جایگاه مهمی در اخت. گروه سنی کودکان مربوط به اختلالات ژنتیکی است
موارد درصد 6- 11درصد موارد مرگ جنین و  5-7رگهاي رویان، درصد م 50ند و عامل اربیماریهاي ژنتیکی د

درصد نوزادانی که زنده متولد می شوند وجود  0.9در  همچنین. می شوندمرده زایی و مرگ نوزادان محسوب 
تریزومی موارداکثر در. هستندمرده زایی  درصد 4سقط ها و  درصد 25انواع تریزومی ها مسئول حدود .دارند

زیر است که در این حالت یکی از اتفاقات عدم جدایی کروموزوم ها در جریان میوز تریزومی لت ، عهاي اتوزوم
،اما پیش از دکروموزومها به درستی جفت می شون) 2کروموزومها قادر به جفت شدن نیستند) 1:رخ می دهد

تریزومی با بالارفتن ر خط .ا قادر به جدا شدن از هم نیستندهموزوکروم) 3، و یا موعد از یکدیگر جدا می شوند
  . سن مادر افزایش می یابد

توجه برنامه هاي شایعترین تریزومی غیرکشنده است، بیشتر از همه در کانون  21با توجه به این که تریزومی 
با توجه به . خطر ابتلا به سندرم داون با افزایش سن مادر افزایش می یابد. ، قرار گرفته استغربالگري ژنتیکی

برنامه هاي مهم و   به عنوان یکی از داون الگري سندرمغربزدواج و سن مادر در زمان حاملگی،تن سن ابالاتر رف
  .می باشد حائز اهمیت ادغام در نظام سلامت کشور و ضروري جهت اجرا

ا که داراي ویژگی گروهی از کودکان مبتلا به عقب ماندگی ذهنی ر 1866در سال J.l.Downلانگدان داون
دریافتند که ) 1959(وهمکارانLejeune،سال بعد 100 "تقریبا. مشخصی بودند توصیف کردهاي فیزیکی 

وم م داون در اثر عدم جدایی کروموزسندر موارددرصد 95حدود .تاس 21عامل سندروم دوان، تریزومی 
ي  هدرصد باقیماند 5و) درصد در جریان میوزدو25درصد در جریان میوز یک و 75(. مادر به وجود می آیند21

م دوان در یک مورد از هر به طور کلی سندر. ابه جایی هستندموارد سندروم داون، حاصل موزائیسم یا ج
تولد می باشد  1100در  1تا  1000در  1بیماري در کل دنیا بین  شیوع. )1( نوزاد دیده می شود800- 1000

تا  1999در فاصله سالهاي . ون می باشدنوزاد به دنیا آمده در آمریکا، یکی مبتلا به سندرم دا 691از هر  ).2(
نوزاد مبتلا متولد شده و  6000بطوریکه هر ساله هزار تولد زنده بوده است  10از  8/11شیوع در آمریکا  2003

سندروم داون در آمریکا ... میزان 2008در سال  . هزار فرد مبتلا در آمریکا زندگی می کنند 400بیش از 
هزار تولد زنده و  10از  81/23شیوع در انگلستان  2003در سال .)3(بوده است هزار تولد زنده 100در 8/47

  .)5(گزارش شده استهزار تولد زنده  10از  7/12شیوع در کانادا  1999و در سال ) 4(مرده 
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مادران می توانند قبل ، اگرچه راههاي معمولی براي پیشگیري از بروز سندرم داون براي مادران وجود ندارد
داراي ( مصرف مولتی ویتامین این مراحل شامل  .و بارداري سالمی داشته باشند اقداماتی را انجام دهندیحاملگ

  .)7(و اجتناب از مصرف سیگار و الکل  در طی بارداري است )د فولیکیمیکروگرم اس 40

ابتدایی به براي غربالگري سندرم داون در کشورهاي صنعتی آمینوسنتز و مطالعات کروموزومی جنین به طور 
بتلا به سندرم داون و زنانی که هم اکنون داراي فرزند مسال،  40زنان حامله مسن تر از ( زنان در معرض خطر

به موازات افزایش ظرفیت آزمایشگاهی، محدودیت سن . شدپیشنهاد می ) یا ناقل بازآرایی کروموزومی هستند 
تغییرات جمعیت شناختی تولد کودکان مبتلا به سندرم با وجود این، . زنان در این غربالگري کاهش یافته است

داون از مادران مسن را در کشور هاي صنعتی کاهش داده و این موضوع به جستجوي آن دسته از آزمایش 
  . ) 8(منجر شده است که می توان به زنان جوانتر پیشنهاد کردهاي غربالگري 

  :علائم سندرم داون

ي پس سري  کوچک همراه با ناحیهر، پل صاف بینی، سپلکی متمایل به بالا هاي اپی کانتال با شیار هاي چین
ي پشت  ناحیهبه طور شایع، پوست . از علائم این سندرم است صاف، هیپوتونی شدید همراه با بیرون آمدن زبان

میانی انگشت  فالنکسخط کف دستی واحد، هیپوپلازي  کوتاهی انگشتان دست،،گردن شل است و علاوه برآن
چانه بین انگشتان اول و دوم پا، ) Sandal-toe-gapشکاف کفش صندل (نجم دست و فضایی مشخص پ

دیده می  شل بودن مفاصل و کوچک، ماکرو گلوسیا، صورت پهن، گردن کوتاه، نقاط سفیدروي عنبیه
ه بویژ(دیده شوندشامل ناهنجاري قلبی اختلالات عمده اي که ممکن است در بررسی یا سونوگرافی .شود

و ناهنجاري هاي گوارشی مانند آترزي ) Endocardial cushion defectsتک اندوکارديشنقایص بال
. بروز لوسمی و بیماري تیروئید افزایش می یابد ندرکودکان مبتلا به سندروم داون،میزا.می باشددوازدهه 

مهارتهاي . بالاتري دارند IQمتغیر است و تعداد اندکی از بیماران 50تا  25این بیماري از ) IQ(ضریب هوشی 
  .)1(هاست تر از سن عقلی آن سال عقب 3- 4اکثر کودکان به طور متوسط اجتماعی 

  : خطر عود

در  ،داشته باشدعدم جدایی کروموزومیناشی از 21جنینی دچار تریزومی  ،در حاملگی خودک خانم یاگر 
این خطر . زومی حدود یک درصد خواهد بوداحتمال ابتلاي جنین به یکی از انواع تریخانم حاملگی بعدي این 

تداوم می یابد و پس از آن میزان خطر در این زنان براساس  ،بیشتر است) خطروابسته به سن(تا زمانی که از 
بررسی هاي کروکوزومی والدین، فقط در صورتی ضرورت .تعیین می شود) خطروابسته به سن(همان میزان 

افراد مونث مبتلا به سندروم داون داراي قدرت باروري . )1(باشدیینا متعادلدارند که تریزومی ناشی از جابه جا
افراد . )1975و همکاران  Scharrer( هستند و حدود یک سوم فرزندان آنها دچار سندروم داون خواهند بود

البته .همیشه نابارور هستند "اشوند و تقریبدچار کاهش چشمگیر اسپرماتوژنز میمذکر مبتلا به سندروم داون 
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 و Zuhlke، 2006همکاران و  Pradhan(.ستتولید مثل در مردان گزارش شده ا موارد اندکی از قدرت
 ).1994همکاران 

  خطر مرتبط با سن مادر از نظر سندرم داون در حاملگی تک 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 هاي آزمایشگاهی و رادیولوژي مورد استفاده در غربالگري سندرم داونانواع 
هاي غربالگري شده به منظور تشخیص این بیماري در مرحله قبل از تولد با  انجام تست  استراتژي پذیرفته

و رادیولوژي قرار می ) بیوشیمی و مولکولی( در دو گروه عمده آزمایشگاهی  شاخص هااین .آغاز می شود
  .گیرند

 آزمایشگاهی غربالگري سندرم داونشاخص های: 

