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        مةمةمةمةددددققققمممم

أوضح لانجدون داون أن الخصائص العامة لمرضى تثلث  , ١٨٦٦عام    في 
, مما يجعله يبدو أكبر من حجم الجسم, الصبغيات تتمثل في فقدان الجلد لمرونته 

وفي التسعينات . بالإضافة إلى اتسام المرضى بالوجه المسطح ذو الأنف الصغير 
 بمتلازمة داون يمكن أن ترى من اكتشف أن ظاهرة الجلد الزائد لدى المرضى, 

خلال التصوير فوق الصوتي في الشهر الثالث للحمل و تظهر في صورة شفافية 
   .قفوية زائدة

 جمع سمك شفافية منطقة القفا لدى الجنين عند التصوير فوق الصوتي في قدو  
وسيلة فعالة في الكشف عن  ىل إصل سن الأم للتولىع ٦+١٣-١١الأسابيع  

كن التعرف مي,  %٥ هردق  خطأةبسنب, ووجد أنه . ٢١الصبغيات ث لثتمرض 
تفع معدل  وير.من حالات الإصابة بتثلث الصبغيات أثناء الحمل%٧٥على حوالي 

-βعند فحص مستوي الـ % ٩٠-٨٥التعرف علي عيوب الكروموسمات إلي 

hCG أ ( و البلازما بروتين )  دوتروبين البشري الحراالجون(لحر   ا (
  .ملحلل بالمصاح

من الأجنة المصابة بتثلث % ٧٠-٦٥ ، وجد أن في ٢٠٠١ عام يوف  
 ٦+١٣-١١سابيع لأا الصبغيات لا تظهر عظمة الأنف في التصوير فوق الصوتي

من  ير النتائج الأولية أن هذا الإكتشاف قد يزيد من نسبة إكتشاف المرضوتش. 
ل الأم صم ليئبيوكيمياخلال المسح في الأشهر الثلاث الأولي للحمل والفحص ال

ضافة إلي دوره في تقدير خطر التعرض لتثلث  بالأو%. ٩٥ر من ثكأبنسبة 
 يمكن لسمك شفافية القفا أن تستخدم في التعرف علي نسبة كبيرة ٢١الصبغيات 

ب كبيرة في القلب وكروموسومية كما تأتي مصاحبة لعيلا ضطراباتلاامن 
وتشمل منافع المسح . ينيةالج متلازماتوالشرايين الرئيسية ونسبة كبيرة من ال

تأكد من أن الجنين علي قيد الحياة ، التاريخ الدقيق لا ٦+١٣-١١في الأسابيع 



للحمل ، التشخيص المبكر للعيوب الخلقية الكبري في الجنين ، التعرف علي 
والتي ,  يمكن المسح المبكر من تحديد نوع المشيمة كما.الحمل المتعدد الأجنة 

    وق فيها ،وثرة موصب, دور الرئيسي في تحديد نتيجة الحمل المتعددتلعب ال

ا هو الحال عند إدخال تكنولوجيا جديدة ضمن الممارسات الإكلينيكية وكم 
 يكون مدرباً نأ ٦+١٣-١١يع  بالروتينية ، يجب علي من يقوم بالمسح في الأسا

مؤسسة طب ت خلدأ وقد. جب مراجعة النتائج بصورة دقيقة م ويزلالاالتدريب 
الأجنة برنامج للتدريب وللمساعدة في تحقيق مستوي عال من المسح فوق 
الصوتي علي مستوي عالمي وتمنح شهادة الكفاءة في المسح فوق الصوتي في 

تطيعون القيام بالمسح بمستوي عال سي نذيلامتخصصين لل ٦+١٣-١١الأسابيع 
الات حلاعامل مع تلاية وطرق صيخمن الكفاءة ولديهم معرفة جيدة بالعلامات التش

  .  التي يتعرف عليها من خلال المسح 
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 ، وجد لانجدون داون أن في حالة الإصابة بمرض تثلث ١٨٦٦في عام   
 ، المرض الذي حمل اسمه فيما بعد ، يبدو الجلد أكبر من حجم ٢١الصبغيات 

وفي العقد الماضي أصبح من . الجسم ، ويكون الأنف صغير والوجه مسطح 
ن رؤية هذه الملامح من خلال الفحص بالموجات فوق الصوتية في الفصل الممك

من الأجنة المصابين بمرض التثلث الصبغي % ٧٥ويتصف حوالي  .الأول للحمل
من الأجنة بغياب % ٧٠-٦٥ بالسمك الزائد لشفافية منطقة القفا ويتصف ٢١

   ).٢،١شكل ( عظمة الأنف 

  
إيفا باشكرت جامعة / الجلد في آخر العنق تكرمت الدكتورة جنين عنده تجمع للسائل تحت ) ١(شكل 

  أمستردام بإعطاءنا هذه الصورة 

  
 ٢١ أسبوع مصاب بتثلث الصبغيات ١٢صورة بالموجات فوق الصوتية لجنين عمرة ) ٢(شكل  •

  .يظهر السمك الزائد للشفافية عند منطقة القفا وغياب عظمة الأنف
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  الظاهريالتشخيص

 في خلال الثلاثين عام الماضية ، استهدف البحث المكثف تطوير اسلوب 
التشخيص الظاهري للجنين ويقوم علي أساس استخلاص وفحص خلايا الجنين 

 من ١٠٣ -١٠٧فهناك حوالي خلية في كل  . الموجود في الدورة الدموية للأم
مكن زيادة نسبة خلايا الجنين وي. الخلايا ذات النواة في دم الأم تكون تابعة للجنين

 بأساليب مثل الفرز المغناطيسي للخلايا ١٠٠٠ - ١٠لتصل حوالي واحدة في كل 
 )MACS (  الفسفورية بعد إلحاق أجسام مضادة / أو فرز الخلايا بالمواد المشعة

. ذات علامات مغناطيسية أو مشعة بدلالات البسط الخاصة بخلايا جنينية معينة
ناتجة عن استخدام تلك الأساليب غير مناسبة للتحليل الخلوي التقليدي وتعد العينة ال

لأنها لازالت مختلطة بصورة كبيرة بخلايا الأم ولكن بإستخدام مناظير الحمض 
)  FISH( النووي الخاصة بالكروموسومات والمزج الفسفوري في الموضع 
خلال وجود ويصبح من الممكن الشك في وجود تثلث الصبغيات لدي الجنين من 

  .نوايا ذات ثلاث علامات في بعض خلايا دم الأم المغذي لفحص الخلايا الجنينية
  وبمساعدة التكنولوجيا المتاحة حاليا ، يستخدم فحص خلايا الجنين الموجودة 
بالدورة الطرفية للأم كوسيلة لتقييم المخاطر أكثر من كونه وسيلة تشخيص 

وتعد حساسية هذا الأسلوب . فترة الحملظاهري لعيوب الكورمسومات في أثناء 
وعلي خلاف الاختبار البيوكيميائي المصلي ، . في مقدار حساسية المسح المصلي

والذي يعد من السهل نسبياً إجراؤه علي نطاق واسع ، فإن تحليل خلايا الجنين 
وتعد عملية . الموجودة في دم الأم عملية تحتاج إلي مجهود كبير ومهارة عالية 

ن أساليب التغذية بالخلايا الجينية و لتحقيق عدد أوفر من الخلايا الضرورية تحسي
لإجراء الإختبار وسبل جعل هذه العملية تجري من خلال أجهزة آلية للتمكن من 

  .فحص عدد كبير من العينات ، قيد التطوير والبحث
في   وقد تركز الاهتمام مؤخراً علي وجود حمض نووي جنيني خالي من الخلايا 

بلازما الأم والقدرة علي حساب تركيز الحمض النووي للجنين الذكر باستخدام 
بلمرة الحامض النووي المتسلسل وهناك دلائل متضاربة حول تركيز الحمض 
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 ٢١النووي الجنيني الخالي من الخلايا في حالات الحمل المصابة بالتثلث الصبغي 
 في هذه الحالات بينما توضع حيث أن بعض الدراسات تذكر أن نسبة تركيزه تزيد

دراسات أخري أنه لا يوجد فرق بين تركيزه في حالات التثلث الصبغي وحالات 
ولا يزال إمكانية استخدام الحمض النووي الجنيني الخالي من . الحمل الطبيعي

الخلايا كعلامة من العلامات داخل مصل الأم في حاالة مسح التثلث الصبغي قيد 
  .البحث
  

����  � ا	!
ه�ي ا	

فحص خلايا الجنين الموجودة داخل الدورة الطرفية للأم من المرجح  •
استخدامها كوسيلة لتقييم المخاطر أكثر من كونها وسيلة تشخيص 

 .ظاهري لعيوب الكروموسومات أثناء فترة الحمل
هناك دلائل متضاربة حول تركيز الحمض النووي الجنيني الخالي من  •

  .٢١ المصابة بالتثلث الصبغي الخلايا في حالات الحمل
 "�� #� �����  ا	

 
  ا	&%ل ا	س�
 

  لقد كانت هناك محاولة واحدة فقط منظمة قامت بمقارنة مخاطر البزل السلي 
 سيدة يتمتعن بصحة ٤,٦٠٦وفي هذه الدراسة ، خضعت . بالمجموعة المقياس

-١٤بين  سنه ، وتتراوح فترة حملهن ما ٣٤-٢٥جيدة ، تتراوح أعمارهم ما بين 
  ).  Tabor er al 1986(  أسبوعاً إلي الفحص بالأشعة فقط أو البزل السلي ٢٠

  وأظهرت الدراسة أن معدل فقدان الجنين في حالات القيام بالبزل السلي أعلي 
عنه في الحالات المجموعة المقياس كما أظهرت الدراسة أيضاً أن البزل % ١بـ 

