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 مقدمه

 

احتمال ابتلا و یا هر گونه آزمایش پزشكي كه به منظور بررسي وضعیت فرد از نظر ابتلا یا   

 ناقل بودن او از نظر بیماري ها و

 حالات ژنتیكي و وراثتي صورت گیرد آزمایش ژنتیكي نام دارد. 

 این آزمایشات بر روي نمونه هاي مختلفي ممكن است انجام گیرند.

یعابافت و برخي بر روي نمونه هاي م برخي بر روي نمونه خون ، برخي بر روي نمونه  

ا پرزهاي جفتي جنینامنیوتیك و ی   

انجام مي شود… و كلا هر سلول هسته دار در بدن فرد زنده یا غیر زنده و جنین و  

 آزمایشات ژنتیك انواع مختلف دارند. برخي آزمایشات مبتني بر بررسي كرومزومي و برخي

دارند. بر پایه بررسي هاي دي ان آ قرار   

و امثال آن بررسي ۱۸رنر یا تریزومي براي مثال آزمایش بررسي از نظر سندرم داون یا ت  

كروموزمیست.   

نظر بیماري هاي تك ژني مثل تالاسمي و هموفیلي یا بیماري دوشن و علل اما بررسي از   

ژنتیك ناشنوایي ها و نابینایي ها و امثال آن بررسي دي ان آ لازم دارند.   

البته عوامل دیگري مثلهر كدام از این آزمایشات مدت زمان متفاوتي بررسي نیاز دارند.   

آژمایش و برخي ویژگي هاي انجام تست نیز در این امر تاثیر دارد شیوه انجام   

 

 براي آن كه بدانیم یك فرد یا خانواده لازم است آزمایش ژنتیك انجام دهند یا خیر لازم است ابتدا مورد مشاوره قرار گیرند.

یك یا پزشك آموزش دیده و داراي مجوز فعالیت مشاوره ژنتیك انجام مشاوره ژنتیك حتما مي بایست توسط پزشك متخصص ژنت

 گیرد.

 نكته مهم آن است كه یاد آوري شود كه مشاوره قبل و بعد از انجام آزمایش ژنتیك لازم است.فعالیت

.مشاوره به طور كلي از فعالیت آزمایشگاه جدا و مستقل است  
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ح است اما در موارد فوري و اورژانس گاها شرایط ویژه نیز مهیا مي شودبه طور كلي مدت زمان پاسخ آزمایشات به این شر  

 تشخیص بعد از تولد

 بررسي كاریوتیپ نمونه خون: دو تا سه هفته

 بررسي هاي بیماري هاي تك ژني: حدودا سه هفته

 تشخیص قبل از تولد

 بررسي نمونه مایع آمنیوتیك )آمنیوسنتز( : دو تا سه هفته

آمنیوتیك )آمنیوسنتز( با روش سریع: یك روزبررسي نمونه مایع   

 بررسي تمونه مایع آمنیوتیك و سي وي اس براي بیماري هاي تك ژني: یك هفته
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 آمنوره از موارد کاربرد آزمایش ژنتیکی است.

 

 

 

 

تواند ینامنظم م ماهیانه عادت یاعلت آمنوره   

باشدمفرط  یچاق استرس،  

  ی،قاعدگ شدن آمنوره،جابجا انه،ماهی عادت ینظم یب

نامنظم ماهیانه عادت  

 

تخمک آزاد گردد عادت ماهیانه میگویند 1که  درزنان رخ میدهد تا  یزیولوژیکیرات فبه تغیی  

 

در زنان و تحت باروری جهت حفظ یقاعدگ یکلدر واقع س  

شود یم ین ایجاداندوکر یستمس کنترل  

آماده یجم به تدررح داخلی ، بافت یانهدر دوره عادت ماه  

تخمک آزاد شده لقاح صورت نگرفت، یبر رو اگر شود و یم ینجن نگهداری  

رخ یکند و قاعدگ یزش میرحم ر یپوشش بافت  

شود یمتوقف م شیردهی و یدر دوران باردار ی زناندهد. چرخه قاعدگ می  
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زن است یکنبودن  حامله نشانه یقاعدگ یزیبروز خونر  

یست،قابل اعتماد ن خیلی علامت ینوجود، ا ینا با  

شوند ی میدر دوران باردار خونریزی از علل منجر به یبعض زیرا  

روز و دوره آن 40تا 20 ینب یدبا یفواصل قاعدگ  

از سه روز باشد یشترب باید  

 

و کارکرد یهورمون لحاظ از یدزمان بود، او با این کمتر از یخانم یودپر اگر  

ییه طور کل خانم ها. بگیرد قرار یها مورد بررس تخمدان  

شان یزیخونر یاشوند  می عادت ماهانه یرد یربهد که  

تخمدان دارند یاست، مشکل تنبل کم  

 

وجود دارند که در طول یاریجوان بس یدختران و خانم ها  

هم بدون استفاده از دارو یکبار یبرا یخود حت زندگی  

شوند ینم پریود  

 

از شش یشب یا کل متوالییدر سه س ماهیانه عادت یبارور یناگر در سن  

نامرتب دارند به طور کامل قطع شود دچار آمنوره یکه قاعدگ یدر زنان ماه  

 میشوند.