بیوشیمیایی و مولکولی قرار می گیرند شامل موارد زیرمی گروه عمده دودر که آزمایشگاهی  شاخص هاي
 :باشند

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

گلیکوپروتئین داراي مولکول هاي درشت با منشاء جفت است و غلظت آن در طول مدت یک بارداري طبیعی 
این ماده با اختلالات کروموزومی در جنین به کاهش قابل توجه ثابت شده که . فزایش می یابدبطور ثابت ا

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

  : HCG - ب
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رداري ابتدا با منشاء جسم زرد و سپس کوریون و جفت ترشح می شود با ترشحی این هورمون که در دوران با
و سپس در اوایل ) IU/L 100،000 - 200،000. (دبارداري می رس 10هفته افزاینده به حداکثر مقدار خود در 

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

می توان در غربالگري  را Intact or Total hCGو  Free β hCGهورمون یعنی  ترکیبات مختلف  این
سندرم داون اندازه گیري نمود ولی باید توجه داشت که عملکرد هر کدام بسته به هفته بارداري که در آن 

 11- 13در هفته  Free β hCGنشان داده شده که اندازه گیري  .اندازه گیري می شوند متفاوت است
ن ارزش تشخیصی را در مورد سندرم داون دارد و در ترکیب با سایر مارکرهاي سه ماهه اول قدرت بیشتری

برعکس می شود یعنی ارزش   13این اثر در هفته . بالاتر است Total hCGازدرصد  2- 3تشخیص 
  )2.(تشخیصی فرم کامل این هورمون قوي تر می گردد

 ) UE3 )Unconjucated Estriol - ج

دي هیدرواپی .یک تولید این هورمون، آدرنال و کبد جنین و بافت جفت را درگیر می کندمسیر متابول
می شود که در نهایت در آندوسترون سولفات تولید شده در آدرنال جنین در کبد به فرم هیدروکسیله تبدیل

می مادر     خون این استریول وارد جریان بخشی از .گرددولیزه شده و به استریول تبدیل میمتابفت بافت ج
شود و با توجه به اینکه تمامی مقدار استریول غیرکونژوگه در سرم مادر منشاء جنینی دارد می توان از تعیین 

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

  )AFP )Alpha-Fetoprotein - د

مقدار این  .مادر می شودابتدا در کیسه زرده و سپس در کبد جنین تولید و از راه جفت وارد جریان خون 
در بارداري با جنین مبتلا به سندرم داون مقدار آن . پروتئین در خون مادر در سه ماهه دوم افزایش می یابد

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

  )DIA )Dimeric Inhibin –A - ه

دان ها وجفت ترشح می شود  با افزایش متشکل از دو زنجیره آلفا و بتا است که از تخمگلیکوپروتئین دایمریک
در موارد ابتلاي جنین به سندرم داون مقدار .سن بارداري به خصوص در سه ماهه آخر عمدتا منشا جفتی دارد

  )1. (این ماده در خون مادرافزایش می یابد

  Cell Free Fetal  DNA - و

با  این مقدار. ل جداسازي استادر قابآزاد جنین از هفته چهارم بارداري در خون م DNAسکانس هاي 
مدت زمان . آزاد درپلاسماي مادر می رسد DNAمیزان  درصد10افزایش هفته هاي بارداري بیشتر شده و تا 

پس از زایمان کلیه . دقیقه دارند 16نیمه عمري در حد  پایداري آنها در خون مادر بسیار محدود بوده و
 روشحساسیت و ویژگی بسیاربالاي این .ر پاك می شوندساعت از خون ماد 2سکانس هاي جنینی ظرف مدت 

با استفاده از  .ربالگري مادران باردار بالا رودموجب شده تا به شیوه اي قابل توجه درخواست انجام آن در غ
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انجام می  Targetedیا  Massive parallel shotgunکه به دو صورت  sequencingروش هاي 
را از خون مادر جدا نموده و براي استفاده هاي تشخیصی Fetal amplified DNAامروزه می توان ،گیرد

هر چند این روش از حساسیت و ویژگی بالایی برخوردار است اما به علت وجود . مورد بررسی قرارداد
عدم پاسخگویی در تعدادي از موارد  ،ن عدم امکان تشخیص نقایص تک ژنیمحدودیت هاي عملکردي چو

و محدودیت در مطالعات انجام گرفته براي تعیین ارزش پیشگویی کننده مثبت تست ) no call(انجام شده 
در مادران کم خطر و همچنین هزینه بالاي آن که علیرغم افزایش تعداد تولیدکنندگان سیستم هاي تجاري، 

  .دلار انجام می گیرد 500اندازه گیري همچنان در کشورهاي مختلف با رقمی بیش از 

الا در غربالگري سندرم کنون به عنوان یک روش انتخابی براي مادران با خطر بهم اDNACFFبا وجود این 
می باشدهرچند مطالعات وسیع و متعددي هم اکنون جهت مشخص نمودن ارزش تست در برنامه داون مطرح

زینه اثر بخشی آن درحال و به منظور بررسی هContingent Sequentialهاي دو مرحله اي به شکل 
 .ستاجرا ا

سال گذشته بیشترین تحقیقات بر دستیابی به روشهاي غیرتهاجمی شناسایی جنین مبتلا بر  30در طول 
 اگر انجام غربالگري، فقط. اساس جداسازي و بررسی سلولهاي جنینی در جریان خون مادر متمرکز شده است

 "پرخطر"ر در گروه از این نظاز کل جمعیت زنان باردار  درصد 5،دومحدود شسال 38 ر  بیش اززنان باردا به
  )9. (حاصل بارداري این گروه از مادران هستند 21کودکان مبتلا به تریزومی  درصد 30که  ،قرار می گیرند

  سونوگرافی( رادیولوژي شاخص هاي( 

اندیکاتورهایی که در اولتراسونوگرافی آنوپلوئیدي ها مطرح می باشند شامل نقایص ساختاري، ناهمخوانی هاي 
متریک و تغییراتی در آناتومی نرمال بدن است که آخري را تحت عنوان مارکرهایی می شناسند که بیو

 .احتمال ابتلاي جنین را چندین برابر می کند وص در مواردي که بیش از یکی باشدوجودشان به خص

  :) Fetal Nuchal Translucency )NT-الف

و پر استفاده ترین مارکر است که بسیار زود قابل  افزایش ضخامت بافت نرم خلف گردن شناخته شده ترین
ثابت شده است . تشخیص بوده و هم اکنون در آلگوریتم هاي غربالگري بسیاري از برنامه هاي ملی جاي دارد

-  10که با اندازه گیري میزان ترانسلوسنسی چین خلفی گردن در جنین در نماي میدساژیتال در فاصله هفته 
می باشد  علایم تشخیصی به نفع سندرم داون یکی از فتی را کهوجود ادم میان با بارداري می توان  13

البته باید توجه داشت که تنها در . میلی متر بیشتر باشد ارزش دارد 3چنانچه این اندازه از . تشخیص داد 
علل  .)11(می باشد 21زومی چین خلف گردن، جنین مبتلا به ترینیمی از موارد افزایش قابل توجه ضخامت 

شوند که باید در هنگام می یا نقایص قلبی نیز موجب ایجاد چنین نمایی  Cystic Hygromaدیگري مانند 
  .بررسی هاي تکمیلی در نظرگرفته شده و افتراق داده شوند

عدم تشکیل یا هیپوپلازي استخوان بینی در سه ماهه دوم بارداري یکی از  :)Nasal bone )NBأ - ب
  .استعلایم کمک کننده 
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و مشاهده وجود ناهنجاري در شکل امواج ) Tricuspid Regurgitation( نارسایی دریچه سه لتی  -ج
هر دو از علایمی هستند که مشاهده آنها احتمال وجود ) Flow Ductus Venusus(داپلر مجراي وریدي

  .این بیماري را در جنین تقویت می کند

  غربالگري روش هايانواع 
ي جدیدتري معرفی شد که نه تنها سن مادر، بررسی میزان بعضی محصولات جفتی ـ روشها 1980از سال 

