
QF-PCR آزمايش
آزمايـش QF-PCR يـك تسـت تشـخيص تكميلـى و همسـو
تشـخيص مى باشـد.  كاريوتايـپ  و  غربالگـرى  تسـت هاي  بـا 
اختـلالات كروموزومـى جنيـن در دوران باردارى با اسـتفاده از

پرزهـاى جنينـى و آمنيوسـنتز امـكان پذير اسـت.
در تشـخيص ناهنجارى هـاي كروموزومـى قبـل از تولـد كـه با
كشـت سـلولى و تعييـن كاريوتايـپ انجام مى شـود، حدود 14 
 QF-PCR تا 21 روز زمان لازم اسـت اما در بررسـى از طريق
در حـدود 4-5 روز كارى بعـد از نمونه گيـرى پرزهـاى جنينى
(CVS) يـا مايـع آمنيوتيـك مشـخص مى شـود و مى توانيـد

مطمئـن شـويد كه آيـا جنين مبتلا بـه ناهنجارى هـاي عددي
كرومـوزوم مى باشـد يـا خيـر. در كشـور مـا متأسـفانه اكثـر
خانم هـا در اواخـر سـه ماهـه سـوم بـاردارى بـراى تشـخيص
كـه گونـه اى  (بـه  مى كننـد  مراجعـه  جنيـن  ناهنجارى هـاي 
بيشـترين مـوارد از هفتـه 16 بـه بعـد بـه آزمايشـگاه ژنتيـك

معرفـى شـده اند). بـا توجـه بـه اينكـه بعـد از پايـان هفته 18 
بـاردارى اجـازه سـقط قانونى داده نمى شـود؛ بنابراين سـرعت
بـالاى آزمايـش بسـيار مهـم اسـت. از طـرف ديگـر دو تا سـه
هفتـه انتظـار بـراى آگاهـى از نتيجـه آزمايـش بـراى مـادران
طاقت فرسـا مى باشـد. تعييـن كاريوتايپ جنيـن حداقل به دو
 QF-PCR تـا سـه هفته زمـان نيـاز دارد، در حالى كه نتيجـه
در مـدت زمـان كوتاهـى آمـاده مى شـود. روشQF-PCR يك

تكنيـك مولكولـى اسـت كـه در آن قطعات اختصاصـى تكثير يافته
از DNA نمونـه جنيـن، آناليـز مى شـوند. QF-PCR  مـوارد شـايع
ناهنجـارى شـامل كرومـوزوم X, Y ,18 ,13 ,21 را مـورد بررسـى

قـرار مى دهـد.
عـددى اختـلالات  تشـخيص  بـراى  كاريوتايـپ  روش  دقـت 

كروموزومـى 99/4 درصـد و دقـت روش QF-PCR حـدود 99/3 
مى باشـد. درصـد 

آزمايشQF-PCR به چه افرادى توصيه مى شود؟
بررسـى كروموزومـى نمونـه جنينـى بـراى خانم هايى كـه احتمال
اختـلال كروموزومـى در آن هـا بيشـتر اسـت، توصيـه مى شـود از

: جمله
1. سن بالاى 35 سال در هنگام باردارى

2. جـواب آزمايشـات حيـن باردارى (موسـوم به تسـت سـه گانه يا
چهارگانـه) مشـكوك به وجـود اختلال كروموزومى باشـد.

اختـلال بـه  مشـكوك  بـاردارى  حيـن  سـونوگرافى  جـواب   .3
باشـد. جنيـن  در  كروموزومـى 

4. داشتن فرزندان مبتلا به اختلال كروموزومى (زنده يا فوت شده)
5. درخواست آزمايش كروموزومى حين باردارى توسط پزشك

خانم هايـى كـه داوطلـب انجـام ايـن نـوع آزمايـش هسـتند و براى
بررسـى بيمـارى ديگرى نيـز اقدام بـه دادن نمونه جنينـى كرده اند.

لزومـى بـه گرفتـن نمونـه جنينى مجـدد ندارند.
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QF-PCR نحوه آزمايش
1. مشـاوره ژنتيـك و راهنمايـى در خصـوص روش QF-PCR و يا
سـيتوژنتيك معمولـى بـا توجـه بـه مشـاوره ژنتيـك و درخواسـت

پزشك.
2. تمـاس خانـواده بـا آزمايشـگاه جهـت تعييـن وقـت بـراى اخـذ

نمونـه جنينـى (پرزهـاى جفتـى يـا آمنيـون)

يادآورى: چنانچه پزشـك فقط درخواسـت QF-PCR كرده باشـد
و كشـت كروموزومـى لازم نباشـد؛ نيـاز بـه مقـدار كـم (درحـدود