 

مفرط یلاغر ین اختلالات،بروز ا یگرد علت مفرط یو لاغر یچاق  

و فشرده یتنگ باعث در اطراف رحم است که یو تجمع چرب یچاق یا  

شود ی میعروق رحم شدن  

 

که به بر هم خوردن نظم یجیرا یعلت ها ر ازیگد یکی: ییغذا یمرژ  

است یم غذاییگذارد رژ یم یر مستقیمتاث یانهماه عادت  
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مانند یروح ی اختلالاتروان  یاختلالات روح  

و یافسردگ شدید، استرس، اضطراب، غم  

از عوامل یزن طولانی مزمن و یها بیماری  

یقاعدگ یها ینظم بی تواند به می است که یتوجه قابل  

.ر شودمنج  
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 سندرم داون 

 

 سندرم داون از موارد کاربرد آزمایش ژنتیکی است.

 

 

 

 

كروموزوم از ۴۶هرجنین انسان هنگام لقاح ، اطلاعات ژنتیكي اش را با   

كروموزوم از پدر.در بیشتر موارد ۲۳كروموزوم از مادر و  ۲۳والدين خود به ارث مي برد   

كروموزوم ۴۷ل مي شود يعني بروز سندرم داون،يك كروموزوم اضافه به جنین منتق  

 دريافت مي كند. اين ماده اضافه ژنتیكي به تأخیر در رشد جسماني و عقلاني كودك مي

 انجامد. يك ششصدم تا يك هزارم كودكان با اين بیماري زاده مي شوند

 

 این كودكان خصوصیات ظاهري مشابهي دارندكه شامل علائم

هاي كوچك ، یك تك خط در وسط كفنیمرخ مسطح،چشمان مورب رو به بالا، گوش   

 دست، زبان بزرگ، ماهیچه هاي كوتاه و مفاصل نرم... نوزادان مبتلا به این بیماري، بیش از

 حد سست و بي تعادل هستند و معمولا دیرتر از كودكان دیگر به نقاط عطف رشد مانند

www.takbook.com



Page 10 
 

زمان تولد قد و چهار دست و پا رفتن، نشستن و راه رفتن مي رسند.معمولا این كودكان در   

زن معمولي دارند اما رشد آنها كند است وازو  

سال ،كشیدگي كم و حركات ۲همسالان خود كوچك تر به نظر مي رسند. دركودكان زیر   

محدود ماهیچه موجب بروز اشكالاتي در   

 مكیدن و غذا خوردن و مشكلات گوارشي دیگري چون یبوست مي شود. كودكان نوپا و بزرگ

ن است در حرف زدن ،یادگیريتر نیز ممك   

 و كارهاي شخصي)غذا خوردن،لباس پوشیدن، دستشویي رفتن...( تأخیر زیادي داشته

.باشند   

 

 سندرم داون به شكل متفاوتي بر توانایي هاي شناختي كودكان تأثیر مي گذارد اما

بیشترآنها دچار عقب افتادگي ذهني خفیف تا میانه   

ند و قادر به پرورش مهارت هایي هستند. این افراد با سرعتي هستند. آنها مي توانند بیاموز  

 كمتر از دیگران به اهداف خوددست مي یابند

 بنابراین نباید آنان را با دیگران و حتي با خودشان مقایسه كنیم. درست تر است كه بگوییم

داین افراد، انساني هایي از نوع دیگرند و جذابیت ها و توانایي هاي خود را دارن   

 راه هاي تشخیص سندرم داون در دوران بارداري

 سونوگرافي ان تي

 

 امروزه بسیاري از پزشكان، مادران حامله را حدود هفته هاي یازدهم تا چهاردهم بارداري،

براي انجام سونوگرافي ان تیبه مراكز مربوطه   

 ارجاع مي دهند.در این نوع سونوگرافي، میزان ضخامت پشت گردن جنین بررسي 

ي شود. معمولا ضخامت پشت گردن جنین مبتلا بهم  

 سندروم داون بیشتر از جنین هاي طبیعي مي باشددر حال حاضر، آزمایش غربالگري سندرم

داون به همه مادران باردار توصیه مي شود   

 در این آزمایشات كه معمولا در سه ماهه اول بارداري انجام مي گیرد، از روش هاي
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استفاده مي شود مایش خون مادر و یا سونوگرافيغیرتهاجمي همانند آز   

 

 سونوگرافي

 معمولا حدود هفته بیستم بارداري پزشك متخصص زنان و زایمان، مادر باردار را براي 

 بررسي سلامتي جنین به مراكز انجام

 سونوگرافیارجاع مي دهد. جنین هاي كه به سندروم داون مبتلا هستند، در طي

خاصي دارند، مثلا جنین منگول سونوگرافي، نشانه هاي   

 دچار ناهنجاري در شكل ظاهري پل بیني است.اگر پزشك متخصص در طي سونوگرافي

تشخیص دهد كه پل بیني جنین كوتاه تر از حد   

 طبیعي است و یا فاقد پل بیني مي باشد، از علائم ابتلاي جنین به سندروم داون محسوب

 مي شود

 

 

 آزمایش خون.

ماهه اول بارداري، از مادران باردار آزمایش خون جهت بررسي سلامت جنین و خود مادر گرفته مي شود. در  معمولا در طي سه

 طي این

 آزمایش، ابتلاي جنین به سندروم داون نیز بررسي مي شود.همچنین آزمایش خون معروفي به نام كواد ماركر در طي سه ماه دوم

به عمل مي آید كه نتایج غیر طبیعي این تست، مي تواند ابتلاي جنین به این سندروم بارداري )حدود ماه چهارم بارداري( از مادر 

 را مشخص كند.