 Free ß-hCGو  (UE3)، استریول غیرکونژوگه(AFP)جنینی در جریان خون مادر مثل آلفافیتوپروتئین 
 درصد 70تا  50این روش غربالگري بسیار موثرتر از سن مادر به تنهایی بود و می توانست . در نظر گرفته شد

  .را مشخص کند 21از جنین هاي مبتلا به تریزومی 

 Fetal nuchal- ترکیبی از سن مادر و ضخامت لوسنسی پشت گردن 1990در سال 
translucency(NT)– درصد75می توانست معرفی شد کهروز  6هفته و  13هفته تا  11بارداري سن در 

  )9.(از جنینهاي مبتلا را تشخیص دهد

و  (NT)موارد افزایش ضخامت لوسنسی پشت گردندرصد  75، در 21 به تریزومی در سونوگرافی جنین مبتلا
 )2و  1تصاویر )(9.(موارد فقدان استخوان بینی مشاهده می شود درصد 70تا  60در 

  

  
  Dr Eva Pajkrt, University of Amsterdam .ـ جنین با تجمع مایع زیرجلدي در ناحیه پشت گردن  1تصویر
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  .وفقدان استخوان بینی NT، با افزایش ضخامت 21سونوگرافی یک جنین مبتلا به تریزومی  ـ تصویر 2تصویر

در سه  (Free ß-hCG , PAPP-A)جنین و تستهاي بیوشیمی مادر  NTاخیراً سن مادر در ترکیب با 
مشخص شد  2001از سال . درصد جنینهاي مبتلا را مشخص می کنند 90تا  85ماهه اول بارداري در حدود 

هفته و  13هفته تا  11بارداري  ، استخوان بینی در سن21تریزومی  درصد جنینهاي مبتلا به 70تا  60ه در ک
می تأیید کند، به همراه سایر موارد استفاده از تصاویر سونوگرافی که یافته فوق را. نیستقابل مشاهده روز، 6

  ).10(و ) 9() 2جدول . (زایش دهدهم اف درصد 95را تا حد ) Detection Rate(تواند میزان شناسایی 

  21براي روشهاي مختلف غربالگري تریزومی  (DR)ـ مقایسه میزان شناسایی  2جدول 

 میزان شناسایی  روش غربالگري
DR(%) 

  30  سن مادر
  50ـ  70  بارداري 15ـ 18سن مادر و تستهاي بیوشیمی مادر در هفته 

  70ـ  80  بارداري 11ـ 14در هفته  (NT) سن مادر و بررسی میزان شفافیت پشت گردن جنین 
  آزاد    ß-hCGو میزان  (NT) سن مادر و بررسی سونوگرافیک میزان شفافیت پشت گردن جنین 

  بارداري6+13–11مادر در هفته   PAPP-Aو 
  85ـ  90

  هفتهدر(NB)و استخوان بینی جنین (NT) سن مادر و بررسی سونوگرافیک میزان شفافیت پشت گردن جنین 
  بارداري13+6–11

90  

  95  بارداري 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 مان جنیوقتی حاصل حاملگی 
با . یونیک انسانی افزایش می یابدوره به نسبت پایین و گنادوتروپین کیول غیرکونژوگبارداري پایین است و استر

ین برآورد بررسی آزمایشات بیوشیمیایی و سن مادر و نتایج سونوگرافی می توان خطر سندرم داون را در جن
  ).8(نمود 

صورت می گرفت که تست تشخیصی پره ناتال از نظر آنوپلوئیدي جنین، فقط در زنانی  1980ي  تا اواسط دهه
گزارش کردندکه ) 1984(کاران و هم Merkatzپس از اینکه . سال یا بیشتر داشتند 35 در هنگام زایمان

حاملگی همراه است،  15- 20ادر در هفته هاي سرم م) AFP(م داون با میزان کم آلفا فیتو پروتئینسندر
طی دو دهه گذشته حوزه تشخیص پره ناتال شاهد  در. ر زنان جوانتر نیز صورت گرفتغربالگري سندرم داون د

با افزودن سایر آنالیزهاي سرمی به روند غربالگري سه ماهه دوم ، میزان . پیشرفت هاي شگرفی بوده است
رسیده  درصد 80، به حدود تست چهار مارکري برابر افزایش یافته است و با سه تا چهار 21تشخیص تریزومی 
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جالب ترین مساله این است که با سنجش ترانس لوسنسی گردن جنین همراه با اندازه  "احتمالا). 1(است
لذا کالج . دست پیدا کرد 11- 14گیري مارکرهاي سرمی، می توان به نتابج قابل مقایسه اي در هفته هاي 

براي  20توصیه کرده است در تمام زنانی که قبل از هفته  2007صان زنان و مامایی آمریکا در سال متخص
  .مراقبت هاي پره ناتال مراجعه می کنند غربالگري پیشنهاد شود

  : تعیین شده عبارتند از هايبرحسب استانداردغربالگري  روش هايانواع غربالگري سندرم داون  هاي در برنامه
 :بالگري سه ماهه اولتست هاي غر -1

  سن مادر+  NTاندازه گیري  - لفا

 -جادرمسن + در سرم مادر Free β hCGو  PAPP-Aشامل تعیین میزان   Double Marker - ب
Combined test شامل اندازه گیريNT در سونوگرافی به همراه تعیین میزان سرمیPAPP-A 

  سن مادر+  Free β hCGو

 :دوم ست هاي غربالگري سه ماههت -2

در سرم مادر در هفته  UE3و   AFPو  Total β hCGشامل تعیین میزان  Triple marker–الف
17 -15  
در هفته ) DIA )Inhibin –A و UE3و  AFPو  Total β hCGشامل  Quadruple test-ب

17 -15  
 :غربالگري تلفیقی یا مرحله اي آزمایشات -3

یکی از روش هایی است که علیرغم افزایش اول و دوم به شکل دو مرحله اي  انجام تست هاي سه ماهه
چنانچه به طور مستقل انجام گیرد با افزایش موارد مثبت کاذب نیز همراه خواهد بود، از  ،میزان تشخیص

نهایی را پس از بررسی هر دو  خطرهمین رو استراتژي هاي مطرح کنونی براي برنامه هاي دو مرحله اي ، 
  :ازه تعیین می نماید و عبارتندمرحل

اهه اول با در نظر گرفتن سن در سه مNT + PAPP-A شامل انجام تست هاي :   Integrated–الف
 . براساس مجموعه موارد است خطر و انجام تست کوادراپل در سه ماهه دوم ومحاسبه نهایی مادر

م و وادراپل در سه ماهه دودر سه ماهه اول و تست ک PAPP-Aانجام تست :  Serum Integrated - ب
 .نهایی براساس کلیه نتایج است محاسبه خطر

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

قرار می گیرند مشخص )  50/1بالاتر از  خطر( محاسبه شده افرادي که مشخصا در خطر بالا  خطر براساس
سایر موارد که ریسک کمتري دارند براي . ست تشخیصی پیشنهاد می شودشده وبراي آنها مشاوره و انجام ت
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نهایی و  خطرکوادراپل در سه ماهه دوم ارجاع می شوند و اقدامات لازم بعدي پس از محاسبه آزمایشات انجام 
  .می پذیرد سه ماهه دوم صورت Cut offنسبت به  تعیین وضعیت

دنبال انجام تست هاي سه ماهه اول ریسک ابتلا به  در این روش نیز sequentialContingent-د
اما این بار نتایج براساسمرزبندي هاي مشخص و با فاصله در سه گروه خطر بالا ، خطر ، محاسبه می گردد

موارد با خطربالا براي تست هاي تشخیصی ارجاع می شوند ، براي موارد . متوسط و خطر پایین قرارمی گیرند
کوادراپل و یا تست  آزمایشاتي انجام نمی شود و افراد باخطر متوسط براي انجام باخطر پائین اقدام بیشتر
  .نهایی ارجاع می گردند خطر هاي مولکولی و محاسبه