10 ميلـى ليتـر) از مايـع آمنيـون اسـت. (آمينوسـينتز از هفته 14 
بـاردارى بـه بعـد توصيـه مى شـود) تجربـه مـا نشـان مى دهـد كه
آلودگـى بـه خـون مادر معمـولاً مشـكلى ايجـاد نمى كنـد. حتى با
ايـن روش مـى توان از هفتـه 10 بارداى به بعـد از پرزهاى جنينى
نمونـه بـردارى انجـام داده و وضعيـت ژنتيكـى جنيـن را در همان

اوايل بـاردارى مشـخص نمود.
3. مراجعه به آزمايشگاه جهت اخذ نمونه جنينى

4. انجـام آزمايـش كروموزومى بـا روش QF-PCR (در حدود 5-4 
روز كارى زمـان لازم دارد. توجـه داشـته باشـيد در مـواردى لازم
اسـت ايـن آزمايش روى همـان نمونه تكـرار شـود. بنابراين ممكن

اسـت جـواب آزمايش در مـدت 5-6 روز آماده شـود.)
اختصاصـى بصـورت   QF-PCR كـه  باشـيم  داشـته  توجـه  بايـد 
كروموزوم هـاي خاصـى را مـورد بررسـى قـرار مى دهـد؛ بنابرايـن
تسـت هاي بـودن  مثبـت  كـه  دارد  وجـود  احتمـال  درصـد   3-2
ديگـر كروموزوم هـاي  در  نقـص  بعلـت  سـونوگرافى  و  غربالگـرى 
باشـد. در ايـن مورد QF-PCR قادر به تشـخيص نخواهد بـود، از اين
رو بررسـى كل كروموزوم هـاي جنيـن بـه دنبـال QF-PCR توصيـه

مى شـود.
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غربالگرى سه ماهه دوم باردارى (كوآدماركر)
مى شـود؛ ناميـده  كوآدراپـل  يـا  كوآدماركـر  كـه  غربالگـرى  ايـن 
بـراى غربالگـرى سـندرم داون، تريزومـى 18 و نقايـص لولـه عصبـى
(ONTD) و سـندرم SLO انجـام مى شـود. در ايـن تسـت چهارمـاده

آلفافتوپروتئيـن، اسـتريول آزاد، hCG و Inhibin A در خـون مـادر
مى شـوند. اندازه گيـرى 

ايـن تسـت معمولاً بين هفتـه 15 تا 20 بـاردارى انجام مى گـردد، اما
بهتريـن زمـان انجـام آن هفته هاي  15 تـا 18باردارى اسـت؛ با توجه
بـه اينكـه مجـوز قانونـى جهت سـقط جنين هايـى كه دچار مشـكل
هسـتند، تا پايـان هفته 18 بـاردارى صـادر مى شـود؛ بنابراين توصيه
مى شـود ايـن تسـت در هفته 15 بـاردارى انجـام گيرد تـا در صورتى
كـه جـواب آزمايشـات غيـر طبيعـى گـزارش شـد زمـان كافـى براى
انجـام تسـت هاي تكميلى(آمنيوسـنتز و cvs) وجـود داشـته باشـد.
چـون مـدت زمـان لازم براى تسـت هاي تكميلـى 3هفته مى باشـد.

IPS غربالگرى
بـر اسـاس تحقيقـات انجـام شـده IPS مؤثرتريـن روش غربالگرى
سـندروم داون اسـت. در ايـن روش نتايج حاصله از ماركرهاى سـه
ماهـه اول و دوم بـاردارى در كنار هم مورد بررسـى قـرار مى گيرند
و ميـزان ريسـك نهايـى با قدرت تشـخيص بالاتر گزارش مى شـود.
از مزايـاى ايـن روش مى تـوان بـه پاييـن بـودن مثبـت كاذب ايـن
تسـت و قـدرت تشـخيص بـالاى آن ( حـدود %92) اشـاره كـرد.

اگر نتيجه تست مثبت بود چه اتفاقى مى افتد؟
چنانچـه آزمـون غربالگـرى فـردى مثبـت گرديـد تسـت هايى وجـو
دارد كـه نقـص جنيـن را بـه طـور يقيـن رد يـا تأييـد مى نمايـد.
ايـن تسـت ها شـامل CVS و آمنيوسـنتز مى باشـد. ايـن تسـت هاي
تشـخيصى داراى 0/5 تـا 2 درصـد ريسـك سـقط مى باشـند. نمونه
سـلول هاي زنده گرفته شـده از CVS يا آمنيوسـنتز براى بررسـى و

مطالعـه كروموزومـى مـورد اسـتفاده قـرار مى گيرند.