ويمكن . عوبة التنفس والالتهاب الرئويالسلي يصاحبه احتمال عالي متلازمة ص
غير أن دراسات . إجراء البزل السلي إعتباراً من الشهر الثلاث الأولي للحمل

 أسبوع يصبح معدل ١٣-١٠منظمة أوضحت أن بعد القيام بالبزل السلي وعند 
كما تزيد نسبة الإصابة بانثناء الأرجل إلي الداخل % ٢فقدان الجنين أعلي بـ 
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عنها في حالات أخذ عينات الخمل المشيمي في الفصل الأول أو % ١,٦بمعدل 
 .البزل السلي في الفصل الثاني من الحمل
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  أوضحت دراسات منظمة أن معدل فقدان الجنين بعد أخذ عينات للخمل المشيمي 
من خلال البطن في الفصل الأول للحمل يساوي معدل فقدان الجنين في حالات 

وهناك جدال حول ما إذا كان معدل فقدان . لبزل السلي في الفصل الثاني للحملا
ومن المرجع .الجنين بعد أخذ عينات الحمل المشيمي عبر عنق الرحم أعلي أم لا 

أنه في حالة أخذ العينات في مراكز ذات خبرة ومن خلال إجراءات مبنية علي 
وأخذ عينات الخمل المشيمي ، الأشعة فوق الصوتية تتساوي مخاطر البزل السلي 

وهناك علاقة بين أخذ عينات للخمل المشيمي . بغض النظر عن الأسلوب المتبع
قبل عشرة أسابيع وبين حدوث عيوب في الطرف المستعرض لدي الجنين 

  .والإصابة بقصر الفك الأسفل وصغر اللسان 
علي أن  أسبوع من الحمل ١١ولذلك يجب عدم أخذ عينات للخمل المشيمي قبل 

  .يقوم بذلك أشخاص مدربون 
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 ، فإن تعبير المعدل ٢١ عند القيام بالمسح من أجل تشخيص التثلث الصبغي 
الإيجابي للمسح يستخدم بالتبادل مع معدل الفحص عن عمق وذلك لأن معظم 

     "�0�  ا	�ح� ا	�

 .يتطلب تشخيص عيوب الكورمسومات لدي الجنين فحص متعمق •

خطر التعرض للإجهاض بسبب أخذ عينات للخمل المشيمي في الفصل  •
 . الأول للحمل يتساوي مع خطر البزل السلي في الفصل الثاني للحمل

 . أسبوع من الحمل١٥لا يجب إجراء البزل السلي قبل  •

 . أسبوع من الحمل١١لا يجب أخذ عينات للخمل المشيمي قبل  •

 . يجب أن تجري الإختبارات بواسطة أشخاص مدربون وذوي خبرة  •
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ابية في المسح يخضعن للفحص عن عمق كما تخضع السيدات ذوات النتائج الإيج
أيضاً السيدات ذوات النتائج الإيجابية الخاطئة لأن معظم الأجنة  في هذه 

  .المجموعة تكون طبيعية 
 الذي أدخل –) ٢١( وكان أول أسلوب للمسح من أجل تشخيص تثلث الصبغيات 

. سن المتقدمة للأم  مبنياً علي ربط حدوث هذه الحالات بال–في بداية السبعينات 
وكان من الواضح أن إجراء البزل السلي يصاحبه خطر التعرض للإجهاض 
بالإضافة إلي التكلفة العالية للعملية ، وكان ذلك كله يعني أنه لا يمكن توفير 

وبالتالي ، كان البزل السلي يجري فقط . التشخيص أثناء فترة الحمل لكل الحوامل
وبالتدريج ، بينما أصبح إجراء .  عاماً ٤٠هن عن للنساء اللاتي لا تقل أعمار

البزل السلي أكثر إنتشاراً أو أكثر أماناً ، تم تعديل النظرة إلي الفئة الأكثر عرضة 
 عاماً ، واللائي يشكلن ٣٥للمخاطر لتشمل بذلك النساء اللاتي لا تقل أعمارهم عن 

  .من مجموع النساء الحوامل% ٥
السياسة .ية ، ظهرت سياستان بخصوص المسح  وفي الثلاثين عاماً الماض

 والتي تطبق في الدول ذات الرعاية الصحية الخاصة ، إلتزمت بمبدأ الأولي،
 عاماً أو اللاتي يتعرض للخطر ٣٥فحص النساء اللاتي لا تقل أعمارهم عن 

وبما أن متوسط عمر السيدات الحوامل قد ارتفع في معظم . بصورة متساوية 
من % ١٥ ، فإن الفئة التي تخضع للمسح الإيجابي تشكل الأن نحو الدول المتقدمة
 ، والتي تطبق في الدول التي لديها نظام تأمين الثانية السياسة. حالات الحمل 

صحي حكومي ،التزمت بمبدأ توفير الفحص المتعمق للفئة الأكثر تعرضاً لخطر 
عمر النساء اللاتي من الحوامل ، وبالتالي فقد ارتفع % ٥الإصابة والتي تشكل 
  .يخضعن للاختبار 

 ٣٨عند / إذا استخدم عمر الأ.  عاماً ٣٨ إلي ٣٥في العشرين سنة الأخيرة ، من
من إجمالي عدد النساء الحوامل يصنف علي أن الفئة الأكثر % ٥عاما ، فإن 

من حالات التثلث الصبغي % ٣تعرضاً لخطر الإصابة وهذه الفئة تحتوي علي 
٢١.  



  
 ٦  

 الثمانينات ، أدخل نظام جديد للمسح لا يقوم علي سن الأم فقط وإنما  وفي أواخر
يقوم أيضاً علي حساب نسبة تركيز المنتجات المختلفة للمشمية داخل الدورة 

وفي الأسبوع السادس عشر للحمل فإن متوسط تركيز البروتين . الدموية للأم
في حالات ) أ ( –  ، الانهيبينhCG، في مصل الأم ، الاستيريول  ά-الجيني 

 تختلف بصورة كافية عنها في حالات الحمل الطبيعي مما ٢١التثلث الصبغي 
يسمح بإستخدام خليط من بعض أو كل هذه المواد لإختبار الفئة الأكثر عرضة 

ويعد هذا النوع من المسح أكثر فعالية من المسح القائم علي سن الأم فقط، . للخطر
، يستطيع هذا الأسلوب % ) ٥حوالي ( ق وبنفس نسبة الخطأ الفحص المتعم

 .٢١من حالات الإصابة بمرض التثلث الصبغي % ٧٠-٥٠التعرف علي 
 

وفي التسعينات ، تم إجراء المسح بناء علي سن الأم وسمك شفافية القفا لدي 
من حالات % ٧٥  وهذا الأسلوب يتعرف علي ٦+١٣-١٠الجنين بالأسابيع 

 %. ٥بي يبلغ الإصابة بالمرض بمعدل مسح إيجا

وبالتالي ، فإن سن الأم قد أضيف إلي سمك شفافية القفا لدي الجنين والكيمياء 
   الحر و البروتين البلازمي المصاحب للحمل β-hCG ( [الحيوية لمصل الأم 

 )PAPP-A ( [ من حالات % ٩٠-٨٥ في الفصل الأول للحمل للتعرف علي
ذلك ، فإن تطور الأساليب الحديثة وبالإضافة إلي . ٢١الإصابة بالتثلث الصبغي 

 دقيقة من أخذ عينة ٣٠للإختبار الكيميائي الحيوي ، التي تظهر نتائجه في خلال 
الدم ، قد جعلت من الممكن فتح عيادات الزيارة الواحدة لتقييم مخاطر التعرض 

  ). ٣انظر الشكل رقم ( للإصابة 
 

 ، ٢١بالتثلث الصبغي من الأجنة المصابة % ٧٠-٦٥، وجد أنه في ٢٠٠١وفي 
  لا يمكن رؤية عظمة الأنف من خالا الأشعة فوق الصوتية عند الأسبوع

وتوضح الدراسات الأولية أن هذا الإكتشاف قد يزيد من . من الحمل ٦+ ١٣-١١ 
معدل إمكانية التشخيص بالمسح و الكيمياء الحيويه للمصل فى الفصل الأول إلى 

 ).١أنظر جدول% ( ٩٥أكثر من 



  
 ٧  

  
  
  
  
  
  
 
 
 
 

يمكن تقدير إحتمال التعرض لعيوب الكرومسومات من خلال معرفة سن الأم ، الفحص ) ٣(شكل 
عينات عظمة الأنف / بالموجات فوق الصوتية من أجل قياس سمك الشفافية القفوية للجنين ، وجود 

-١١ع ال في مصل الأم في الأسابيPAPP-A و hCG – βعند الجنين ، القياس البيوكيميائي للـ 
وبعد الاستشارة يمكن للسيدة أن تحدد ما إذا كانت تريد القيام برسم جيني للجنين .  للحمل ٦+١٣

 .والذي يمكن به القيام من خلال أخذ عينة للحمل المشيمي في نفس الزيارة

 
 ( % )معدلات التشخيص 

 سن الأم •

  ١٨ -١٥سن الأم وبيوكيميائية مصل الأم عند الأسابيع  •

  .٦+١٣-١١مك الشفافية القفوية للجنين عند الأسابيع سن الأم وس •

  PAPP-A الحر وhCG - βسن الأم ، شفافية القفوية ، وتركيز الـ  •
 .٦+١٣-١١،مصل الأم عند الأسابيع 

سن الأم، الشفافية القفوية للجنين ، وعظمة أنف الجنين عن الأسابيع  •
٦+١٣-١١.  