  :عملکرد هر یک از آلگوریتم هاي مورد استفاده در غربالگري براساس موارد زیر محاسبه می گردد
 ) Detection Rateحساسیت یا (مده میزان تشخیص موارد مبتلا در غربالگري هاي به عمل آ -

 )تعداد موارد تشخیص داده شده  به کل موارد غربالگري (

 :درصد موارد سالم که به طور کاذب نتیجه غربالگري آنها مثبت شده است  -

  )False Positive Rate   یا Specificity ( 

 مثبت شدن نتیجه غربالگري در موارد ابتلاي جنین احتمال -

(Odds Of Being Affected) موارد مبتلا که نتیجه تست در آنها مثبت شده است به موارد
 .می باشد) PPV )Posetive Predictiv Valueمعادل که در واقع معادل سالم با نتیجه مثبت

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

Value) باشد  می  
)(  

 :روشهاي تشخیصی  

نمونه گیري از جنین م داون را محاسبه نماید، ابتلاي جنین به سندریبالاخطر هاي غربالگري آزمایشگر نتایج ا
روش یکی از نمونه گیري از جنین به  .توصیه می شود )کاریوتایپ (خیص ژنتیک شبه منظور انجام آزمایش ت
  : هاي زیر امکان پذیر است

  )200در1سقط با احتمال عارضه ( بارداري  20تا  15در هفته  :آمنیوسنتز .1
 14تا  10در هفته : ) (Chorionic Villus Sampelingک  نمونه برداري از پرزهاي کوریونی .2

  )200در1سقط عارضه با احتمال(  بارداري
ب در مواردي بارداري، معمولا آخرین انتخاهفتگی 18بعد از : ف از طریق پوستنمونه گیري از خون بند نا .3

 .است که نتایج سایر تستها مبهم باشد
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د و نتمامی زنان در مورد تفاوت هاي بین تست هاي غربالگري و تستهاي تشخیصی مشاوره شولازم است 
  . گزینه بررسی تشخیص تهاجمی به زنان پیشنهاد شود

  دتشخیص بعد از تول
چانه کوچک، شکاف : را مطرح می کند وجود این علایم احتمال ابتلا به سندرم داون :بالینیعلائم  .1

پلکی مورب با چین پوستی اپی کانتیک در گوشه داخلی چشم، تون ضعیف عضلانی، پل بینی پهن، 
وجود یک خط کف دستی، ماکرو گلوسیا و زبان بیرون آمده، صورت پهن، گردن کوتاه، نقاط سفید 

  انگشت دوم و انگشتان کوتاهروي عنبیه، شل بودن مفاصل، فاصله زیاد بین انگشت شصت پا و 
روش تشخیص قطعی در مواردي است که وجود علایم فوق احتمال ابتلا به سندرم داون را : کاریوتایپ .2

 .مطرح می نماید
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  اهداف ، استراتژي ها و شیوه اجرا: بخش دوم 
  :کلی دفه

  پیشگیري از تولد نوزادان مبتلا به سندرم داون

  :اهداف اختصاصی

  جنین ها از نظر ابتلا به سندروم داون غربالگري 
  نوزادان مبتلا به سندرم داون جهت بهره برداري از خدمات بالینی استاندارد شناسایی

  :استراتژي ها
 گروه هاي هدفآموزش .1
 هاي کروموزومی مادران باردار از نظر ابتلاي جنین به ناهنجاريغربالگري ساماندهی خدمات  .2
 معرض خطرتشخیص ژنتیک در جنین هاي در  .3
 درمعرضخطرداشتنفرزندمبتلابهسندرومداونمشاوره ژنتیک زنان  .4
 داون کمادراندرمعرضخطرداشتنفرزندمبتلابهسندرومیمراقبتژنت .5
 پایش و ارزشیابی برنامه  .6
 ارتقاء مبتنی بر شواهد برنامه .7

  : فعالیت ها
 آموزشکارکنان نظام سلامت در مورد برنامه .1
 )و زنان باردار روريزنان در سن با(هدف  هاي گروهآموزش  .2
 برنامه استاندارد هايبر اساس مادران باردار و پیگیري ارجاعهاي غربالگري، استاندارد سازي فرآیند  .3
 واجد شرایط غربالگريمادران ادغام یافته  ییشناسا .4
 و ارجاع برنامه ریزي شده زنان واجد شرایطپیگیري  .5
 ردر کشو در اختلالات کروموزومیتشخیص ژنتیکاستاندارد  .6
اجراي برنامه در سطوح حسن نظارت بر و، جمع آوري اطلاعات و گزارش دهی ثبتبرنامه ریزي براي  .7

 مختلف
  انجام هماهنگی هاي لازم براي تامین پوشش بیمه .8
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  روش اجرا
ابتدا منطقۀ پایلوت با توجه به شرایط منطقه و توانایی هاي دانشگاه علوم پزشکی و نیازهاي طرح انتخاب می 

از بررسی طرح و دستورالعمل با مسئولین مربوطه در دانشگاه و تعدیل لازم در طرح کشوري بر  بعد. شود
  . اساس شرایط منطقه برنامۀ عملیاتی محلی مربوط ترسیم می شود

متخصص (ارجاع بالینیمنتخب تدارکات برحسب استانداردهاي تعیین شده در طرح آغاز می شود و کلیه مراکز 
  . تعیین و با طرح هماهنگ می شونداز جنین نمونه برداري و  گاهی، سونوگرافیآزمایش ،)زنان منتخب

پس از تهیه . همزمان مواد آموزشی با توجه به اهداف، فعالیت ها و اقدامات معلوم شده در طرح تهیه می شوند
ي آموزش برنامه ریز. سطوح مختلف درگیر در برنامه به انجام می رسد کارکنانکلیه مواد آموزشی، آموزش 

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

متخصصین در مرحلۀ بعد، ارجاع از سطوح مختلف نظام سلامت شامل بخش هاي مراقبت بارداري، مامایی، 
  . پزشکان عمومی براساس دستورالعمل و با فرم هاي ارجاع آغاز می شود و زایمان،  زنان

پایش مستمر به انجام می رسد و روند اجرایی در طول اجرا به طور مستمر  براساس دستورالعمل، مراقبت و
با توجه به شاخص هاي تعیین شده در برنامه و اطلاعات ثبت و جمع . دشوبهبود می یابد و نواقص مرتفع می 

 یکپایش ها و نظارت هاي به عمل آمده در پایان  تغیرهاي مورد نظر و همچنین نتایجآوري شده در مورد م
در صورت فراهم بودن در نهایت . می گیردرتقاء استانداردها صورت ارزشیابی عملکرد برنامه انجام و ا ،سال
  .رت کشوري اجرا می شودمات اجراي کشوري برنامه به صوالزا

و از ابتدا هدف از غربالگري براي مادر توضیح داده  شدهانجام غربالگري می بایست به همه مادران باردار توصیه *
کارکنان مرتبط نظام سلامت، می بایست مراحل مختلف مورد نیاز غربالگري را از ابتدا و در هر  .شود 

در این شرایط  مادر می تواند در هر مرحله اي از . مرحله از برنامه غربالگري  به مادر گوشزد نمایند
  .   فرآیند غربالگري، از ادامه روند انصراف دهد

ارداري،در مادر، همسر وي یادر بستگان درجه یک هر یک از آنها، سابقه بیماري چنانچه در شروع مراقبت ب*
  .کروموزومی یا ژنتیک وجوددارد، مادر مستقیما به مشاوره ژنتیک ارجاع داده می شود

  .مادرانی که از روش هاي کمک باروري استفاده کرده اند نیز مستقیما به متخصص زنان ارجاع داده می شوند * 

  .خواهند شدغربالگري  ویژه وارد فرآیند "مادر پر خطر "روه  به عنواناین دو گ
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یا سونوگرافی سه ماهه LMPدر مورد سایر مادران، اولین اقدام در غربالگري، تعیین سن بارداري بر اساس 
یکی از دو روش زیر به ،  NTشیوه غربالگري بر اساس امکان دسترسی به سونوگرافی . استاول بارداري 

  :می گردد انجام

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

مادران باردار در محدوده این استانها امکان استفاده از برنامه غربالگري به روش هاي مختلف  
Combined وQuadrupleدارند) سن بارداري( زمان مراجعه مادررا بر اساس.  