اختلالات عددى كروموزومى
هـر انسـان سـالم 23 جفـت كرومـوزوم دارد در هـر جفـت
كرومـوزوم يكـى از آن هـا از مـادر و ديگـرى از پـدر بـه ارث
در تغييـر  نتيجـه  كروموزومـى  ناهنجارى هـاى  مى رسـد. 
تعـداد يـا سـاختار كروموزوم هـا بـوده كـه از علـل مهـم ايجاد

مى رونـد. شـمار  بـه  مـادرزادى  نقص هـاي 
18،13،21 شـايعترين آن هـا اختـلال در تعداد كروموزوم هـاي

و كروموزوم هـاي جنسـى X و Y مى باشـند.
مى شـود، ناميـده  مونگوليسـم  عاميانـه  كـه   21 تريزومـى 
شـايعترين علـت عقب ماندگـى ذهنـى در كـودكان مى باشـد.
افـراد مبتـلا يـك كرومـوزوم 21 اضافـى دارنـد و قابـل درمان
نمى باشـد. تحقيقـات نشـان مى دهـد كـه سـن بـالاى مـادر
در ايجـاد ايـن بيمـارى نقـش دارد. در %99 مـواد تريزومـى
21، پـدر و مـادر سـالم بـوده ولـى در زمانـى كـه سـلول هاي
جنسـى پـدر يـا مـادر تشـكيل شـده سـلول مـورد نظـر واجد
يـك كرومـوزوم 21 اضافه بوده اسـت و چنانچه چنين سـلولى

در تشـكيل جنيـن شـركت كند جنيـن مبتلا بـه تريزومى 21 
خواهـد شـد. در %1 مـوارد تريزومى 21، بعد از تشـكيل نطفه،
ناهنجـارى ژنتيكـى اتفـاق مى افتـد. بيمـاران مبتلا به سـندرم

داون مى تواننـد طـول عمـر طبيعـى داشـته باشـند.
ً مبتلايـان بـه تريزومـى كرومـوزوم 18(سـندرم ادوارد) اكثـرا
در سـه ماهگـى بعـد از تولـد از بيـن مى رونـد ولـى بعضـى از
آن هـا تـا پنـج سـال هم زنـده مى ماننـد. علائـم ايـن تريزومى
شـامل مغـز كوچك، عقب افتادگـى ذهنى، كـرى، پايين بودن

بيمـاران اكثـر  مى باشـند،  شسـت ها  گره شـدن  گوش هـا،  موضـع 
مى باشـند. قلبـى  ناهنجارى هـاى  داراى 

تريزومـي 13(سـندرم پاتـو) ناشـى از وجـود يـك كپـي اضافـه از
ناهنجاري هـاي سـبب  اضافـه  كپـي  ايـن  اسـت.   13 كرومـوزوم 
ذهنـي، جسـمي و نقايـص قلبـي بـراي نـوزاد مي شـود. بـروز ايـن
سـندرم نسـبت بـه سـاير تريزومي هـا ( سـندرم داون  و سـندرم

ادوارد)، نادرتـر اسـت.
تريزومـى كروموزوم هـاي جنسـى معمولاً مشـكلات عمـدة فيزيكى
ايجاد نمى كنند؛ سـندرم هاي زير شـناخته شـده ترين سـندرم هاي

همـراه با اختلالات كروموزوم هاي جنسـي هسـتند.
سـندرم ترنـر، يك بيمـارى ژنتيكـى در زنان مى باشـد كـه معمولاً
بـه جـاى دو كرومـوزوم جنسـى X داراى يـك كرومـوزوم جنسـى
مى باشـند. علائـم بالينـى بسـيار متفـاوت اسـت؛ ولـى مى تـوان به
كوتاهـى قـد در دوران بلـوغ، فقـدان يـا تأخير بـروز صفـات ثانويه
جنسـى، كاهـش قـدرت يادگيرى، اختـلال در قاعدگـى و نابارورى

بـه عنـوان شـاخص ترين علائـم بالينـى اشـاره نمود.
سـندرم كلايـن فلتـر يـك بيمـارى ژنتيكـى در مـردان اسـت كـه

 (47,XXY). اضافه هسـتند (X) معمولاً داراى يك كروموزوم جنسـى
ممكـن اسـت فـرد مبتـلا به سـندرم كلايـن فلتر تـا بلوغ شناسـايى
نشـود. علامـت اصلى ايـن بيمارى رشـد ناكافى  بيضه هـا و در نهايت
نابـارورى مى باشـد. علائـم ديگـر شـامل بلنـدى قـد، بـزرگ بـودن
پسـتان ها، فقـدان يـا تأخيـر در بلـوغ، عـدم رويـش موهـاى مردانه و