الحر  hCG – βوتركيز الـ سن الأم ، شفافية القفوية ، عظمة الأنف ،  •
 . ٦+١٣-١١ في مصل الأم عند الأسابيع PAPP-Aو الـ 

 ٣٠     
٧٠-٥٠    
٨٠-٧٠   

  
٩٠-٨٥  

  
٩٠  

  
٩٥  

 
  

HCG =نسبة القند المشيمي البشري  
PAPP-A = المرتبط بالحمل) أ(البلازما بروتين 

 

              المسح
   بالموجات فوق الصوتية -  
   البيوكيميائية-  

   أخذ عينة للحمل   الاستشارة   
        المشيمي
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   ١ جــدول 
الخاصة , % ٥بمعدل إيجابى غير صحيح تصل إلى ,مقارنة معدلات التشخيص 

 ففى المسح فيما ٢١بالأساليب المختلفة للمسح من أجل تشخيص التثلث الصبغى 
يستخدم تعبير المعدل الإيجابى للمسح بالتبادل مع معدل الفحص , قبل الولادة 

المتعمق لأن معظم السيدات ذات النتائج الإيجابية للمسح يخضعن للفحص المتعمق 
جابية الخاطئة أيضاً لأن معظم الأجنة فى كما تخضع السيدات ذوات النتائج الإي

  .تلك المجموعة تكون طبيعية
 

  �/��5 ا	��34 ا	�
34 	�� ��(2 	ح)وث ���ب ا	�������
ت

ومن أجل .   تعد كل سيدة عرضة لخطر إصابة جنينها بعيوب الكرومسومات
حساب احتمال التعرض للمرض ، يجب الأخذ في الاعتبار التاريخ المرضي الذى 

فترة الحمل مع ضرب هذة العوامل بسلسلة من العوامل أو ,  على سن الأم يعتمد
المعدلات المحتملة التى تعتمد على نتائج سلسلة من إختيارات المسح المجراة 

إن النسبة المحتملة للقياس . خلال فترة الحمل لتحديد المخاطر الخاصة بالمريض
 قسمة نسبة الأجنة ذوى عبر المسح الضوئى والكميائى الحيوى تحسب عن طريق

وفي كل مرة . العيوب الكروموسومية علي نسبة الأجنة الطبيعية وفقاً لهذا المقياس
يجري فيها الإختبار تضرب نسبة الخطورة الرئيسية في نسبة الاحتمال الناتجة 
عن الاختبار لحساب مقدار الخطورة الجديدة والتي تصبح بالتالي مقدار الخطورة 

  )     Snijders& Nicolaids 1998(ختبار التاليالرئيسية في الا
 وتستلزم عملية المسح المتسلسل هذه أن تكون الاختبارات مستقلة عن بعضها 

وإذا لم تجري الاختبارات المختلفة بطريقة مستقلة ، يمكن استخدام . البعض 
ة الأساليب الأكثر  تعقيدا مثل الإحصاءات متعددة المتغيرات من أجل حساب النسب

 ) OSCAR( وبعد إدخال نظام عيادات الزيارة الواحدة . الترجيحية المركبة 
يمكن القيام بالمسح المتسلسل في جلسة واحدة في حوالي الأسبوع الثاني عشر 

  ). ٣شكل ( للحمل 
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  : سلسلة المسح-   

 .تعتبر كل أم عرضة لأن يصاب جنينها بعيوب في الكروموسومات •
 .ل الرئيسي للتعرض علي سن الأم وفترة الحملتعتمد نسبة الاحتما •
تقدر نسبة الفرصة الخاصة بكل مريض لحدوث عيوب الكرموسومات من  •

خلال حاصل ضرب نسبة الإحتمال الرئيسية في سلسلة من النسب 
الترجيحية والتي تعتمد علي سلسلة من نتائج المسح الذي تجري خلال فترة 

 .الحمل
ر معين ، تضرب نسبة الإحتمال الرئيسية وفي كل مرة يجري فيها إختبا •

في النسبة الترجيحية للإختبار لحساب الاحتمال الجديد والذي يصبح نسبة 
 .الإحتمال الرئيسية للاختبار التالي

   
 
   �# ا�م و���ة ا	ح��-

شكل (   يزداد احتمال التعرض للعديد من عيوب الكرومسومات بزيادة سن الأم 
جنة المصابة بعيوب الكرومسومات غالباً ما يموتون داخل ونظراً لأن الأ) . ٤رقم

   ).٥شكل رقم ( الرحم ، فإن احتمال التعرض لهذه العيوب يقل بتقدم الحمل 
 لأسباب ٢١ وتعتمد التقديرات الخاصة بإحتمال التعرض لمرض التثلث الصبغي 

   .علي دراسات حصرية قبل بداية تشخيص ما قبل الولادة. متعلقة بسن الأم 
 )Hecht and HOOK 1994.(   

  وفي الخمسة عشر عاماً الماضية ، ومع إدخال أساليب الاختبار عن طريق 
فحص الكيمياء الحيوية لمصل الأم والمسح بالموجات فوق الصوتية للتعرف علي 
العيوب الكرومسومية في المراحل المختلفة للحمل ، أصبح من الضروري الأخذ 

ترة الحمل كعوامل مؤثرة في احتمال حدوث عيوب في الاعتبار سن الأم وف
وقد استنتجت تلك التقديرات ). Snijdersetal 1995,1999( الكروموسومات 

 ونسب السيدات ٢١بناء علي مقارنة نسب إصابة المواليد بمرض التثلث الصبغي 
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اللاتي يقمن بأخذ عينات من السائل الأمنيوسي في الفصل الثاني للحمل واللاتي 
وقد قدرت .  بأخذ عينات من الحمل المشيمي في الفصل الأول للحمل يقمن

معدلات الموت التلقائي للأجنة خلال المراحل المختلفة للحمل وعند الولادة بعد 
 أسبوعاً  بناء علي نسب الحدوث التي تشاهد في حالات الحمل التي أجري لها ٤٠

 .صابة المسجلة عند الولادةرسم جيني للجنين أثناء الحمل بالإضافة إلي حالات الا
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  المرتبطة بسن الأمتاحتمالات التعرض لعيوب الكروموسوما
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تمثل الخطوط احتمالات التعرض للمرض . احتمالات التعرض لعيوب الكروموسومات المرتبطة بفترة الحمل
  عند الأسبوع العاشر من الحمل
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 في الفترة ما بين ٢١جنين المصاب بمرض التثلث الصبغى  وتقدر معدلات وفاة ال
) عند إجراء المسح للتعرف على سمك الشفافية القفوية (  للحمل ١٢الأسبوع 

عند ( للحمل ١٦وفى الفترة ما بين الأسبوع ال ,  %٣٠ بحوالي ٤٠والأسبوع ال 
سبوع ال والأ) إجراء الاختبار البيوكيميائى لمصل الأم في الفصل الثاني للحمل 

وقد تم استخدام أساليب مشابهة لتحديد احتمال  % . ٢٠ من الحمل بحوالي ٤٠
ويزداد احتمال التعرض للتثلث . التعرض لعيوب الكرومسومات الأخرى 

وتعد نسبة وفاة ,  مع زيادة عمر الأم ويقل بتقدم فترة الحمل ١٣ , ١٨الصبغيات 
   % ٨٠ للحمل بحوالي ٤٠ و١٢ الجنين داخل الرحم في الفترة ما بين الأسبوع

   ) . ٢جدول رقم  ( 
   x و الاصابه بمتلازمة ترنر غالبا ما تكون بسبب غياب الكرومسوم الأبوي 

  وعلى عكس مرض التثلث الصبغى . ٤٥ xoوبالتالي زيادة الحمل في أجنة ذوى 
  وتعد نسب حدوث.  على سن الأم رلا تعتمد الإصابة بمتلازمة تر ن , 

  ١٢ جنين عند الأسبوع ١٥٠٠ حوالي واحد كل ربمتلازمة تر ن الإصابة 
   جنين عند الأسبوع٤٠٠٠ و واحد كل ٢٠ جنين عند الأسبوع ٣٠٠٠و واحد كل 

  أما بالنسبة للأنواع الأخرى للخلل في الكروموسومات الجنسية . ٤٠ الـ 
 ) xxx.٤٧ – xxy .٤٧ – xyy.لا توجد هناك تغيرات بسبب سن الأم  ) ٤٧ .
ما أن معدل الوفاة داخل الرحم لا يزيد عن معدل الوفاة في حالة الأجنة ذوى وب

وهى حوالي واحد كل ( الكرومسومات الطبيعية فان نسبة حدوث تلك العيوب 
من حالات الحمل  % ٢ويصاب حوالي . لا تقل بتقدم فترة الحمل )  جنين ٥٠٠

 يظهر في المواليد بمرض تعدد الصيغة الصبغية و لكنه مرض مميت وبالتالي لا
 حوالي واحد ٢٠ ال ع والأسبو١٢وتعد نسب حدوثه في الفترة ما بين الأسبوع ال 

  .  جنين بالترتيب ٢٥٠,٠٠٠ جنين و واحد كل ٢٠٠٠كل 
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  . وفقا لسن الأم وفترة الحمل١٣ و ١٨ و ٢١احتمالات التعرض لمرض التثلث الصبغى  ) ٢( جدول رقم 
  

  
  أثر سن الأم وفترة الحمل علي احتمالات الإصابة

 .يزداد إحتمال الاصابة بانواع التثلث الصبغي مع زيادة سن الأم •
  . سن الأماحتمال الإصابة بمتلازمة ترنر وتثلث الصبغيات  لا يعتمد علي •
 .كلما كانت فترة الحمل مبكرة كلما ازداد احتمال التعرض لعيوب الكروموسومات •
 في الفترة ما بين الأسبوع ٢١تقدر معدلات الوفاة للأجنة المصابة بالتثلث الصبغي  •