 :   هفته 14داري کمتر از سن بار -الف

در فاصله  PAPP- Aو Free β hCGو تستهاي بیوشیمیایی شامل  NTگرافی مادر جهت انجام سونو
  .ارجاع داده می شود ،بارداري و شش روز هفته 13تا  11

باشد، آزمایشات بیوشیمی  NT>3 mmچنانچه . بر آزمایشات بیو شیمی مقدم استNTگرافی سونوانجام
تا بعد از  دشومی ارجاع ،منتخب برنامهمتخصص زنان به مستقیما توسط رادیو لوژیست، مادر  انجام نشده و

 NT< 3 اگر.توجیه مادر در این مرحله براي انجام نمونه برداري از جنین و کاریوتایپ ارجاع داده شود

mm  ،بر پزشک مرکزارجاع داده شده و در نهایت بیوشیمی براي انجام آزمایشات به طور مستقیممادرباشد
م در مواردي که مادر از نظر سندر. می نمایدمادر را راهنمایی ،بیوشیمی گرافی و آزمایشاتسونونتایج  اساس

در مواردي که . باشد، ادامه مراقبت هاي معمول بارداري صورت می گیرد)  250/1 <خطر (داون کم خطر 
ارجاع داده می منتخب برنامه تخصص زنانممحسوب می گردد، مادر به )  1/ 250 >خطر (میزان خطر بالا 

  .شود

 :   روز 6هفته و  16تا  14سن بارداري بین  -ب

تا  ههفت14در  Inhibin–Aو Total hCG،AFP،UE3شامل  Quadruple Testدر این موارد از 
موارد با  .می نمایدمادر را راهنماییتایج آزمایشات بر اساس ن پزشک مرکز.استفاده می شودروز  6هفته و  16

 270/1>(مادران با میزان خطر بالا . می گیرندهاي معمول بارداري قرار  تحت مراقبت) 270/1<(خطر کم 
  .ارجاع داده می شوند منتخب برنامه متخصص زنانبه )

  :دسترسی ندارند تاندارداس NTکه به سونوگرافی جهت تعیینغربالگري در مناطقی:  روش دوم 

یا NT،Serum Integrated Testگرافی استاندارد به سونوی دسترس عدمبه دلیل مناطقدر این 
Quadruple Test انجام می شود )سن بارداري( زمان مراجعه مادربر اساس: 
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 :هفته 14سن بارداري کمتر از -الف 

هفته  13تا هفته  11در  PAPP Aی اندازه گیرياستفاده می شود؛ یعن Serum Integratedاز روش 
  ي باردار روز 6و 

  و

 16تا هفته  14 درInhibin –Aو Total hCG،AFP،UE3شامل Quad marker اندازه گیري 
  . روز بارداري 6و هفته

تحت ) 270/1<(موارد با خطر کم . نمایدمادر را راهنمایی می نتایج این دو مرحله بر اساس  پزشک مرکز
زنان منتخب  متخصصبه )  270/1>(الا مادران با میزان خطر ب. مراقبت هاي معمول بارداري قرار می گیرند

  .ارجاع داده می شوند برنامه

را داشته باشد،  PAPP Aمراجعه نماید و فقط نتیجه  ،هفته 17پس از  يمادردر این روش چنانچه : نکته 
  .دشوارجاع داده  متخصص زنانبه می بایست 

 شامل  Quadruple Testدر این موارد از   :روز6هفته و  16تا هفته  14سن بارداري بین  - ب 

Total hCG  وAFP   وUE3 و Inhibin –A  استفاده می شودروز  6هفته و  16هفته تا 14در .
 270/1<(موارد با خطر کم . می گرددمحاسبه پزشک مرکز نتایج آزمایشات توسط میزان خطر بر اساس 

 متخصص زنانبه ) 270/1>(بالا مادران با میزان خطر مراقبت هاي معمول بارداري قرار می گیرند و  تحت)
  .ارجاع داده می شوند

را جهت انجام کاریوتایپ ر خطر پ، متخصص زنان مادر در ادامه روند غربالگري، اي فوقدر هر یک از روش ه
  .به آزمایشگاه تشخیص ژنتیک ارجاع می دهد

می تواند آمنیوسنتز بسته به شرایط و سن بارداري ، نمونه گیري از جنین بر اساس نظر متخصص زنان روش
  .باشد )CVS)Chorionic Villous Sampellingیا 

مراقبت هاي معمول  باشدسالم  اختلال،از نظر این  چنانچه بر اساس نتیجه آزمایش تشخیص ژنتیک، جنین
م داون یا هر یک از اختلالات کروموزومی، آزمایشگاه صورت ابتلاي جنین به سندردر . بارداري ادامه می یابد

کلیه مادران .تیجه را به متخصص زنان اطلاع دهدیص ژنتیک می بایست طی گزارش تلفنی فوري نتشخ
به مشاور ژنتیک ارجاع داده متخصص زنان توسطداراي جنین مبتلا به اختلالات کروموزومی می بایست 

،ارجاع فوري ارجاع به مشاوره ژنتیک در صورتی که مادر از اقدام براي ختم بارداري امتناع می کند .شوند
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ی تواند قبل و یا بعد از سقط و لزوما قبل از مشاوره ژنتیک بر اساس شرایط مدر غیر از این موارد، . است
  .بارداري بعدي صورت گیرد

مرکز به تشخیص ژنتیک را  ملزم اند، نتیجه زنان متخصصو  در همه موارد فوق ، تیم مشاوره ژنتیک
  .دنبهداشت ارجاع دهنده اعلام نمای

با بارداري تک قلویی یکسان می باشد ولی در بارداري هاي بیش از  ي غربالگري، معیار هادر دو قلویی  :تهنک
  .است NTدو قلو، معیار غربالگري فقط بر اساس 

چنانچه خطر سایر اختلالات کروموزومی در غربالگري بالا گزارش شود، : سایر اختلالات کروموزومیدر مورد 
  . استسندرم داون ات تشخیص و پس از تشخیص به ترتیبمسیر ارجاعات و اقدام

با توجه به قوانین موجود  ،در این دستورالعملبراي هر یک از مراحل غربالگري زمان هاي انتخاب شده :نکته
  .تعین شده است،در ایراندر مورد سقط انتخابی جنین 
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 کم خطر 

 روش اول

 شروع مراقبت بارداری  روش دوم

 شروع مراقبت بارداری

 سونو سھ ماھھ اول/LMPتعیین سن بارداری بر اساس 

>17w+1d <11w 14w-17w 11w13w+6d- 

ارجاع بھ متخصص 
  زنان 

توسط پزشک   Combined Testدر خواست   
 مرکز

در آموزش برای مراجعھ  توسط پزشک مرکز TestQuadدر خواست   
 ھفتگی ١١

  راھنمایی توسط پزشک مرکز

 پر خطر

  ارجاع بھ متخصص زنان

 

  انجام آزمایش تشخیص ژنتیک

 

 جنین مبتلا بھ اختلال  کروموزومی

جنین 
 سالم

ادامھ مراقبت ھای معمول 
  ریباردا

  مشاوره ژنتیک جھت راھنمایی برای ختم بارداری/ارجاع بھ متخصص زنان
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 LMPتعیین سن بارداری بر اساس 

>17w+1d 11w13w+6d- 14w-17w 
 ھفتگی ١١آموزش برای مراجعھ در 

 توسط پزشک مرکز  PAPP Aدر خواست 

  توسط پزشک مرکز  Quad testدرخواست 

 

ارجاع بھ متخصص 
  زنان 

  راھنمایی توسط پزشک مرکز

 خطر کم پر خطر

  انجام آزمایش تشخیص ژنتیک

  ارجاع بھ متخصص زنان

 