البته آزمایش خون معمولا داراي پاسخ هاي مثبت كاذب نیز مي باشد و در صورت مشكوك بودن تست، آزمایشات بیشتري براي 

 تشخیص قطعي انجام مي شود

 

 آمنیوسنتز

خطري كه براي سلامتي جنین دارد، شایع نیست و براي همه افراد انجام نمي شود. آزمایش آمنیوسنتز به علت  

این تست به تشخیص و   

 صلاحدید پزشك متخصص زنان انجام مي گیرد.طي این آزمایش، پزشك متخصص با سرنگ خاصي، مقداري از مایع آمونیاك

 مایعي كه داخل رحم مادر و اطراف جنین وجود دارد
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به عنوان نمونه برمي دارد.یكي از این آزمایش داردمیزان بالاي سقط و پرزهاي جفت را  

است جنین  

 

كه طي وارد شدن سوزن سرنگ به كیسه آب جنین و از دست رفتن مایع اطراف جنین رخ مي دهد ممكن است   

مادر پس از   

مالي از دستانجام این آزمایش، باپاره شدن كیسه آب مواجه شود وجنین خودیه علت خشكي و عفونت احت  

بدهد.بنابراین این آزمایش   

 حتما باید توسط متخصص مربوطه انجام گیرد و تمام شرایط مادر و جنین براي انجام این تست در نظر گرفته

شود   

 

حالي كه بعضي كودكان سندروم داون هیچ مشكل خاص سلامتي رد  

ندارند،عده اي از آنها دچار انواع مشكلات طبي هستند كه نیازمند   

 توجه و رسیدگي خاص است.

براي مثال، نیمي از تمام كودكاني كه با سندرم داون متولد میشوند دچار نقص قلب   

مادرزادي بوده و مستعد ابتلا به فشارخون ریوي هستند.   

 این مشكلات توسط كاردیوگرافي اطفال قابل شناسایي هستند و بیشتر آنها با دارو یا

جراحي رفع میشوند.   

یمي از این كودكان داراي مشكلات شنوایي و بینایي هستند. كاهش شنوایيتقریبا ن  

میتواند به دلیل جمع شدن مایع در گوش   

 میاني یا ناهنجاري ساختمان گوش باشد. مشكلات بینایي معمولا شامل تاربیني

 

)تنبلي چشم(، نزدیك یا دور بیني و افزایش احتمال ابتلا به   

نین كودكاني، مراجعه براي سنجش بینایي و شنوایي بسیار آب مروارید است. در مورد چ  

 ضروري است تا قبل از اینكه هر مشكل احتمالي

 توانایي صحبت كردن یا مهارتهاي دیگر آنها تحت الشعاع قرار دهد، در رفع آن بكوشند. از
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دیگر نارساییها معمول در مبتلایان به سندرم   

 داون میتوان به مشكلات غده تیروئید، ناهنجاري روده، مشكلات تنفسي، چاقي، حساسیت

بیش از حد به عفونت و شانس فزاینده ابتلا به   

 سرطان خون را نام برد. خوشبختانه بسیاري از این حالات قابل درمان هستند
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غ زودرس بلو  

 

 بلوغ زودرس از موارد کاربرد آزمایش ژنتیک است.

 

 

 

 

 

سالگي ۹سالگي و در پسران قبل از سن  ۸علائم بلوغ از جهت فیزیکي و هورموني در دختران قبل از سن   

 بلوغ زودرس اطلاق مي گردد . در ابتدا این کودکان بلندتر از همسن هاي خود هستند . ولي بدلیل بلوغ زودرس

وانها ، در نهایت قد کوتاهتري در بلوغ خواهند داشت . در دختران با بزرگ شدن پستانها شروع پریود ماهانهاستخ  

 ظاهر شده و در پسران با افزایش شهوت که بصورت اختلالات رفتاري تظاهر مي کند

 

 بلوغ جنسي كه با تغییراتي در بدن كودك همراه است در بین دختران و

یا نه سالگي و در برخي موارد در دختران در سیزده سالگي و در پسران از پانزده سالگي آغازپسران در ابتداي هشت   

 مي شود.

بلوغ جنسي همرا با تغییر و تحولات غدد هورموني، داخلي و ظاهري چهره افراد است   

غییر و تحولات كهالبته در زمینه بلوغ جنسي، نژاد و موقعیت جغرافیایي موثر است و بسیاري از خانواده ها این ت  
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 پیش از سن نه سالگي در دختر و پسر خود مشاهده مي كنند را دلیل بر سالم بودن سیستم بدني و بلوغ فرزندان خود

 مي دانند

بسیار مشاهده مي شود ، این در حالي است كه این یکستان، افغانستان و تاج یرانموارد بلوغ زودرس در سطح كشور ا  

شداري براي وجود تومور مغزي، تومور جنسي، تومور غدد داخلي و نبود فعالیت هماهنگ درتغییر و تحولات زودرس، ه  

 غدد تیروئید است

 در اغلب موارد کودک مبتلا علاوه بر بیماري جسمي به بیماري روحي نیز مبتلا مي شود، بنابراین خانواده ها باید با

خود را نزد پزشك متخصص ببرند تا معاینه و درمان به مشاهده كوچك ترین علامت در بروز بلوغ زودرس، حتما فرزند  

 موقع صورت بگیرد

 

 بسیاري از خانواده ها در مورد بلوغ دخترانشان

 تعصبات فرهنگي و مذهبي شدیدي را اعمال مي كنند ، بسیاري از

راین در این مقوله، حتماخانواده ها مراجعه به پزشك را براي ساده ترین بیماري هاي دخترانشان عیب و ننگ مي دانند بناب  