 بحوالي ٤٠والأسبوع الـ) عند القيام بالمسح من أجل قياس الشفافية القفوية  ( ١٢
عند القيام بالإختبار البيوكيميائي لمصل  ( ١٦ الأسبوع الـ وفي الفترة ما بين% ٣٠

 % ٢٠ بحوالي ٤٠والأسبوع الـ ) الأم في الفصل الثاني للحمل 

 ، متلازمة ترنر في ١٣ ، ١٨تقدر معدلات الوفاه للأجنة المصابة بالتثلث الصبغى  •
 %٨٥ أسبوع بحوالى ٤٠-١٢الفترة ما بين 

  
"-
� ��8 
� 3-
  8)وث ا49

 احتمال الإصابة بأنواع تثلث الصبغيات عند السيدات اللاتي تعرضت أجنتهن   إن
وفي . أو أطفالهن للإصابة من قبل أعلي من تلك التي تعتمد علي سن الأم فقط 

 من قبل ، فإن احتمال ٢١حالة السيدات اللاتي أصيب حملهن بالتثلث الصبغي 

 ��
  ما�
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  ٤٠  ٢٠  ١٦  ١٢  ٤٠  ٢٠  ١٦  ١٢  ٤٠  ٢٠  ١٦  ١٢  
٤٢٤٢٣  ١٤٦٥٦  ١١٠٤٢  ٧٨٢٦  ١٨٠١٣  ٤٨٩٧  ٣٥٩٠  ٢٤٨٤  ١٥٢٧  ١٢٩٥  ١٢٠٠  ١٠٦٨  ٢٠  
٣٧٥٦٧  ١٢٩٧٨  ٩٧٧٨  ٦٩٣٠  ١٥٩٥١  ٤٣٣٦  ٣١٧٩  ٢٢٠٠  ١٣٥٢  ١١٤٧  ١٠٦٢  ٩٤٦  ٢٥  
٢٧٨٥٦  ٨٥٨٧  ٦٤٧٠  ٤٥٨٥  ١٠٥٥٤  ٢٨٦٩  ٢١٠٣  ١٤٥٦  ٨٩٥  ٧٥٩  ٧٠٣  ٦٢٦  ٣٠  
٢١٥٧٣  ٧٤٥٣  ٥٦١٥  ٣٩٨٠  ٩١٦٠  ٢٤٩٠  ١٨٢٥  ١٢٦٣  ٧٧٦  ٦٥٨  ٦١٠  ٥٤٣  ٣١  
١٨٣١١  ٦٣٢٦  ٤٧٧٦٦  ٣٣٧٨  ٧٧٧٥  ٢١١٤  ١٥٤٩  ١٠٧٢  ٦٥٩  ٥٥٩  ٥١٨  ٤٦١  ٣٢  
١٥٢٠٩  ٥٢٥٤  ٣٩٥٩  ٢٨٠٦  ٦٤٥٨  ١٧٥٥  ١٢٨٧  ٨٩١  ٥٤٧  ٤٦٤  ٤٣٠  ٣٨٣  ٣٣  
١٢٣٨٠  ٤٢٧٧  ٣٢٢٢  ٢٢٨٤  ٥٢٥٦  ١٤٢٩  ١٠٤٧  ٧٢٥  ٤٤٦  ٣٧٨  ٣١٥٠  ٣١٢  ٣٤  
٩٨٧٦  ٣٤١٩  ٢٥٧٦  ١٨٢٦  ٤٢٠٢  ١١٤٢  ٣٨٧  ٥٨٠  ٣٥٦  ٣٠٢  ٢٨٠  ٢٤٩  ٣٥  
٧٧٨٨  ٢٦٩١  ٢٠٢٧  ١٤٣٧  ٣٣٠٧  ٨٩٩  ٦٥٩  ٤٥٦  ٢٨٠  ٢٣٨  ٢٢٠  ١٩٦  ٣٦  
٦٠٥٠  ٢٠٩٠  ١٧٥٧  ١١١٦  ٢٥٦٩  ٦٩٨  ٥١٢  ٣٥٤  ٢١٨  ١٨٥  ١٧١  ١٥٢  ٣٧  
٤٦٥٠  ١٦٠٦  ١٢١٠  ٨٥٨  ١٩٧٤  ٥٣٧  ٣٩٣  ٢٧٢  ١٦٧  ١٤٢  ١٣١  ١١٧  ٣٨  
٣٥٤٤  ١٢٣٤  ٩٢٢  ٦٥٤  ١٥٠٥  ٤٠٩  ٣٠٠  ٢٠٨  ١٢٨  ١٠٨  ١٠٠  ٨٩  ٣٩  
٢٦٨٣  ٩٢٧  ٦٩٨  ٤٩٥  ١١٣٩  ٣١٠  ٢٢٧  ١٥٧  ٩٧  ٨٢  ٧٦  ٦٨  ٤٠  
٢٠٢٠  ٦٩٨  ٥٢٦  ٣٧٣  ٨٥٨  ٢٣٣  ١٧١  ١١٨  ٧٣  ٦٢  ٥٧  ٥١  ٤١  
١٥١٦  ٥٢٤  ٣٩٥  ٢٨٠  ٦٤٤  ١٧٥  ١٢٨  ٨٩  ٥٥  ٤٦  ٤٣  ٣٨  ٤٢  
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من احتمالات حدوث % ٠,٧٥تكرار الإصابة في الحمل التالي تكون أعلي بنسبة 
وبالتالي . الإصابة لأسباب متعلقة بسن الأم أوفترة الحمل وقت إجراء الاختبار 

 من قبل ، يزداد احتمال ٢١ وأصيب طفلها بالتثلث الصبغي ٣٥فلأم عمرها 
إلى % ) ٠,٤٠(  جنين ٢٤٩  من مـعـدل واحـد كل ١٢الإصابة عند الأسبوع 

 ٩٤٦ سـنه من واحد من كل ٢٥ى عـمـرها والأم الت%) ١,١٥ (٨٧ من كل ١
  % ). ٠,٨٥٦ ( ١١٧إلي واحد كل % ) ٠,١٠٦(

من % ) ٥أقل من (   ويعد السبب المحتمل لهذه الزيادة هو أن نسبة صغيرة 
الأزواج الذين أصيب أطفالهم من قبل ، لديهم عيب جيني يتدخل في العملية 

ث الإصابة وبالتالي فإن احتمال الطبيعية لإنقسام الكرومسومات مما يؤدي إلي حدو
تكرار الإصابة بالنسبة لهذه النوعية من الحالات يكون كبيراً وفي أغلبية الأزواج 

وتشير الأدلة الحالية إلي أن تكرار .لا تزداد نسبة التكرار% ) ٩٥أكثر من ( 
الإصابة تتعلق بالكروموسومات وبالتالي فإن أغلبية التكرار تكون بسبب النمط 

  .مسومي للوالدينالكرو
  

  :     ���ار ا49
-3 -��0ب ا	��و�����
ت
إذا كان لدي السيدة الحامل طفل مصاب بالتثلث الصبغي أو أصيب  •

جنينها بذلك المرض في حمل سابق ، فإن إحتمال تكرار هذا العيب 
 .من نسبة الإحتمال الرئيسية% ٧٥في الحمل يعد أعلي بنسبة 

 
الكرومسومات تحدث في الكروموسوم إن تكرار الإصابة بعيوب  •

 .بعينه 
  
  

   ا	��
��3 ا	/��(3 	)ي ا	;'�#

الطول (   تزداد الشفافية القفوية للجنين بصورة طبيعية مع زيادة فترة الحمل 
لكل طفل بطول رأسي عجزي معين ، يعتبر كل قياس ) . الرأسي العجزي 

ت المتعلقة بسن الأم وعمر للشفافية القفوية نسبة احتمال يتم ضربها في الاحتمالا
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وعلي عكس ذلك كلما قلت الشفافية القفوية . الحمل لحساب نسبة الخطورة الجديدة 
  ) .٦شكل رقم ( ، قلت نسبة الاحتمال وقلت نسبة الخطورة 
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 عند الأسبوع الـ ٢١احتمال التعرض للأصابة بالتثلث الصبغي   )٦( شكل رقم 
 . الشفافية القفوية علي احتمال الأصابة والمتعلق بعمر الأم وأثر سمك١٢

  
 
��!�3 ا�?< وا	)==ت ا���ى ا	  


 ا	��� ا�ول 	�ح��� 

	�س, ا	���- �@!� 

  
للحمل ، لا تظهر عظمة الأنف من خلال الأشعة    ٦+١٣-١١  في الأسابيع 

من الأجنة المصابة بمرض التثلث % ٧٠-٦٥بالموجات فوق الصوتية في حوالي 
ويظهر الخلل في تسجيل . فقط من الأجنة الطبيعية % ٢ وفي حوالي ٢١الصبغي 

من الأجنة المصابة % ٨٠سرعة انسياب الدم عبر القناة الوريدية في حوالي 
من الأجنة ذوي الكرومسومات % ٥ وفي حوالي ٢١بمرض التثلث الصبغي 

وبصورة مماثلة ، فإن نسب ظهور الدلالات الأخري في المسح . الطبيعية 
صوتي مثل الفتق السري و تضخم المثانة والحبل السري ذو الشريان الواحد تعد ال

أعلي في حالات معينة من الإصابة بعيوب الكروموسومات من ظهورها في 
و ترتبط كل من هذه الدلالات التي . الأجنة ذوي الكروموسومات الطبيعية
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نة والتي يمكن تظهرمن خلال الأشعة بالموجات فوق الصوتية بنسب ترجيحية معي
  .    ضربها في نسب الإحتمال الرئيسية لحساب الإحتمال الجديد

   ا	����
ء ا	ح��(3 	��� ا�م �
 ا	��� ا�ول 	�ح��

وفي . الحر في دم الأم بصورة طبيعية مع تقدم الحمل  hCG -β  يقل مستوي 
 الحر في  hCG -β ، يزيد مستوي  ٢١حالات الحمل المصابة بتثلث الصبغيات 