 جنین مبتلا بھ اختلال  کروموزومی جنین سالم

ادامھ مراقبت ھای معمول 
  بارداری

  مشاوره ژنتیک جھت راھنمایی برای ختم بارداری/ارجاع بھ متخصص زنان
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 ساختار و شرح وظایف –بخش سوم 

  معاونت بهداشت ستاد وزارت بهداشت: 

  )آزمایشگاه مرجع سلامت-اداره ژنتیک-اداره سلامت مادران( 
 هااستاندارد  تدوین برنامه و .1
مدیریت مالی ، جذب و شامل ي استاندارد برنامه نمودن تمام امکانات لازم جهت اجرا فراهم .2

  ....و  یموردنیازجهتاجراي برنامه تخصیصبودجه
 ابلاغ برنامه به دانشگاه هاي علوم پزشکی  .3
  :منظور بخشی به هاي درون انجام هماهنگی .4
  ازطریق کنترل کیفی مستمر؛ هاي لازم  ارتقاي دانش و مهارت پرسنل مسئول انجام آزمایش ▪
از  ي مطلوب و استفاده ازطریق کنترل کیفی مستمرهاي لازم  ت انجام آزمایشارتقاي کیفی ▪

  هـاي بالقوه در بخش خصوصی و دولتی؛ تـوانمندي
، بـررسی )مرجع و محیطی(هاي تشخیص پیش از تولد ي آزمایشگاه ایجاد، توسعه و تکمیل شبکه ▪

DNA  وPND ؛  
دسترسی هر چه تفاده از پوشش بیمه ، اسجهت مرتبطي همکاري و همـاهنگی بـا مـرکـز  تـوسعه ▪

  ...بضاعت بـه خـدمـات تخصصی و  بضاعت و بی هاي در معرض خطر بیماري کم بهتر خانواده 
  هاي آموزشی  تدوین برنامه .7
  هاي آموزشی ي مواد آموزشی و پیشنهاد شیوه تهیه .8
  هاي ارشد ها به مقام ارشخـوراند و تهیه و تحویل گز ي پس ها، ارائه نظارت و پایش برنامه در دانشگاه .9

  آوري اطلاعات، تجزیه و تحلیل، تفسیر و انتشار آن  گرد .10
  هاي علمی سالانه  برگزاري گردهمایی .11
هـا و ارائه راهکارهاي مناسب جهت بهبود روند اجراي  پایش و ارزیابی اجراي برنامه در سطح دانشگاه .12

  برنامه
رمان وزارت متبوع در زمینۀ شاخص هاي اصلی برنامه ارسال گزارش دوره اي به معاونت هاي بهداشت و د.18

  کشوري 

  پیگیري و نظارت  بر حسن اجراي دستورالعمل و آیین نامه هاي ارسالی از معاونت بهداشت. 19

 معاونت درمان ستاد وزارت بهداشت  

ها از طریق  تبدیل دستورالعمل برنامه به راهنماي اجرایی بیمارستانی و پاراکلینیکی و ابلاغ به بیمارستان
 معاونت درمان دانشگاه هاي علوم پزشکی

 تامین اعتبار مورد نیاز خدمات درمانی مرتبط
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 تعیین تعرفه خدمات مورد نیاز
 پیگیري پوشش بیمه خدمات مورد نیاز برنامه

  تامین و مدیریت خدمات کلینیک و پاراکلینیک مورد نیاز برنامه
 
  دانشکده علوم پزشکی/ دانشگاه: 

  :نت بهداشتمعاو - الف

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

 ،مادران باردار در معرض خطر از نظر سندرم داون)شناسایی(سامان دهی امور مربوط به غربالگري 

تشخیص ژنتیک و بر عهده گروه سلامت جمعیت و خانواده و امور مربوط به مشاوره ژنتیک، 

 .می باشد ه گروه مبارزه با بیماري هامراقبت ژنتیک بر عهد

 ها معاونتسایر  طراحی و ارتقاء مستمر برنامه عملیاتی با هماهنگی .1
  هاي تحت پوششبرابر دستورالعمل مربوط شهرستانپرسنلدرگیر اجراي برنامه آموزش  .2
  تکثیر و ارسال مطالب آموزشی مورد نیاز  .3
د و تهیه و تحویل گزارش به  ي پس هـا،تکمیل چک لیست مربوطه ، ارائه هرستاننظارت و پایش ش .4 خورانـ

  مدیران ارشد
 آوري اطلاعات، تجزیه و تحلیل، تفسیر و انتشار آن در قـالب گزارش وضعیت موجود برنامه گرد .5
ا دریافت و پیگیري تـ معاونت بهداشتدر سطح دانشگاه و انعکاس به  ها، پیشنهاداتنظر گردآوري نقطه .6

  پاسخ مناسب
 ژنتیک) واردشده و خارج شده(افراد تحت پوشش مراقبت اعلام مـوارد مهاجـرت  .7
مورد نیاز برنامه و تعیین ) یا خصوصی/دولتی و(مراکز پاراکلینیکیمعرفی  انجام هماهنگی هاي لازم جهت .8

 به شهرستان هاي تحت پوشش نحوه ارجاع زوجین به مراکز مذکور
معرفی شماره تماس و اسامی کارکنان مسوول پیگیري شهرستان هاي  ي لازم جهتانجام هماهنگی ها .9

 مورد نیاز برنامه ) یا خصوصی/دولتی و(مراکز پاراکلینیکیتحت پوشش به متخصصین زنان، 
ه .10  و اطلاعـات  آمارمـوقع  ارسـال بـ

  
  :حوزه معاونت درمان - ب 

 از معاونت درمان در جلسات  شرکت نمایندگان فعال، موثر و ثابت از بخش هاي مختلف .1

 مشارکت در طراحی و ارتقاء مستمر برنامه عملیاتی با هماهنگی معاونت بهداشتی .2
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مشارکت در اجراي آموزش دوره اي گروه هاي هدف در سطح منطقه تحت پوشش برنامه با هماهنگی  .3
  معاونت بهداشتی

 مرکز استان براي بیماران متولد شده با سندرم داونمعرفی بیمارستان منتخب  .4

مراکز پاراکلینیک رفرال و رفرانس طرف قرارداد براي انجام اقدامات تشخیصی با هماهنگی معاونت  تعیین .5
و ضوابط و  بهداشتی و عقد قراردادهاي مربوط برابر با ضوابط و اعلام موارد در دستورالعمل کشوري

  شرایط انتقال نمونه
، متخصصین و لگري ، مراکز رادیولوژي غربالگرينظارت و کنترل کیفی موثر آزمایشگاه هاي غربا .6

 بطور مستمر و گزارش وضعیت به رییس دانشگاه  آزمایشگاه هاي تشخیص ژنتیک

تثبیت نظام ثبت اطلاعات بر اساس دستورالعمل کشوري در بخش هاي مختلف و حمایت از ارسال  .7
  اطلاعات درخواست شده به معاونت بهداشت

در توسعه همکاري با بخش ها و سازمان هاي موثر در مدیریت برنامه نظیر هماهنگی با معاونت بهداشت - .8
  و مجمع خیرین به منظور تسهیل خدمات بیماران بی بضاعت) ره(هلال احمر، کمیته امداد امام خمینی 

 مرکز بهداشت شهرستان  
  

  :رح زیر می باشدو تقسیم وظایف به ش  مسئولیت اجراي استاندارد برنامه ،شهرستـان نیزمرکز بهداشت در 

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

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

 .می باشدا گروه مبارزه با بیماري ه

 درمانی  آموزشی مرتبط با کارکنان بهداشتی هـاي انجام فعالیت .1
 وارسال آن به سطوح محیطی ههاي مربوط تکثیردستورالعمل وفرم .2
ي همکاري و هماهنگی با مدیر درمان در سطح شهرستان در جهتاعلام موارد جدید بیماري از سوي  توسعه .3

  بخش هاي مختلف درمان
درمانی شهري و روستایی تحت  یک به مراکز بهداشتیي ژنت ي مشاوره ویـژهمعرفی و اعلام نشانی مـراکـز  .4