 بي توجه مي شوند

 بنابراین باید در مدارس خصوصا از سوي مدیران، شرایطي فراهم شود كه دانش آموز در هر مقطع تحصیلي با این

 مسائل آشنا شوند، تا در زمان بروز آن بتوانند به راحتي آن را با مسئولان مدرسه در میان گذارند و در صورت نیاز

از شوددرمان آن آغ  

 

 علل ایجاد کننده علائم بلوغ زودرس کدامند ؟

 ) در اکثر دخترها ،علت خاصي براي بلوغ زودرس دیده نمي شود و بیشتر جنبه خانوادگي دارد و در سایر افراد خانواده

 مادر یا خواهران وي ( نیز چنین حالتي دیده مي شود .

لولي در مواردي بیماریهاي مهم دستگاه عصبي مرکزي مث   

 تومورهاي مختلف ، عفونت و التهاب مغز یا ضربه به جمجمه مي تواند این حالت را ایجاد کند . 

 گاهي کیست هاي

 تخمداني با تولید هورمون هاي جنسي زنانه باعث بلوغ زودرس مي شوند . در پسرها حالت سرشتي کمتر دیده

مي شود   
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بیشتر شایع است . لذا در این کودکان پسر یا دختر و بیماریهاي زمینه اي مثل تومورهاي سیستم عصبي مرکزي   

 حتمًا انجام مي شود .

سونوگرافي از تخمدانها و شکم و بررسي آزمایشگاهي هورمون هاي مختلف   MRI بررسي مغز با 

 و نیز تعیین سن استخواني انجام مي شود .

 

بار ماه یک ۶در صورت طبیعي بودن معاینات و آزمایش ها ، حتمًا باید هر    

  توسط پزشک بررسي انجام شود

 

 

 

  عوارض بلوغ زودرس

 کودکان در مقابل استرسهاي زمان جواني قرار مي گیرند و نمي دانند چه کار باید بکنند . این کودکان از نظر جسمي

 تظاهرات بلوغ را دارند ولي تجربه کافي را ندارند .

لاتدختران با ظاهر شدن علائم پریود ممکن است دچار مشک   

 روحي گردند . 

 در هر دو جنس بدلیل افزایش تمایل به شهوت ، رفتارهاي ناهنجار مثل خودارضایي شیوع دارد

  

 علائم و تظاهرات : در دختران علائم ابتدا با بزرگ شدن پستان به شکل یکطرفه یا دوطرفه ظاهر مي شود و بعد از آن

مرحله انتهایي است ، دور نوک سینه تیره و ضخیم مي گردد و موهاي زهار و زیربغل دیده مي شوند و پریود شدن در  

  نوک سینه به جلو مي آید . جوش نیز در صورت این کودکان افزایش مي یابد

  در پسران اولین علامت بزرگ شدن بیضه و سپس بلوغ دیگر اجزاء اندام تناسلي است

دا در این کودکان ضخیم شده و موهاي صورت بصورتقد ابتدا در این کودکان بزرگتر از همسن هاي خود مي باشد . ص  

  زوردسي در صورت ظاهر مي گردند

 بررسیهاي آزمایشگاهي و عکسبرداري : اندازه گیري میزان هورمونهاي بلوغ مي تواند کمک کننده باشد . تصویربرداري

تسر بصورت رادیوگرافي یا ام . آر . آي از نواحي مختلف مغز در تشخیص کمک کننده اس   
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 آیا درمان بلوغ زودرس لازم است 

 هنگامیکه بلوغ در سنین پائین شروع شود رشد قدي کودکان بیشتر مي شود و به نسبت کودکان هم سن خود

۳قدبلندتري خواهند داشت ولي پس از  -سال که بلوغ کامل شد ، رشد قدي متوقف شده و در نهایت بزرگسالان کوتاه  ۲  

 قدي خواهند شد .

کل فیزیکي نیز ممکن است مشکلاتي دیده شود . بعلاوه از نظر رواني نیز این کودکان دچاراز نظر ش   

  مشکلات زیادي خواهند شد

 

 

 

 

 صورت استفاده از هورمون هاي محرک گونادوتروپین با سرکوب تولید هورمون از تخمدانها یا بیضه ها باعث توقف

قدي نیز ادامه مي یابد . باید دقت شود که درمان باید زود یا پسرفت صفات ثانویه جنسي مي گردد . بعلاوه رشد  

 شروع شود .

 

در صورت موفقیت ، درمان را تا رسیدن کودک به سن طبیعي بلوغ ادامه مي دهیم و سپس قطع مي کنیم   

 تا بلوغ بطور طبیعي در سن طبیعي پیش رود . 

ود و بهدر واقع آگاهي والدین به نشانه هاي بلوغ زودرس با مراجعه ز  

 موقع ، موفقیت درمان را بدنبال دارد . نکته مهم این است که هوش این کودکان طبیعي و حتي در مواردي بالاتر از

 کودکان هم سن خود است ولي بدلیل تغییرات ظاهري و نیز تأثیر هورمون ها ممکن است دچار اختلالات رفتاري ،

 حالتهاي تهاجمي و حتي افسردگي شوند . 