كاهـش يادگيـرى مى باشـد.
سـندرم XYY مردانـي هسـتند كه يـك كروموزوم Y اضافـه دارند.
ايـن مـردان رفتارهـاي ضـد اجتماعـي بيشـتري خواهنـد داشـت.
ايـن مـردان بلنـد قـد (بيشـتر از 185 سـانتي متر)، و اغلـب داراي

اختلالات شـخصيتي هسـتند.
سـندرم XXX زنانـي هسـتند كـه يـك X اضافـه دارنـد. ايـن زنان
نـازا نبـوده و فنوتيـپ خاصـي را از خـود نشـان نمي دهنـد. امـا هر

چـه مقـدار كروموزوم هـاي X اضافـي بيشـتر شـود احتمـال عقـب
ماندگـي ذهنـي و ناهنجاري هـاي مادرزادي مثل دسـتگاه تناسـلي

غيرطبيعـي هم بيشـتر مي شـود.
جهـت غربالگرى اختـلالات كروموزومـى مربوط بـه كروموزوم هاي
بـاردار زنـان  بـه  روتيـن  بصـورت  آزمايشـاتى   21,13,18,X,Y

در هفته هـاي مختلـف بـاردارى توصيـه مى شـود كـه در زيـر بـه
تفصيـل توضيـح داده شـده اسـت.

:(CVS)نمونه بردارى از پرزهاى كوريونى جنينى
در ايـن عمـل از پرزهاى جفتـى نمونه بردارى مى شـود كه اين
پرزهـا در آينـده جفـت را مى سـازند. CVS  در اوايـل باردارى
و بيـن هفته هـاي 9 تـا 11 انجـام مى گيـرد. نمونـه گيـرى از
طريـق وارد نمـودن سـوزن بـه ديـواره شـكمى و با بى حسـى
موضعـى انجـام مى شـود، ايـن سـوزن از طريـق سـونوگرافى
جهـت كوريونـى  پرزهـاى  نمونـه  سـپس  مى شـود.  هدايـت 
كشـت و بررسـى كروموزومـى مـورد اسـتفاده قـرار مى گيرند.

آمنيوسنتز
آمنيوسـنتز روشـى بـراى تشـخيص بيمارى هـاى جنيـن قبل
از تولـد اسـت. كيسـه آمنيـون كيسـه اى اسـت شـبيه يـك
بالـون كـه جنيـن را احاطه كـرده و داخـل اين كيسـه از مايع
آمنيـون پرشـده و جنيـن در آن شـناور اسـت. مايـع آمنيـون
بـه عنـوان ضربه گيـر عمـل مى كنـد و از چسـبيدن جنيـن به
ديـواره رحـم جلوگيرى كـرده و حـركات جنيـن را امكان پذير
مى كنـد. داخـل ايـن مايع سـلول هاى جنينى وجـود دارد. اين

سـلول ها حـاوى اطلاعـات ژنتيكـى مهـم جنينـي مى باشـد.
در ايـن روش كـه در حوالـى هفته هـاي 14 الـى 20 بـاردارى
انجـام مى شـود، پـس از مشخص شـدن سـن جنيـن، ضربـات
قلـب، محل جفت و ميـزان حجم آمنيون با كمك سـونوگرافى،
انجـام بـراى  مناسـب  محـل  موضعـى،  بى حسـى  وپـس از 
نمونه گيـرى انتخـاب مى شـود. از ايـن روش نيز براى تشـخيص
ناهنجارى هـاي كروموزومـى و بسـيارى از بيمارى هـاي ژنتيكى
كه شـايع ترين آن ها سـندرم داون، تريزومـى 18 و تريزومى 13 

اسـت اسـتفاده مى شـود.

غربالگرى سه ماهه اول باردارى (دابل ماركر)
غربالگرى سـه ماهه اول باردارى يك تسـت تركيبى شـامل آزمايش
خون مادر و سـونوگرافى اسـت. غربالگرى سـندرم داون در سه ماهه
اول بيـن هفتـه 11 تـا 14 بـاردارى قابل انجـام بوده و به وسـيله آن

ريسـك تريزومى 21، تريزومى 13 و 18 محاسـبه مى گردد.
ايـن روش از آزمايـش خـون و انجـام سـونوگرافى تشـكيل شـده
اسـت. در آزمايش خون دو ماده PAPP-A و Free hCG در خون
مـادر انـدازه گيـرى مـى شـود. در بررسـى سـونوگرافى، ضخامـت
NT (Nuchal Translucency) پشـت گـردن جنيـن اندازه گيـرى

مى شـود.
در غربالگرى سـه ماهه اول باردارى قدرت تشـخيص سـندرم داون

در حدود %84 اسـت.