 في دم الأم مع تقدم الحمل في الحالات PAPP-Aويزيد مستوي الـ . دم الأم
ولكل .  فإن مستواه يقل ٢١الطبيعية ولكن في الحالات المصابة بتثلث الصبغيات 

 يمثل نسبة PAPP-A   وhCG -βفترة حمل معينة ، فإن مستوي كل من 
. حتمال الجديدةاحتمال وبضربها في نسبة المخاطرة الرئيسية تحسب نسبة الأ

 كلما زاد PAPP-Aوقل مستوي الـ     hCG -β  وكلما زاد مستوي الـ 
  ).٧شكل رقم  ( ٢١احتمال الأصابة بتثلث الصبغيات 
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  )٧( شكل رقم 

 للحمل والمتعلق بسن الأم وأثر ١٢ عند الأسبوع الـ ٢١احتمال الأصابة بتثلث الصبغيات 
  .في مصل الأم) يمينا  ( PAPP-A  والـ )شمالا ( الحر   ٠β-hCGمستوي الـ 
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  خلال الفصل الثاني والثالث للحمل ، يمكن تصنيف التراكم الغير طبيعي للسائل 
 وهناك عيوب. خلف رقبة الجنين علي أنه ورم حوصلي قفوي أو أوديما قفوية 

من الأجنة المصابة بالورم الحوصلي ، وفي % ٧٥كرومسومية وفي حوالي 
وللأوديما القفوية . من الحالات تكون هذه العيوب هي متلازمة ترنر% ٩٥حوالي 

وتوجد عيوب كرومسومية في حوالي ثلث الأجنة المصابة : أسباب عديدة 
 ١٨ أو ٢١لصبغيمن الحالات يكون العيب إما التثلث ا% ٧٥بالأوديما القفوية و

وتصاحب الأوديما عيوب قلبية ورئوية ، ثدن هيكلي و تلوث حلقي بالأضافة إلي 
وبالتالي فإن التكهنات بشأن الأجنة ذوي الكرومسومات , خلل أيضي ودموي

  .الطبيعية المصابين بالأوديما القفوية ليست جيدة
ما إذا كان  وفي الفصل الأول للحمل ، يستخدم تعبير الشفافية بغض النظر ع
  .مقسما أم لا وعما إذا كان مقتصراً علي العنق أم يلف الجنين بأكمله

 وفي الفصل الثاني للحمل ، عادة ما تقل الشفافية ، وفي حالات قليلة تتحول إلي 
ولا يمكن التنبؤ . أوديما قفوية أو إلي ورم حوصلي يصاحبه أو لا يصاحبه حبن 

لة من خلال ظهور العيب من خلال بالعيوب الكرومسومية أو تطورت الحا
  .التخطيط بالأشعة فوق الصوتية

 ومتلازمة ٢١  وتأتي الشفافية القفوية الزائدة مصاحبة لمرض التثلث الصبغيات 
ترنر وعيوب كرومسومية أخري إلي جانب عيوب خلقية عديدة لدي الأجنة 

فوي أكثر من وتعد نسبة حدوث هذه العيوب متعلقة بالسمك الق. ومتلازمات جينية 
وبالإضافة إلي ذلك ، يمكن مراجعة والقياس علي نتائج قياس . الشفافية القفوية 

  . هذا السمك ولكن ليس علي الحكم الشخصي
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   التعريف -الشفافية القفوية     
الشفافية القفوية هي ظهور تراكم سائلي تحت الجلد خلف رقبة الجنين من  •

 .لصوتية في الأشهر الثلاث للحملخلال التخطيط بالموجات فوق ا
بغض النظر عما إذا كانت مقسما أم لا وعما إذا " الشفافية"يستخدم تعبير  •

  .كانت مقتصرة علي علي العنق أو تلف الجنين بأكمله
يرتبط حدوث العيوب الكرومسومية والعيوب الأخري بحجم الشفافية  •

  .القفوية أكثر من مجرد مظهر هذه الشفافية
الثاني والثالث للحمل ، عادة ما تنصرف هذه الشفافية وتتحول وفي الفصل  •

إلي أوديما قفوية أو ورم حوصلي قد يصاحبه أو لا . في حالات قليلة 
  . يصاحبه حبن عام

  

  

س ا	��
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  تعتمد القدرة علي الحصول علي قياس صحيح لسمك الشفافية القفوية علي 
وب قياسي من أجل الحصول علي نتائج منتظمة بين التدريب اللازم والإلتزام بأسل

 .الاختبارات المختلفة
 

��ة ا	ح�� وا	�Hل ا	�أ�
 ا	0;%ي�  

  إن الفترة المناسبة لقياس الشفافية القفوية للجنين أثناء الحمل هي الفترة ما بين 
ويجب أن يكون الحد الأدني . الأسبوع الحادي عشر والثالث عشر وستة أيام

  . ملل٨٤ ملم والحد الأقصي ٤٥ى العجزى للجنين للطول الرأس
والسبب وراء اختيار الأسبوع العاشر كحد أدني هو أن المسح يتطلب القيام 
باختبار تشخيص وكان من المعروف في أوائل التسعينات أن سحب عينة للحمل 

أسابيع من الحمل يتسبب في تقلص حجم الطرف المستعرض ١٠المشيمي قبل 
جد أن العديد من العيوب الخلقية للأجنة يمكن تشخصيها من خلال وبالتالي فقد و

فمثلاً، تشخيص أو استبعاد .  أسبوع ١١المسح شريطة ألا تقل فترة الحمل عن 
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 لأن التقييم ١١اللاقحفية وبالتالي اللادماغية لا يمكن لا يمكن أن يتم قبل الأسبوع 
مكن الأعتداد به قبل هذه من خلال الموجات الصوتية لتعظم جمجمة الجنين لا ي

الفترة كما أن فحص الغرف الأربعة للقلب والشرايين الأساسية لا يمكن القيام به 
 أسابيع يكون لدي جميع ١٠ – ٨وفي الفترة ما بين . أسابيع ١٠إلا بعد مرور 

الأجنة حالة فتق في المعي المتوسط والذي يري في صورة متفاعل مع الأشعة 
الحبل السري وبالتالي فليس من المضمون تشخيص أو بصورة شديدة في أخر 

ويمكن رؤية مثانة الجنين في . استبعاد الفتق السري في هذه الفترة من الحمل 
 وفي ١١من الأجنة في الأسبوع % ٨٠من الأجنة في الأسبوع العاشر وفي % ٥٠

  .جميع الحالات في الأسبوع الثانى عشر
  :عشر وستة أيام كحد أقصي لأسباب معينة وقد تم اختيار فترة الأسبوع الثالث 

أولاً، لإعطاء الفرصة للسيدات اللاتي يثبت إصابة أجنتهم للقيام بالإجهاض في 
ثانياً، نسبة حدوث التراكم الغير . الفصل الأول للحمل بدلاً من الفصل الثاني

 طبيعي للسائل القفوي في الأجنة ذات الكرومسومات الغير طبيعية تقل في الفترة
ثالثاً، تصل نسبة النجاح  .١٤ أسبوع عنها فيما قبل الأسبوع ١٨- ١٤ما بين 

في % ٩٠وتنخفض إلي  % ١٠٠ -٩٨ إلي ١٣ -١٠للقياس في الأسابيع 
 لأن الجنين يصبح في وضع عمودي مما يجعل من الصعب الحصول ١٤الأسبوع 

 .علي صورة واضحة بما يكفي
 

  ا	��رة وا	/�
س

  لقفوية للجنين ، يجب أن يكون جهاز الموجات فوق الصوتية  عند تقييم الشفافية ا
 ذو  درجة نقاء عالية و مزود بخاصية الفيديو لوب و براجل يمكن أن تعطي 

ويمكن قياس الشفافية القفوية بنجاح من خلال . قياسات حتى علامة عشرية واحدة
ت ، من الحالا% ٩٥الفحص بالموجات فوق الصوتية من خلال البطن في حوالي 

. وفي حالات أخري يكون من الضروري إجراء مسح فوق صوتي عبر المهبل 
  .وتكون نتائج المسح عبر البطن وعبر المهبل متساوية

 ويجب أن تتضمن الصورة المطلوبة لقياس الشفافية القفوية رأس الجنين وأعلي 
 ويجب أن يكون التكبير بأكبر قدر ممكن ويتم دائماً). أ ٨شكل ( الصدر فقط 



  

 

١٩  

 ملل ٠،١بحيث أن كل حركة بسيطة للبراجل ينتج عنها تغيير في القياس بمقدار 
وعند تكبير الصورة ، أما قبل أو بعد تثبيت العارضة ، من المهم القيام . فقط 

بتقليل المقياس ويؤدي هذا إلي تجنب الوقوع في خطأ وضع البرجل عند الطرف 
  .دار قياس حجم القناةالغير واضح للخط مما يتسبب في التقليل من مق

 ويجب الحصول على مقطع سهمي جيد للجنين ، في حالة قياس الشفافية القفوية 
وعندما . كما يتم لقياس الطول الرأسى العجزى  بينما الحنين في وضع حيادي 

 مم وعندما ٠،٦تكون رقبة الجنين مبسوطة بصورة زائدة يزيد المقياس بمقدار 
  . مم٠,٤بمقدار الرقبة مثنية يقل المقياس 

 
   )٨( شكل رقم 

  . وهناك مقطع سهمي واضح للجنين في الست صور .  أسبوع ١٢صور بالأشعة فوق الصوتية لجنين عمرة 
تعد مناسبة لقياس الشفافية القفوية لأن الصورة تظهر رأس الجنين وأعلي الصدر فقط كما أن ) أ(صورة 