بلوغ زودرس براي کودک و خانواده او ، مشکل مهمي است ودر واقع   

 بخصوص در دختران مبتلا احتمال سوء استفاده جنسي و در پسران ، گرایش به پسران بزرگتر و تأثیر پذیري از

  رفتارهاي نامناسب آن وجود دارد . لذا آموزش دقیق به والدین الزامي است

 

 چرا بلوغ زودرس مهم است؟
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یها یشاست که پزشک متخصص با انجام آزما یجادکنندهدارد؛ جنبه اول، علت ا یادیز یتز دو جنبه اهمبلوغ زودرس ا  

گردد و جنبه دوم، اثر بلوغ یآن م یجادبه دنبال علت ا یمدت طولان یکودک، ط یقمنظم و دق یها یگیریو پ لازم  

کودک است یو روان یرشد قد زودرس   

تظاهرات بلوغ یبکنند . آنها از نظر جسم یددانند چه کار با یو نم یرندگ یقرار م یزمان جوان یمقابل استرس ها کودکان  

.شوند ی، ممکن است دچار وحشت و مشکلات روح یودندارند. دختران با ظاهر شدن علائم پر یتجربه کاف یدارند ول را  

 

خود یسهدر پسران کم سن و مقاصدا  یصورت و کلفت یموها یشرو یادر دختران کم سن  یقاعدگ یجادا یارشد پستان   

شود. یآنها م ینکودکان و والد یندر ا یدهمسالان، باعث بروز اضطراب شد یرسا با  

 

 

وجود دارد یسوء استفاده جنس احتمال به خصوص در دختران مبتلا،   

 

پسران.( در یسال برا ۱۳دختران و  یسال برا ۱۲ یزود شروع شود )قبل از سن استخوان یاربس یددرمان با ینبنابرا  

کند تا بلوغ یدهد و سپس قطع م یبلوغ ادامه م یعیکودک به سن طب یدنپزشک درمان را تا رس یت،موفق صورت  

رود یشپ یعیدر سن طب یعیطور طب به  

است یندرمان را به دنبال دارد. نکته مهم ا یتبلوغ زودرس با مراجعه زود و به موقع موفق یبه نشانه ها ینوالد آگاهی  

یرتاث یزو ن یظاهر ییراتتغ یلبه دل یبالاتر از کودکان هم سن است ول یدر موارد یو حت یعیکودکان طب ینش اهو که  

شوند یافسردگ یو حت یتهاجم یحالت ها ی،ها ممکن است دچار اختلالات رفتار هورمون  

 

است یه پزشک الزامب ینوالد یاست لذا دقت و مراجعه فور یکودک و خانواده او، مشکل مهم یزودرس برا بلوغ  

در یزاتفاق مى افتد اما بعضى مواقع ن یعىاست که به طور طب یلىفام یصهخص یکدر اکثر اوقات بلوغ زودرس جنسى   

مى شود. اما در یجادا یتو انسفال یت, مننژیپوتالاموسو تومورهاى ه یعاتعضوى, مثل ضا یدشد یمارىب یک اثر  

داد یصلوغ جنسى کاذب تشخبلوغ جنسى واقعى را از ب یداول با درجه  
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 سندرم کلاین فلتر

 

 سندرم کلاین فلتر از موارد کاربرد آزمایش ژنتیکی است.

 

 

 

 

یک اختلال ژنتیک شایع در مردان است و در این اختلال مرد با کروموزوم ایکس اضافه متولد میگردد. کلاین فلترسندرم   

 

سندرم رشد بیضه را مختل میکند و زمینه ساز بیضه کوچک است.این   

 

سندرم زمینه ساز کاهش توده عضلانی این   

 

رشد بدنکاهش   

 

عضلاتضعف   
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ساکت و آرام میشودشخصیتی   

 

مردان معمولا مشکلات ناباروری و قد کوتاه دارند.این   

 

ایش میابد.وند ریسک سندرم کلاین فلتر افزمادرانی که در سن بالا باردار میشدر   

 

ژنتیک در تشخیص این بیناری سودمند است.هورمونی و تست آزمایش   

 

کنترل علائم این سندرم تزریق تستوسترون می تواند سودمند باشد.در   
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جنین سقط   

 

کاربرد آزمایش ژنتیکی است. جنین از مواردسقط   

 

 

 

 

( قبلیانرو یا ین)جن یاز دست رفتن محصول حاملگ یبه معن  (Abortion : یسی)به انگل ینسقط جن  

یهر نوع ختم حاملگ یفتوص یصطلاحات براا یناز ا یشترپزشکان ب یاست ول یباردار ۲۰هفته  از  

.کنند یاستفاده م یسه ماهه اول باردار در  

 

است، یانر جرنوزاد د یاست که زندگ یدر هر مرحله ا یباردار یافتن یانپا یبه معنا ین،سقط جن  

ینخارج کردن جن یا یبه واسطٔه جراح یباردار یافتنخاتمه  ی،و تخصص یغالبًا به لحاظ فن اگرچه  

.یندگو یم ینباشد( را سقط جن یاتاز آنکه قادر به ادامه ح یشاز رحم )پ یانرو یا  

اگر ینمرگ جن   

(Miscarriage : یسیخواسته( )به انگل)نا یدهد به آن سقط خودبه خود یبصورت خود به خود رخ م  

.شود یم گفته  
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چون یمختلف یاست و توسط روش ها یطولان یخیسابقٔه تار ی)خواسته( دارا یعمد ینسقط جن  

شده یانجام م یسنت یروش ها یگرو د ی،جسمان یبآس یز،استفاده از ابزار ت یاهی،گ یکننده ها سقط  

. است  

 