 شپوش
 در زمان مشخص شده مبتلا انجام مکاتبه با پزشکی قانونی استان جهت تسهیل در سقط قانونی جنین .5

جهت  دانشگاهبه معاونت بهداشت شهرستان  يها مسوول پیگیري ستاد مبارزه با بیماريفرد معرفی   - ب
 مورد نیاز برنامه ) یا خصوصی/دولتی و(اکلینیکیمراکز پارمعرفی به متخصصین زنان، 

  خـوراند ي پس هاي مـربوط و ارائه لیست نظارت و پایش مستمر عملکرد سطوح محیطی توسط چک  .6
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در مورد متولدین جدید مبتلا به سندروم داون تکمیلفرم بررسی اپیدمیولوژیک بروزبیماري هاي ژنتیک  .7
 دانشکده/ وارسال آن به معاونت بهداشتی دانشگاه

 ژنتیک) واردشده و خارج شده(افراد تحت پوشش مراقبت اعلام مـوارد مهاجـرت  .8
درمانی مربوط جهت  شـده از مـرکـز مشاوره ژنتیک به مرکز بهداشتی ارسالفرم اعلام وضعیت مراقبتدریافت .9

  هاي لازم انجام پیگیري
اعلام وضعیت مراقبت " فرم ساکن شهرستـان دیگري باشند،خانواده تحت مراقبت درصورتی که :تذکر

 .شود می   ي مربوطه ارسال دانشکده/ به معاونت بهداشتی دانشگاه "ژنتیک

ه م موقع فرم بندي و ارسـال به جمع .10  دانشکده/ عاونت بهداشتی دانشـگاههـاي آماري بـ
ز شناسایی شده جدید بر اساس فرم مربوطه، به تیم مشاوره ژنتیک و مرک افراد در معرض خطرمعرفی  .11

 بهداشتی درمانی محل سکونت
امه در شهرستان آمار و آوري  گرد .12 اطلاعات، تجزیـه و تحلیل، تفسیر و انتشار وضعیت مـوجـود اجراي برنـ

 دانشکده/ معاونت بهداشتی دانشگاهي یک نسخه به  وارائه
 هـاي مـدیریتی در آرشیـو قسمت ها و نامه ها، دستورالعمل  تب، جزوهکبایگانی و نگهداري  .13

 ...).مشاورهژنتیک، آزمایشگاه و (مـربوطه
  

 درمانی روستایی رکز بهداشتیم  
  هاي بهداشت هاي مربوط به برنامه در خانه سرپرستی و نظارت بر فعالیت .1
  هاي بهداشت هاي مورد نیاز جهت خانه هـاي آموزشی و فرم ارسال دستورالعمل و جزوه .2
اجزاء و اهمیت بازه هاي زمانی در برنامه و ن در رابطه با ي ارتقاي سطح آگاهی بهورزا ریزي در زمینه برنامه .3

 موارد نیازمند اقدامات فوري
بنـدي  جمعو  یروستایی باتأکید بر گروه هاي هدف یارتقاي سطح آگـاهی جامعه ریـزي در زمینه برنامه .4

  .هـا و پیشنهادات به مـرکـز بهداشت شهرستان حل ي راه مشکلات و ارائـه
هاي مدیریتی دریافتی در آرشیو قسمت  ها و نامه ها، دستورالعمل ها، جـزوه ري تمام کتاببایگانی و نگهدا .5

  .مربوط
 ي ژنتیک ي مشاوره درمانی ویژه در معرض خطر به مرکز بهداشتیافراد ارجاع  .6
اعلام " شـده از مـرکـز بهداشت شهرستان، بر اساس فـرم در معرض خطر معرفی افراداعلام مشخصات  .7

 هـاي بهداشت تحت پوشش جهت پیگیري و مراقبت ویژه به خانه  "بت ژنتیکوضعیت مراق
هاي بهداشت تحت پوشش، رفع نواقص احتمالی و ارسال آمار صحیح  هاي آماري از سطح خانه گردآوري فرم .8

ه مـرکز بهداشت شهرستان و جمع  بندي شده فصلی بـ
هاي بهداشت خودداریو پس از رفع  فتی از خانههاي دریا  کاردان مرکز باید از ارسال مستقیم فرم/ کارشناس

 .نماید به مرکز بهداشت شهرستان اقدامآن ارسال  و بندي و نوشتن مجدد  نواقص، نسبت به جمع
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 خانه بهداشت  /پایگاه/ مرکز بهداشتی درمانی شهري  
  بهداشتپایگاه هاي / مراکزهاي مربوط به برنامه در  سرپرستی و نظارت بر فعالیت 1
 بهداشتپایگاه هاي / مراکز هاي مورد نیاز جهت هـاي آموزشی و فرم دستورالعمل و جزوهارسال  2
اجزاء و اهمیت بازه هاي زمانی در برنامه  در رابطه باکارکنان ي ارتقاي سطح آگاهی  ریزي در زمینه برنامه 3

 و موارد نیازمند اقدامات فوري
و  باتأکید بر گروه هاي هدف تحت پوشش ي یارتقاي سطح آگـاهی جامعه ریـزي در زمینه برنامه 4

  هـا و پیشنهادات به مـرکـز بهداشت شهرستان حل ي راه بنـدي مشکلات و ارائـه جمع
هاي مدیریتی دریافتی در آرشیو قسمت  ها و نامه ها، دستورالعمل ها، جـزوه بایگانی و نگهداري تمام کتاب 5

  مربوط
 ي ژنتیک ي مشاوره مانی ویژهدر در معرض خطر به مرکز بهداشتیافراد ارجاع  6
اعلام " شـده از مـرکـز بهداشت شهرستان، بر اساس فـرم در معرض خطر معرفی افراداعلام مشخصات  7

 هـاي بهداشت تحت پوشش جهت پیگیري و مراقبت ویژه به خانه  "وضعیت مراقبت ژنتیک
نواقص احتمالی و ارسال  بهداشت تحت پوشش، رفعپایگاه هاي /مراکزهاي آماري از سطح  گردآوري فرم 8

 بندي شده فصلی بـه مـرکز بهداشت شهرستان آمار صحیح و جمع
 
بهداشت خودداریو پس از پایگاه هاي /مراکزهاي دریافتی از  کاردان مرکز باید از ارسال مستقیم فرم/ کارشناس

 .نماید دامبه مرکز بهداشت شهرستان اقآن ارسال  وبندي و نوشتن مجدد  رفع نواقص، نسبت به جمع

 کارشناس /کاردان / بهورز/ وظایف مراقب سلامت  
 اجرایی و اهمیت بازه هاي زمانی در برنامه و موارد نیازمند اقدامات فوري-توجه به محتواي علمی .1
 کنندگان در پرونده ،کارت سلامت ، فرم ها و دفاتر مربوطه  ثبت مشخصات و نتایج غربالگري اولیهمراجعه .2
عامل خطر فامیلی و یا بیماري هاي ژنتیک به پزشک تیم سلامت جهت بررسی و  ارجاع مادران داراي .3

 تایید
 ارجاع مادران باردار براي انجام غربالگري به پزشک مرکز .4
سندرم داونو اختلالات کروموزومی و ژنتیک اعلام آمار فصلی کل افراد شناسایی شده داراي عامل خطر  .5

 مرکز بهداشت شهرستانبه 
 )ژنتیک اجتماعی  مطابق با برنامه (نتیک انجام مراقبت ژ .6
جهت تایید تشخیص به پزشک و اعلام موارد تایید شده به لدین جدید مبتلا به سندروم داون ارجاع متو .7

  مرکز بهداشت 
ایگانی و نـگهداري تمـام کتاب .8 هاي مدیریتی دریـافتی در آرشیو  هـا و نامه هـا، دستـورالعمل هـا، جـزوه بـ

 پزشک خانواده
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  1پزشک عمومی سطح :  

 اجرایی و اهمیت بازه هاي زمانی در برنامه و موارد نیازمند اقدامات فوري-توجه به محتواي علمی .1
بهورز بعد از انجام غربالگري از نظر وجود عامل خطر / بررسی و تایید موارد ارجاع شده از سوي مراقب سلامت .2