) ب ( وفي الصورة  .ة بصورة منفصلة عن الغشاء السلي  يمكن رؤيت– وهو يتسم بالرفع –الغشاء القنوي 
رقبة الجنين منبسطة ) ج ( تعد نسبة التكبير أصغر من أن تسمح بقياس الشفافية القفوية  وفي الصورة 

يجب أخذ الحد الأقصي ) د ( وفي الصورة  .الرقبة مثنية أكثر من اللازم) ح ( وفي الصورة  .بصورة زائدة
يلتف الحبل السري حول رقبة الجنين وفي هذه الحالة يجب قياس ) ذ(وفي الصورة  .قفوية لقياس الشفافية ال

  .الشفافية القفوية فوق وتحت الحبل السري ويستخدم متوسط هذين القياسين في حساب نسبة الخطر
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  ويجب الاهتمام بالتفريق ما بين جلد الجنين والأمنيون لأن في هذه الفترة من 
ويمكن تحقيق ذلك من ).  أ ٨شكل ( ين في صورة غشاء رفيع الحمل يبدو الاثن

خلال انتظار حركة الجنين الطبيعية بعيداً عن الغشاء السلي ، أو يمكن إبعاد 
الجنين عن الغشاء الأمنيوسي عن طريق قيام الأم بالسعال أو بالطرق البسيط علي 

  .بطن الأم
 فيما بين الجلد والنسيج   ويجب حساب الحد الأقصي لسمك الشفافية تحت الجلد

ويجب وضع البراجل  علي الخطوط )  أ ٨شكل ( الرخوي المغلف لصلب الرحم 
ويجب أن يكون  العارض  غير مرئي حيث يختلط . التي تحدد الشفافية القفوية 

وخلال المسح ، يجب أخذ أكثر من . بالخط الأبيض الفاصل وليس بالسائل القفوي
  .قياس قياس والقيام بتسجيل أعلي 

  

من % ١٠-٥  وقد يكون الحبل السري ملتفاً حول رقبة الجنين في حوالي 
وفي هذه . الحالات وهذه الحالة قد تسبب في زيادة خاطئة لمقياس الشفافية القفوية 

الحالات ، يختلف قياس الشفافية القفوية فوق الحبل عنها تحت الحبل السري ولذلك 
  )أ ٨شكل ( صح استخدام متوسط القياسين عند حساب نسبة الخطورة يكون من الأ

 ولا يوجد آثار اكلينيكية للأصل العرقي ، عدد مرات الحمل و الولادة ، التدخين ، 
مرض السكر ، وسائل منع الحمل ، النزيف في المراحل المبكرة للحمل أو نوع 

  . الجنين علي قياس الشفافية القفوية للجنين
فاحصين مختلفين مع تكرار الفحص يجب أن الفرق في القياس لكل فاحص وبين 

  .  من الحالات % ٩٥ مم في ٠,٥يكون أقل من 
  


0�&H	0)ل ا�	ا #�  ا?ح�اف ا	/�
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  تزداد الشفافية القفوية وفقاً للطول الرأسي العجزي وبالتالي يجب أخذ فترة الحمل 
. اً عن الطبيعيفي الاعتبار عند القيام بتحديد ما إذا كان سمك الشفافية القفوية زائد

 حالة حمل ، بلغ المتوسط والسنتيل الخامس ٩٦,١٢٧وفي دراسة تضمنت 
 ١،٩ملل وبلغت النتائج ٢،١ و ١،٢ملل ٤٥والتسعين عند طول رأسي عجزي 

  )Snijderset al 1998 .( ملل٨٤ ملل عند طول رأسي عجزي ٢،٧و
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ورة الخاصة  وعند القيام بالمسح لتحديد عيوب الكرومسومات تستنتج نسب الخط
لكل مريض من خلال حاصل ضرب عمر الأم في نسبة الخطورة المتعلقة 

  )قيمة دلتا بالملل ( بالحمل، والتي تعتمد علي الاختلاف 
في قياس الشفافية القفوية للجنين عن المتوسط الطبيعي المتوقع لنفس الطول 

   ).١١-٩الشكل ( الرأسي العجزي 
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 مبنية علي المدي الطبيعي ٢١ حالة للتثلث الصبغي ٣٦٢ة القفوية للجنين في قياس الشفافي  )٩( الشكل رقم 

 )السنتيل الخامس والتسعين والخامس ( للطول الرأسي العجزي للجنين 
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توزيع سمك الشفافية القفوية للجنين موضحة في صورة الانحراف عن المتوسط الطبيعي   )١٠ ( رقم الشكل

 حالة ٣٢٦و) القضيب الفاتح (  في الأجنة ذوي الكرومسومات الطبيعية المتوقع للطول الرأسي العجزي
 ). الداكن القضيب ( ٢١مصابة بتثلث الصبغيات 
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 بالنسبة إلي انحراف السمك القفوي ٢١نسب احتمال حدوث التثلث الصبغي  ١١شكل رقم 

  .للأجنة عن المتوسط الطبيعي المتوقع للطول الرأسي العجزي للجنين

  
ة المسح باستخدام الدلالات الكيميائية الحيوية لمصل الأم تم استخدام  وفي حال

. اسلوب جديد لأخذ التغير في مستوي الدلالات المتعلق بمدة الحمل في الاعتبار
ويتضمن هذا الاسلوب تحويل التركيز الذي تم قياسه إلي مضاعف لمتوسط حالات 

ومن الضروري . ر بالمرضالحمل الغير مصابة في نفس مدة الحمل التي لم تتأث
 ٢١ حالات التثلث الصبغي NT MOM ( log10( غاوسي لـ  استنتاج توزيع 

والحالات التي لم تتأثر بالمرض بالإضافة إلي معدلات التوزيع عند مضاعف 
 ، والتي تستخدم لتعديل ٢١متوسط معين ، وهي النسبة المتوقعة للتثلث الصبغي 

ة المتعلقة بسن الأم من أجل استنتاج نسبة احتمال النسبة الرئيسية لاحتمال الإصاب
  .الإصابة الخاصة بكل مريض 

وفي حالة المسح باستخدام الشفافية القفوية يقدم أسلوب دلتا نسب دقيقة لاحتمال   
وعلي عكس  ) . Spencer et al 2003a( الإصابة لأسباب الخاصة بكل مريض 

لاحيته لهذا الغرض لأن ولا ذلك ، فإن أسلوب مضاعف المتوسط أثبت عدم ص
أولاً ، فإن . واحدة من الثلاث افتراضات القائم عليها هذا الأسلوب صحيحة 

 في الحالات NT MOM ( log10( توزيعات مضاعف المتوسط للشفافية القفوية و
 بالتناسب مع SDثانياً ، لم يبقي قياس الـ . الطبيعية لم تكن توزيعات غاوسي 

 لم تكن في ٢١ في حالات التثلث الصبغي MOMثالثاً، إن متوسط . فترة الحمل 
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نسبة ثابتة أمام المتوسط لحالات الحمل الطبيعية وينتج عن استخدام اسلوب 
مضاعف المتوسط اعطاء تقديرات زائدة لإحتمال التعرض للتثلث الصبغي عند 

حتمال التعرض للمرض عند الأسبوع الأسبوع الحادي عشر والتقدير الناقص لإ
  .١٣الـ 
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من الحمل على أن يكون الطول  ٦+١٣-١١يجب أن يتم عند ألاسابيع  •
 . مم٨٤-٤٥الرأسى العجزى ما بين 

يجب الحصول على مقطع طولى  للجنين ويجب قياس الشفافية القفوية  •
 .للجنين وهو فى وضع حيادى 

 . الصورة رأس الجنين وأعلى الصدر فقطيجب أن تتضمن •
يجب أن تكبر الصورة بأكبر قدر ممكن حيث عن التحريك البسيط للبرجل  •

 مم فقط ٠،١تغير قدرة 

يجب قياس الحد الأقصي لسمك الشفافية تحت الجلد الموجود في المنطقة  �
ويجب التفريق بين . ما بين جلد الجنين والنسيج اللين المغلف لصلب الرحم

 .الجزء و جلد الجنين نفسههذا 
 يجب - عند الخطوط التي تحدد سمك الشفافية القفويةليجب وضع البر اج �

أن توضع عارضة البراجل بحيث تكون غير مرئية حيث تندمج مع الخط 
 .الأبيض الممثل للحد وليس في السائل القفوي نفسه

 .خلال المسح ، يجب أخذ أكثر من قياس ثم تسجيل أعلي قياس �
  
  

س ا	��
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  تعد التدريب السليم لمن يقومون بإجراء المسح الصوتي وبالإضافة إلي الالتزام           
بالتقنية القياسية في قياس الشفافية القفوية أمور ضرورية للخدمـة الطبيـة جيـدة     

د نظـام   وبالإضافة إلي ذلك ، فإن نجاح برنامج المسح يتطلب وجـو          . المستوي  
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المراجعة المنتظمة لنتائج المسح والتقدير المستمر لجودة الصور المـأخوذة فـي            
  . المسح 

 يجب أن يكون جميع القائمين بإجراء الرسم الصوتي في حالات المسح الخـاص             
بالأجنة قادرين علي قياس الطول الرأسي العجزي للجنين والحصول علي صورة           

وبالنسبة لهؤلاء المتخصصين ، فإنـه مـن         . سهمية منسابة للعمد الفقري للجنين    
السهل عليهم خلال ساعات قليلة اكتساب القدرة علـي قيـاس الـشفافية القفويـة            

ويمكن الحصول علي نتـائج     . والحصول علي نتائج يعتمد عليها تتحسن بالتدريب      
 حالة مسح عبـر     ١٠٠ حالة مسح عبر البطن و     ٨٠جيدة بعد القيام بقياس حوالي      