را راحت ینسقط جن ی،جراح یاز داروها و روش ها یریمعاصر با بهره گ یعلم پزشک  

در نوع نگاه به سقط یمذهب یتو وضع ی،فرهنگ یتبودن، وضع یربودن، همه گ یاست. قانون کرده  

.کند یم یجادا یتفاوت قابل ملاحظه ا جنین،  

 

و یستتا ب یستماز هفتٔه ب یشپ ینجن یا یانخروج ناخواسته رو یرعمدی،غ یاناخواسته  ینسقط جن  

است یباردار دوم  

یو منجر به تولد نوزاد یابدو هفت هفته خاتمه  یاز س یشپ یباردار چنانچه   

شود. یم تلقی  

گردد زنده ، « زودرس تولد »∗ یا« از موعد  یشپ »∗ یافتن، یاتکه پس از ح ینیجن   

عمومًا با اصطلاح یرد،در زمان وضع حمل بم یادر رحم « آمد  یامرده به دن ینجن »∗ شناخته  

شود. می  

شوند، اگرچه ینم یتلق ینمرده، عمومًا سقط جن ینجن یماِناز موعد و زا یشتولد پ  

کند. یم یداپ یهم پوشان یگرد یکبا  یاصطلاحات گاه یناز ا استفاده  

گذارند یپشت سر م یتماهه اول را با موفق سه ٪ از لقاح ها، ۵۰تا  ۳۰تنها    

 

از آن دسته از لقاح ها که به ثمر یحجم قابل توجه  

روند یم ینباز آن که زن از عمل لقاح مطلع شده باشد، از  یشرسند، پ نمی  

ها یاز باردار یاریو بس  

.یابند یرا داشته باشند خاتمه م یانرو یصتشخ ییاز آنکه پزشکان توانا پیش  
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از یدر بررس   

 

در طول سه ماهه یرعمدیغ ینِسقط جن یلدل ینتر یعشا یافته،زود خاتمه  یها ی٪ از باردار ۵۰ حداقل  

  است یاختلالات کروموزوم ی،اول باردار  یعروق یها یماریبتوان به  یم یلدلا یراز جمله سا

 

اشاره کرد یعفونت و اختلالات رحم ی،مشکلات هورمون یرسا یابت،د همچون لوپوس  
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 الیگومنوره 

از موارد کاربرد آزمایش ژنتیک است.ولیگومنوره ا  

 

 

 

 تعداد کم دفعات قاعدگى یا قاعدگى نامنظم درست بعد از شروع اولین قاعدگى و قبل از یائسگیى شایع است

 برخى از زنان در سراسر دوران قاعدگى خود تعداد دفعات قاعدگى آنها کم است.

قاعدگى معمولًا تعداد کم دفعات    

 اهمیت بالینى خاصى ندارد، اگرچه فشار روحي، ورزش زیاد، تیروئید پرکار، چاقى و وزن کمتر از حد معمول ممکن

 است در تعداد کم دفعات قاعدگى یا نامنظمى آن مؤثر باشند. 

است نقشى در عدم بارورى شما داشته باشد، اگر تصور مى کنید که هر یک از این عوامل ممکن  

 

ز، غدٔه هیپوفیز و تخمدان ها براى تنظیم دورٔه قاعدگى وجود دارد. نارسائى در هر سطحروابط پیچیده اى بین مغ  

 باعث فقدان قاعدگى مى شود که به آن آمنوره مى گویند. 

که وارد سنین بلوغ جنسى شده است، ایجاد نشود. فقدان قاعدگى اولیه وقتى پدید مى آید که قاعدگى در زنى  

 

نمى گیرد. سالگى مورد شک قرار ۱۶عد از به طور طبیعى این عارضه تا ب   
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ماه قاعده نشود ۳یا  ۲فقدان قاعدگى ثانویه وقتى پدید مى آید که خانمى با شروع قاعدگى منظم، بعدًا   

.شایع ترین علت فقدان قاعدگى ثانویه حاملگى است، ولى علل بسیار دیگرى نیز وجود دارند  

 

 

 

 

 

References  

1. World Health Organization. Headache Disorders. WHO Factsheet. 2004, 277. Available 

at: 

http://www.who.int/mediacentre/factsheets/fs277. 

2. Lipton RB, Stewart WF, Diamond S, Diamond ML, Reed MD. Prevalence and burden of 

migraine in the 

United States: data from the American Migraine Study II. Headache. 2001;41(7):646-57. 

3. Oleson J, Goadsby PJ. Synthesis of migraine mechanisms. In: Olesen J, Tfelt-Hansen 

P, Welch KMA, 

www.takbook.com



Page 31 
 

Eds. The Headaches. 2nd ed. Philadelphia: Lippincott Williams and Wilkins; 1999. 

4. Lipton RB, Stewart WF. Acute migraine therapy: do doctors understand what patients 

with migraine want 

from therapy? Headache. 1999;39 (suppl 2):20-26. 

5. Dowson A, Jagger S. The UK migraine patient survey: quality of life and treatment. 

Curr Med Res Opin. 

1999;15:241-53. 

6. Aube M. Improving patient compliance to prophylactic migraine therapy. Can J Neurol 

Sci. 