 فامیلی و یا بیماري هاي ژنتیک
 عامل خطر فامیلی به تیم مشاوره ژنتیک جهت بررسی و تاییدارجاع افراد داراي  .3
  تفسیر نتایجدر خواست آزمایشات غربالگري و  .4
 ...نظارت بر تهیه و ارسال آمار، ثبت دفاتر و  .5
 بر اساس الگوریتم مشاوره ژنتیک/ متخصص زنانارجاع مادران پر خطر از نظر سندرم داون به  .6
 به متخصص زنان) خطر. موارد پر( استفاده کرده اندروري از روش هاي کمک بای که ارجاع مادران .7
هفته دارند، به متخصص زنان جهت  17ارجاع  مادران بارداري که در اولین مراجعه سن  بارداري بیش از  .8

 بررسی امکان غربالگري
 تایید آمار فصلی .9

  
 مرکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیک :  

  ر برنامه کشوري ژنتیک اجتماعیوظایف تیم مشاوره ژنتیک د مطابق با

 
 آزمایشگاه ها:  

  :)به عنوان آزمایشگاه سطح اول(آزمایشگاه هاي ارسال کننده نمونه ) الف 
 اجرایی و اهمیت بازه هاي زمانی در برنامه و موارد نیازمند اقدامات فوري-توجه به محتواي علمی .1
 گاه و مطابق با استانداردهاي مصوب کشوريبراساس دستورالعمل مکتوب آزمایش و ارسال نمونه نمونه گیري .2

 )استاندارد هاي آزمایشگاهی برنامه (
 تکمیل 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
 ه مراجعین قبل از نمونه گیري کلی و دریافت نتایج آزمایش هاطلاع رسانی درمورد نحوه انجام ا  .5
 قبل از نمونه گیري نراي هر یک از مراجعیفرم رضایت نامه بتکمیل  .6
 سال 5ه نمونه هاي ارسالی به مدت نگهداري سوابق مربوط ب .7

 
  )به عنوان آزمایشگاه سطح دوم (آزمایشگاههاي منتخب غربالگري شهرستان) ب
  
 زمانی در برنامه و موارد نیازمند اقدامات فوري اجرایی و اهمیت بازه هاي-توجه به محتواي علمی .1
  شبکه بهداشت و درمان / عقد قرار داد با مرکز بهداشت  .2
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مراکز بهداشتی درمانی و کلینیک  آزمایشگاه هاي سطح یک، پذیرش فوري و ثبت کلیه موارد ارجاع شده از .3
  پره ناتولوژیست هاي همکار برنامه/هاي متخصصین زنان

 ات غربالگري با رعایت استانداردانجام کلیه آزمایش .4
در دفتر ثبت بت جواب آزمایشات غربالگري مثبتارسال جواب نمونه هاي غربالگري ارسالی به محل ارجاع و ث .5

 اطلاعات 
یا  جهت پیگیري فوري موارد به مرکز بهداشت شهرستان) فاکس/ تلفنی( گزارش فوري موارد با ریسک بالا .6

 مراکز خصوصی ارجاع دهنده بیمار
 شرکت در برنامه هاي آموزشی تعیین شده توسط سطوح بالاتر  .7
 تحویل رسید انجام نمونه گیري به مادر و راهنمایی ایشان براي پیگیري و دریافت جواب مکتوب آزمایش  .8
آرشیو منظم و قابل دسترس آئین نامه ها، دستورالعمل ها، کتب آموزشی و یک نمونه از فرمهاي مرتبط و  .9

 سانی آنها  پی گیري به روزر
  
 خبمرکز سونوگرافی منت :  
  عقد قرار داد با مرکز بهداشت  .1
 پذیرش فوري و ثبت  موارد ارجاع .2

 به مرکز بهداشت شهرستان)NT> 3 mm(خطر پرموارد   )یتلفن( اعلام فوري .3
 مراکز خصوصی ارجاع دهنده بیمار و ژنتیکبه مرکز مشاوره  )NT> 3 mm(خطر  پر ارجاع مادر .4

 به آزمایشگاه )NT< 3 mm (اردارجاع سایر مو  .5

گروه پرخطر  جزءباردارید وسونوگرافی انجام شده موارد غیر طبیعی دیگري تشخیص داده ش چنانچه در: نکته
 .گردد محسوب میغربالگري 

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

  وگرافیمشارکت در برنامه هاي آموزشی لازم در زمینه انجام سون .7
 متخصص زنان همکار برنامه: 

 رعایت استاندارد هاي برنامه .1

 ثبت نام در سامانه الکترونیک برنامه سندرم داون .2

 ارسال پسخوراند به مراکز بهداشت  .3

  شرکت در جلسات هماهنگی در برنامه غربالگري سندرم داون .4

 بیمارستان هاي تحت پوشش :  
 جراي پروتکل هاي ابلاغیمرکز بهداشت در ا/ همکاري و هماهنگی با شبکه -1

 به مرکز بهداشت شهرستان) ارد بروزمو(اعلام موارد جدید متولدین مبتلا به سندرم داون  -2
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  ، فرم هااخص هاش: بخش چهارم 

  شاخص هاي برنامه  - الف 

 میزان بروز موارد سندرم داون  - 1
 نشده غربالگري  صد موارد بروزدر - 2
 )غربالگري به تفکیک روش (در غربالگري خطرپردرصد نتایج - 3
 ) DR(نتایج مثبت سندروم داون در آزمایش تشخیص ژنتیکدرصد  - 4
  کیصژنتیشتشخیدرآزما...)  و 13،18یزومیتر( یراختلالاتکروموزومیجمثبتسایدرصدنتا - 5
 درصد سقط انتخابی در موارد مبتلاي شناسایی شده  - 6
 )به تفکیک روش غربالگري ( درصد موارد مثبت کاذب غربالگري - 7
 ز در مادران غربالگري شده درصد موارد برو - 8
  میانگین سن حاملگی مادر در زمان مراجعه به پزشک قانونی  -9
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 :فرم هاي برنامه - ب

  :برنامه مادران به شرح زیر است فرم هاي  مراقبت و تشخیص ژنتیک، فرم هاي موجود در برنامه ژنتیک اجتماعی بوده و تغییرات اعمال شده در ربوط به مشاوره ، فرم هاي برنامه در فرآیندهاي م
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  )از دوران پیش از بارداري تا پس از زایمان(دفتر مراقبت ممتد مادران 

    13سال         :                         خانه بهداشت :                                                            پایگاه بهداشتی /درمانی  - مرکز بهداشتی:                               مرکز بهداشت شهرستان  
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  :در ستون وضعیت غربالگري جنینی بلی باشد

  ط=نتیجه طبیعی

  غ=نتیجه غیر طبیعی

شود و در پایگاههاي بهداشتی نتیجه توسط پزشک مرکز دربرگه ارجاع ثبت و به مادر ارائه  ونده توسط پزشک مرکز بررسی و ثبتنتیجه غربالگري در فرم داخل پر
  در دستورالعمل اجراي برنامه غربالگري در حوزه بهداشت ثبت شود. (اده در پرونده الصاق شوددهدو پس از ارائه به واحد بهداشت خانو

  

  :وضعیت بارداري فعلی بخش شرح حال ابتداي بارداري، در قسمتدر راهنماي کد گذاري در 

  

  .مادر پر خطر غربالگري جنینی اضافه شود= 11کد  

  

  :حاملگی خارج رحمی/در بخش سقط 

  .ط ناشی از ناهنجاري جنینی تعریف شودبراي سق 4کد  
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         1393در سال )  مراکز بهداشتی درمانی و پایگاه ها(مناطق شهري / اطلاعات آماري بر اساس دفتر مراقبت ممتد مادران 

: دانشکده علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی/ دانشگاه 
..................................................................     
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خانه هاي (مناطق روستائی / اطلاعات آماري بر اساس دفتر مراقبت ممتد مادران 
         1393در سال )  بهداشت
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