د أدخلت وهى مؤسسة خيرية مسجله في المملكة المتحـدة ، برنـامج             وق. المهبل  
  .تدريب وضمان الجودة من أجل إدخال نظام يعتمد عليه لقياس الشفافية القفوية

 ويعتمد التدريب علي منهج نظري ، تدريب عملي علي كيفية الحـصول علـي              
صورة مناسبة والحصول علي قياس صحيح للشفافية القفويـة وعـرض كتـاب             

ويجب إتقان هذه الأشياء للتأكد من أن التكبير قد تـم بـصورة             . موذجي للصور ن
كافية وأن المقطع المأخوذ من الجنين مقطع سهمي وأن رأس الجنين فـي وضـع      
حيادي وأن الأمنيون يمكن رؤيته بصورة منفصلة عن الغشاء القفوي وأن البراجل         

تمر علي تقدير توزيع    ويعتمد ضمان الكفاءة المس   . موضوعة في وضعها الصحيح   
وفحص عينة من الصور التي حصل عليها        ) ١٢شكل  ( قياسات الشفافية القفوية    

  .متخصص في إجراء الرسم الصوتي 
  

  وقد أوضحت العديد من الدراسات أن المراجعة المـستمرة للـصورة وتوزيـع        
الشفافية القفوية يعد ضروري من أجل تقييم جودة وكفاءة المركـز الـذي يقـوم               

المسح ويعد مفيداً أيضاً في التعرف علي المتخصصين الذين يأتون بنتائج غيـر             ب
إن الاختلاف في نتائج الفحص الواحد تقل بصورة ملحوظـة بعـد فتـرة             . سليمة

التدريب والتعليم الأولي وبعد كما يقوم المتخصصون في الرسم بالحصول علـي            
 .توزيع أفضل لقياساتهم وصور أفضل
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  )١٢( شـــكل رقم 
  

) ب ( يعد التوزيع جيداً وفي ) أ ( توزيع سمك الشفافية القفوية لدي الجنين في صورة 
  . تقدير القياسات يعد أعلي من الواقع) ج ( تقدير القياسات يعد أقل من الواقع وفي 
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الصوتي والالتزام بالتقنية القياسية التدريب السليم للمتخصصين في الرسم  •

لقياس الشفافية القفوية تعد متطلبات أساسية للحصول علي خدمة طبية 
 .جيدة

يستلزم نجاح برنامج المسح وجود نظام مراجعة منتظم للنتائج وتقييم  •
 .مستمر لجودة الصور المأخوذة

يعتمد الحصول علي منهج نظري ، تدريب عملي علي كيفية الحصول  •
صورة مناسبة والحصول علي قياس صحيح للشفافية القفوية وعرض علي 

 .كتاب نموذجي للصور المأخوذة
يعتمد ضمان الجودة المستمر تقييم توزيع قياسات الشفافية القفوية لدي  •

الأجنة وفحص عينة من النتائج التي حصل عليها كل من المتخصصين 
 .في إجراء الرسم الصوتي المتعلق بالمسح
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، حيث تم قياس الشفافية القفوية للجنين قبل القيام         ١٩٩٢   في دراسة أجريت عام     
بأخذ عينه للحمل المهشيمى للحصول على الرسم الجيني للجنـين، أوضـحت أن             

عيوب الشفافية القفوية للجنين زادت في نسبة عالية مـن الأجنـة المـصابة بـال              
وقد أكدت هذه العلاقة فـي عـدة   ) (Nicolaides et al 1992) (الكرومسومية 

دراسات أخرى في أوائل التسعينات، وأوضحت معلومات مستخلصة مـن سـبعة         
 مريضاً يعانون من زيادة فـي سـمك         ١,٦٩٠عشر سلسلة من الاختبارات تشمل      

لكرومـسومك  من هؤلاء المرضى يعانون من عيـوب ا   % ٢٩الشفافية القفوية أن    
، إلا أنه هناك اختلافات كبيرة بين الدراسات التـي          (Nicolaides2004)(أيضاً  

% ٨٨و % ١١تجرى حول نسبة حدوث عيوب الكرومسومات تتراوح مـا بـين        
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وذلك نتيجة للاختلاف في أعمار الأمهات في العينات التي يجرى عليهـا البحـث          
 القفوية والذي تراوح مـا بـين   وتعريف الحد الأدنى للسمك الغير طبيعي للشفافية      

  . مم١٠مم و ٢
أن :    وأوضحت الدراسات التي أجريت في منتصف التـسعينات نتيجتـان، أولاً          

سمك الشفافية القفوية لدى الجنين في حالات الحمل الطبيعية يزداد مع تقدم فتـرة              
الحمل، ثانياً أن في حـالات الإصـابة بمـرض تثلـث الـصبغيات والعيـوب                

 الأخرى، تزداد سمك الشفافية القفوية لدى الجنين ثالثاً يمكن حساب           الكرومسومية
نسبة احتمال التعرض للتثلث للصبغيات من خلال ضـرب سـن الأم واحتمـال              
الخطورة المتعلق بفترة الحمل في نسبة احتمالية تعتمد على درجة الانحراف عـن        

قع بالنـسبة لطـول     المقياس الطبيعي للشفافية القفوية من المتوسط الطبيعي المتو       
  . (Nicolaides et al 1994, Pandya et al 1995)(رأسي عجزي معين 

  وقد قدر أنه في مجموعة في حالات الحمل التي تضم نساء متوسط أعمـارهن              
 لتحديد المجموعة التي تـأتي بنتـائج        ٣٠٠ عاماً، وباستخدام نسبة الواحد كل       ٢٨

من حالات الإصابة % ٨٠د حوالي   إيجابية في المسح فإن ذلك الأسلوب سوف يحد       
  . فقط% ٥ بمعدل إيجابى غير صحيح٢١بتثلث الصبغيات 
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تحسب نسبة احتمال التعرض لتثلث الصبغيات من خلال حاصل          •
 ـ          سبة ضرب سن الأم ونسبة الخطورة المتعلقة بفترة الحمل في ن

  . احتمالية تعتمد على سمك الشفافية القفوية
تعتمد النسبة الاحتمالية لسمك الشفافية القفوية على درجة انحراف        •

قياس سمك الشفافية القفوية عن المتوسط الطبيعي لهـذا القيـاس          
 . بالنسبة للطول الرأسي العجزي للجنين في تلك الفترة

  
  



  

 

٢٨  

P/��(3 آ	3 ا��
  : *�اء رو��'
�H&�" ا	�س, 	/�
س ا	��

  تناولت العديد من الدراسات التقدمية إدخال المسح من أجل قياس الشفافية القفوية          
  ). Nicolaides 2004(كإجراء روتيني لكل حالات الحمل 

   في بعض الدراسات، عرفت المجموعة ذات النتائج الإيجابية للمسح من خـلال        
ركب المـستخلص مـن عمـر الأم        قياس الشفافية القفوية للجنين أو الاحتمال الم      

وانحراف قياس الشفافية القفوية عن المتوسط الطبيعي بالنسبة للطـول الرأسـي            
  . العجزي للجنين

قد تم قياس سمك الشفافية القفويـة       : أولاً:  وتعد النتائج الهامة لهذه الدراسات هي     
  كانت هنـاك اختلافـات لا      :ثانياً. من الحالات % ٩٩بنجاح في حوالي أكثر من      

يمكن تفاديها في نسب التشخيص ونسب الخطأ وذلك لاختلاف أعمار الأمهات في            
العينات المستخدمة في تلك الدراسات المختلفة بالإضافة إلى اختلاف توزيع نسب           

 حالات الحمل، متضمنة    ٢٠٠,٠٠٠ بفحص أكثر من حوالي      :ثالثاًُ. الشفافية القفوية 
، نجح المسح لقياس الـشفافية،      ٢١ جنين مصاب بتثلث الصبغيات      ٩٠٠أكثر من   

مـن حـالات   % ٧٥نجح المسح لقياس الشفافية القفوية في تشخيص أكثـر مـن        
 وعيوب كرومسوميات أخرى بمعدل إيجابى غيـر        ٢١الإصابة بتثلث الصبغيات    

% ١بمعدل إيجابى غير صحيح   % ٦٠أو كان نسبة التشخيص حوالي      % ٥صحيح
  . (Nicolaides 2004)فقط 

 تم فحـص    (FMF)الدراسات، والتي نظمتها مؤسسة طب الأجنة        وفي أكبر تلك    
 من المتخصصين فـي القيـام       ٣٠٦ حالة حمل أحادي الجنين بواسطة       ١٠٠,٣١١

 وفي (Snijder et al 1998) مركز في المملكة المتحدة ٢٢بالرسم الصوتي في 
كل تلك الحالات تم قياس سمك الـشفافية القفويـة والطـول الرأسـي العجـزي          

لات الإصابة الخاصة بكل مريض ، بناءاً على سـن الأم وفتـرة الحمـل               واحتما
 من حـالات    ٣٢٦ من الحالات متضمنة     ٩٦,١٢٧والشفافية القفوية وقد تم متابعة      

) ٣جـدول   ( حالة أخرى بعيوب في الكرومـسومات        ٣٢٥ ،   ٢١تثلث الصبغيات   
 ١٤ – ١٠الفترة ما بـين     ( أسبوع   ١٢وكان متوسط فترة الحمل وقت المسح هو        

  .  عام٣١وكان متوسط عمر الأمهات ) أسبوع



  

 

٢٩  

 حالة  ٣٠٠ كل   ١ أعلى من    ٢١  كان احتمال التعرض للإصابة بتثلث الصبغيات       
 ٢١من حـالات التثلـث الـصبغي        % ٨٢من حالات الحمل الطبيعي و    % ٨في  
من الحالات المصابة بعيوب كرومسومية أخرى وكان اكتشاف الحـالات          % ٨٧و