2002;29(Suppl2):40-3. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

www.takbook.com



Page 32 
 

 

 

13تریوزومی   

از موارد کاربرد آزمایش ژنتیکی است. 13تریوزومی   

 

 

 

 

است که در هنگام تولد وجود یمادرزاد یناهنجار 13 یزومیسندرم پاتو تر یشودها و نقائص که باعث سندرم پاتو م یناهنجار  

.دارد  

یو نقائص قلب یو جسم یذهن یها یاضافه سبب ناهنجار یکپ یناست.ا 13اضافه از کروموزوم  یکپ یکاز وجود  یناش  

.شود ینوزاد م برای  

اضافه از یکپ یکاز وجود  یاست که در هنگام تولد وجود دارد.ناش یمادرزاد یناهنجار  

.شود ینوزاد م یبرا یو نقائص قلب یو جسم یذهن یها یاضافه سبب ناهنجار یکپ یناست.ا 13 کروموزوم  

 

رسد. یبه ارث م یناز والد یکیاز آنها از  یکعدد کروموزوم وجود دارد که هر  23از هر  یبطور نرمال دو کپ  

یزومیدر تر  

یحت یاتخمک و  یاتواند از اسپرم و  یکروموزوم خاص م یکاز  یاضاف یکپ ینکروموزوم وجود دارد و ا یکاز  یکپ سه  
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.یردکه پس لقاح رخ داده است، صورت گ یجهش یک  

 

ال وتا ظاهر نرم یموخ یطاز شرا یفیخواهد بود.علائم شامل ط یرمتغ یزعلائم ن یکروموزوم یبر حسب نوع آنومال  

خواهد بود. یرمتغ یعاد عملکرد  

دهد. ی)ظاهر فرد(رخ میو خارج یداخل یها ی،ناهنجار 13 یزومیدر تر  

شود. یم یدهکودکان د این در یکروسفالیم  

یلوسلمننگومزده  یرونب یکمر یعلت نقص در مهره ها ی،بهممکن است طناب نخاع  

شوند. یو تشنج م یذهن یاز عقب ماندگ یمانند دچار درجات یزنده م یکه پس از دوران نوزاد ی.کودکانباشد  

 

 

 

 اغلب

(.چشم ها ممکن استیممکن است چشم وجود نداشته باشد)آنوفتالم یحت یا(و یکروفتالمیها کوچک است)م چشم  

.را با هم بدهند یساختار واحد یک یلبه هم باشند و تشک یدهچسب یحت یا(و یپوتلوریسمباشند)ه یکبه هم نزد خیلی  

 

یزتر از حد معمول خود قرار دارند.در کودکان مبتلا شکاف کام و شکاف لب نیین لا بدفرم بوده و در پاگوشها معمو   

گردد. یم مشاهده  

)حالت مشتیده(،انگشتان خمیلداکت ی)پلیشامل انگشت اضاف یزیکیمشخصات ف یرسا   

باشد یبرجسته و فقدان دنده ها م ی(،پاشنه پابسته  

در افراد مبتلا معمول است. یزن یتالدستگاه ژن یها یها و بدفرم ناهنجاری  

 

یضهشامل عدم نزول ب یهاناهنجار ینا  

در شکل رحم زنان یها یمبهم در مردان و ناهنجار یتالو دستگاه ژن یضهب یسهک یتکامل ی(و ناهنجاریپتوکیدیسم)کرها  

.است  

قلب یلو تما یحفرات قلب ینبطن،سوراخ ب یوارهنقص د یلاز قب یو نقائص قلب یمشکلات تنفس یاندر تمام مبتلا تقریبا  
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سمت راست وجود دارد. به  

مشابه با یو حالت یردها قرار گ یستک یرممکن است تحت تاث یزن یگوارشو  یویکل یستمس  

.دهد یرو یستیکک یپل یهکل شرایط  

 

اول تولد به علت یهفته ها یهستند و در ط یدشد یارها و نقائص بس یناهنجار یمبتلا دارا یناز متولد یبرخ  

فوت کنند. یو نقص قلب یدشد یعصب مشکلات  

به یپزشک یدرمان ها یازمندبهتر،ن یآگه یشال کودکان با پح ینبا ا  

باشند یو عوارض مرتبط با آن م یساختار یهایاز ناهنجار یاصلاح برخ منظور  

یابدممکن است ضرورت  یاستفاده از گاستروستوم یا یهرفع مشکلات تغذ برای  

.اصلاح گردند یشکاف کام و شکاف لب ممکن است با جراح یلاز قب یساختار یها ناهنجاری  

 

خود برسند یبالقوه تکامل یها ییکند تا به توانا یدر افراد مبتلا به آنان کمک م یو گفتار درمان یکاردرمان فیزیوتراپی،  
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18تریوزومی   

 

از موارد کاربرد آزمایش ژنتیکی است. 18تریوزومی   

 

 

 

 

یزومیآورد. تر یرا به بارم یصقابل تشخ یارث ینابهنجار یکمجموعه از نشانه ها و علائم است که  یکسندروم،  یک  

نقص عضو یا یکدر رشد مورفولوژ یهاییو با ناهنجار یجادا یاضاف 18کروموزم  یک یلهاست که به وس یسندروم 18  

گردد. یم مشخص  

 

گزارش در یکداد و  یصرا تشخ یکه کروموزم اضاف یکس یندکتر جان ادوارد اول ینکهبعد از ا   

شد یدهسندروم، سندروم ادوارد نام ینچاپ کرد، ا 1960در  18 یزومیتر تعریف  

23 یبه جا یتخمک مادر یا یدهد که در هنگام لقاح، اسپرم پدر یرخ م یهنگام یزومیتر یکشود که  یتصور م  

را به وجود یدینوزاد جد سلول تخم حاصل، یابد، یاسپرم با تخمک لقاح م یکروموزم باشد. وقت 24 یحاو کروموزم  

کروموزم دارد 47کروموزم نرمال،  46 یآورد که به جا می . 

باشد یاضاف 18کروموزم  یک و : X یکروموزم جنس یکو  یکروموزم معمول 22شامل  یبه عنوان مثال اگر اسپرم پدر  

کروموزم یک و  XX  یجفت از کروموزم جنس یکو  یعیجفت طب 22شود که  یتخم م یاسلول  یک یافتهتخمک لقاح  
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.)سندروم ادوارد ( خواهد بود 18 یزومیدختر با تر یکنوزاد  ینکه ا یمعن یندارد به ا 18 اضافه  

 

18 یزومیتر ینشانه ها  

یآبستن یاندر جر یوتیکآمن یعما افرایش  

یا یمیهشبکه مش یها کیست  

 جفت کوچک

تک یناف سرخرگ  

 

 

 

 

وجود دارد یکه در دوران کودک یینشانه ها  

دهان و فک یکوچک  

یرشد درون رحم یعقب ماندگ  

یهاشکال در تغذ  

انگشت افتاده است ینچهارم یا ینسوم یو انگشت کوچک که رو یمشت گره کرده با انگشت عقربه ا  

یکام شکافته / لب شکر  

انگشت یندور پنجم یو چروکها ینفقدان چ  

از پشت سر ممکن است برجسته شود یقسمت  

( یکروسفالیر کوچک )مس  

کم رشد یناخنها  

یدشد یذهن یعقب ماندگ  

یکاهش تون عضلات اسکلت   

ینقص لوله عصب  

یفضع یهو گر یدنمک   
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  عدم رشد

یناییب یناهنجار   

یوقفه تنفس  

شنجت  
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ترنر سندرم   

 

ترنر از موارد کاربرد آزمایش ژنتیکی است.سندرم   

 

یادر زنان است كه به علت فقدان  یكیاختلال ژنت یكسندرم ترنر   

ایکس  .دهد یرخ م  نقص كروموزوم 

شوند یم متولد ایکس دختران با دو كروموزوم یشترب  

كروموزوم یكاما دختران مبتلا به سندرم ترنر با   

داشته ینقص در دختران مبتلا ممكن است تظاهرات گوناگون ینا است. اثرات یدهاز آن حذف گرد یدو كروموزوم كه قسمت یا و  x 

. باشد  

شوند. یم مبتلا دختر به سندرم 2500نفر از هر  یکشود كه  یزده م ینتخم  

 

یسندرم اغلب قد كوتاه یندختران مبتلا به ا  

باشد.  یم سانتیمتر 140قد آنها كمتر یانگینم یردو اگر درمان صورت نگ داشته  

یسامر مسائل جن ینكند كه ا یم یریتخمدان ها جلوگ طبیعی سندرم ترنر از تكامل یعلاوه بر مشكلات رشد  

دهد.  یخود قرار م یرمبتلا را تحت تاث دختران  

را ینه ها و قاعدگیهستند كه رشد س ییهورمونها یدتول مسئول تخمدان ها یراز  

كند.  یم كنترل  

رسند مگر آنكه تحت درمان یمربوط به دوران بلوغ نم تغییرات یاز دختران مبتلا به سندرم ترنر به تمام یاریبس  

باشند ینم یقادر به حاملگ و مبتلا به سندرم ترنر نابارور بودهتمام دختران  یبا. تقریرندگ قرار  
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است یرعلائم شامل موارد ز  

دچار هستند مشخصه ینبه ا یدختران را با درجات متفاوت یتمام -كوتاه قامت  

 

(درصد موارد 95تا  90در تكامل تخمدان ) در  یبو ع نقص  

درصد موارد 70در  -در ناخن دست و ناخن پا ناهنجاری  

درصد موارد 30در  -یقلب نقص  

درصد موارد 30در  -یادرار یو نقص در مجرا یویكل نقص  

درصد موارد 90تا  50در  -ییشنوا اختلالات  

درصد موارد 75در  -یمكرر گوش در دوران كودك عفونتهای  

یسم( و استراب یسزده ) پتوز یرونب یها چشم  

 نازایی

تخمدان یگناد یتكامل ساختارها عدم  

یقاعدگ یكلو فقدان س آمنوره  

یوزن و چاق افزایش  

 

با انجام یزن یویو كل یقلب یهایناهنجار یاست و حت پذیر امكان ینوسنتزبه واسطه آم ینسندرم قبل از تولد جن ینا یصتشخ  

گردد.  یمشهود م سونوگرافی  

رود كه بلوغ رخ داده باشد، یانتظار م یكههنگام یاو  تولد یسندرم معمولا در ابتدا یناما ا  

شود یداده م تشخیص   

 

.یابدبه كودك كمك كند تا به قامت نرمال دست  است عمل ممكن ینهورمون رشد ممكن است لازم باشد ا یگزینیجا  

 

یهثانو یاتخصوص یكتحر یبرا یسالگ 13 یا 12در سن  یزن تراپی استروژن  

 

را داشته باشند یظاهر نرمال بالغین سندرم همانند ینگردد تا دختران مبتلا به ا یآغاز م یسجن  
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یبرا ینالواژ یز پمادهانخواهد بود و استفاده ا یدمف نازایی در درمان یاستروژن تراپ  

 

بود خواهد یدمف یکینزد یخارش و درد در ط ی،از خشك پیشگیری  
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