 %.٥ايجابية تقدر بـ لنتيجة % ٧٧يصل إلى 
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جنة، عـدد حـالات        الدراسات التي قامت بها مراكز متعددة وقام بتنظيمها مؤسسة طب الأ          
الحمل المصابة بالشفافية القفوية التي يزيد سمكها عن السنتيل الخـامس والتـسعين واحتمـال           

 بناءاً على سن الأم وسمك الشفافية القفويـة والطـول الرأسـي             ٢١الإصابة بتثلث الصبغيات    
  (Snijder et al 1998) حالة أو أكثر ٣٠٠ من كل ١العجزي للجنين في 
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إن القيام بالمسح من أجل التعرف على عيوب الكرومسومات لدى الأجنـة فـي          
الفصل الأول من الحمل أكثر من الفصل الثاني من الحمل، يتميز بالقدرة المبكـرة    
على تشخيص الحالات المرضية وبالتالي إعطاء الفرصة للوالدين لإتخاذ القـرار           

  . السليم بشأن استكمال الحمل من عدمه
القيام بالمسح يساعد على التعرف على حالات الحمل ذات العيوب الكرومسومية          و

من الأجنة المـصابة  % ٣٠وحوالي . والتي غالباً ما تنتهي بالإجهاض وفقد الجنين 
وقضية مـوت الأجنـة     .  إلى نهاية الحمل   ١٢يفقدون في الفترة من الأسبوع الـ       

اً لإنتقـاض جميـع أسـاليب       داخل الرحم بسبب العيوب الكرومسومية تشكل مبعث      
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المسح أثناء فترة الحمل بما في ذلك اختبار بيوكيميائية مـصل الأم فـي الفـصل         
 ١٦الثاني للحمل، وذلك لأن معدل فقد الأجنة في الفترة ما بـين الأسـبوع الــ                

  %. ٢٠ هي حوالي ٤٠والأسبوع الـ 
ت الحمـل     وفي دراسات المسح في فترة الحمل، فمن المستحيل معرفة عدد حالا          

 التي تم فيها إنهاء الحمل كان يمكن أن ينتج عنهـا            ٢١المصابة بتثلث الصبغيات    
إلا أنه من الممكن تقدير أثر القيام بالمسح في فترة الحمل على نـسبة          . أجنة أحياء 

  .  في حالات الأجنة التي تولد حية٢١الإصابة بتثلث الصبغيات 
لأجنة الذين يولـدون بعيـوب بالعـدد         ويمكن القيام بذلك من خلال مقارنة عدد ا       

 المتعلق بسن الأم في حالات ٢١المقدر على أساس نسبة الإصابة بتثلث الصبغيات 
  . الولادة ذات الأطفال المصابة وتوزيع سن الأم في العينة التي تخضع للمسح

 

 بناءاً على سـن     (FMF) وفي دراسة المسح التي قامت بها مؤسسة طب الأجنة          
 مصابة بمعدل   ٣٠٠ في   ١شفافية القفوية، جاءت نسبة الاحتمال الـ       الأم وسمك ال  

         %٨٢ونسبة تـشخيص صـحيحة تقـدر بــ     % ٨إيجابى غير صحيح 

(Snijder et al 1998)   . وقد قدر أن المسح في فترة الحمل والذي يعقبه اختبار
 ـ             ن تشخيص متعمق واختيار التخلص من إحدى الأجنة كان من الممكن أن يقلل م

 .%٨٢ – ٧٨ بنسبة تقدر بـ ٢١نسبة الأطفال الذين يولدون بتثلث الصبغيات 
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أوضحت الدراسات التوقعية التـي فحـصت بهـا أكثـر مـن              •
 جنين مصاب بتثلث    ٩٠٠ حالة حمل تضمن أكثر من       ٢٠٠,٠٠٠
، أن المسح من أجل قياس الشفافية القفوية للجنـين    ٢١الصبغيات  

من حـالات الإصـابة     % ٧٥يمكن من خلاله تشخيص أكثر من       
  %. ٥ بمعدل إيجابى غير صحيح٢١بتثلث الصبغيات 

إن زيادة الشفافية القفوية لا تحدد بالضرورة الحالات المـصابة           •
 .  المقدر لها الوفاة داخل الرحم٢١بتثلث الصبغيات 

 فـي  ٢١ل تشخيص حالات الإصابة بتثلـث الـصبغيات    إن معد  •
الفصل الأول للحمل من خلال المسح لقياس الشفافية القفوية يعـد   

من معدل تشخيص حالات الإصابة التي من       % ٣ – ٢أعلى بـ   
 . المحتمل أن ينتج عنها جنين حي عند الولادة
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عتمد عليها للشفافية القفوية لـدى      إن القدرة على الحصول على قياسات دقيقة وي         
الأجنة تعتمد على التدريب السليم، الالتزام بالتقنية القياسية ورغبـة المتخـصص            
الذي يقوم بالرسم الصوتي في نجاح عملية القياس وتتضح هذه المكونات الـثلاث             
في اختلاف النتائج بين الدراسات التدخلية والدراسات المتابعة التي يطلب فيها من            

متخــصص تــدوين القياســات دون أي تــدخل طبــي مترتــب علــى تلــك ال
  .  (Nicolaides 2004)النتائج

  وبالتالي فقد تم تحقيق قياسات سليمة للشفافية القفوية لدى الأجنة فـي أكثـر مـن     
فقط في حالات % ٧٥من الحالات في الدراسات التدخلية ولكن بلغت النسبة  % ٩٩

إلى أن الدراسات التدخلية أوضحت أن هنـاك        الدراسات المتابعة وذلك بالإضافة     
من حالات تثلث الـصبغيات     % ٧٦,٨زيادة في سمك الشفافية القفوية في حوالي        



  

 

٣٢  

من الحالات الطبيعية بالمقارنة بالنسبة الناتجة عـن الدراسـات          % ٤,٢ وفي   ٢١
  . مع مراعاة الترتيب% ٥و % ٣٨,٤المتابعة وهي 

ات المسح في التوقيت غير السليم من فترة          وفي الدراسات المتابعة، أجريت عملي    
الحمل وكان القائمين عليها إما أشخاص غير مـدربين بالقـدر الكـافي أو غيـر          

فمـثلاً  . حريصين بالقدر الكافي على الحصول على قياسات دقيقة للشفافية القفوية         
في إحدى الدراسات طلب من المتخصص الذي يقوم بالمسح عدم أخذ أكثر مـن               

زم لعمليـة قياس الطول الرأسي العجزي للجنين فكانت النتيجة هـي           الوقت الـلا 
فقط مـن الحـالات بـصورة صـحيحة         % ٦٦أن ذلك المسـح نجح في قياس       

(Roberts et al 1995) .  
% ٥٤ فـي  ٣٣وفي دراسة أخرى، كان الطول الرأسي العجزي للجنين أقل من    

لشفافية القفوية خـلال    من الحالات ويتمكن المتخصصون الذين طلب منهم قياس ا        
 من الحالات % ٤٢ثلاث دقائق، القيام بتلك المهمة في حوالي 

 (Kornman et al 1996)   وهذه المشاكل التي تتعلق بأساليب البحث قد ألقـى 
 من حالات الحمل أحادي الجنين والتـي        ٤٧,٠٥٣الضوء عليها من خلال دراسة      

 (Wald et al 2003a)دة  أسبوع مـن الـولا  ١٦ – ٦فحصت في الفترة ما بين 
من الحالات لم يتم أخذ قياس مضبوط للشفافية القفوية لأن المسح قـد             % ٢٣وفي  

أجري في فترات حمل غير مناسبة أو أن المتخصصون في المسح لم يتمكنون من              
  . القيام بالقياس أو أنه لم يتم الحصول على صورة مناسبة للفحص

اسة المشاهدة والدراسات التي يحدث بهـا         والدليل الأخر على الاختلاف بين در     
، وفي هذه الدراسة    ) ٢٠٠٢(تدخل طبي قد أوضحها فريق العمل التابع لكروسلي         

 من حالات الحمل وقد تم قياس الشفافية القفوية للأجنة بصورة           ١٧,٢٢٩تم فحص   
 حالة حمل قد ٢,٠٠٠من الحالات، وفي دراسة تالية لأكثر من      % ٧٣صحيحة في   
  . من الحالات% ٩٩,٨شفافية القفوية بصورة صحيحة في حوالي تم قياس ال
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 تغير في نسب تركيز النواتج المشيمية للجنين فـي  ٢١تصاحب تثلث الصبغيات      
، (UE3) الحـر الـستيرويل المنفـصل    hCG  β-،(AFP)دم الأم بما في ذلك 

 والقيام بالمسح فـي  (PAPP - A)أ المرتبط بالحمل . الانهيبن أ والبلازما بروتين
 ا�=>!،  hCG  β-الفصل الثاني للحمل وفقاً لسن الأم والمركبات المختلفـة للــ   

(AFP)   ، (UE3)   ٧٥ – ٥٠ أ يمكن أن يتم من خلاله تـشخيص          –والانهيبين %
والقيام بالمسح في  %. ٥ بمعدل إيجابى غير صحيح    ٢١من حالات تثلث الصبغيات     

في مـصل    PAPP-A وا�>ـ  hCG  β-صل الأول للحمل وفقاً لسن الأم والـ الف
من حالات الحمـل المـصابة      % ٦٠الأم يمكن أن يتم من خلاله تشخيص حوالي         

ويع الحساب الدقيق لفترة الحمل مكـون  %. ٥بالمرض بمعدل إيجابى غير صحيح  
التشخيص بــ  رئيسي لنجاح القيام بالمسح البيوكيميائي وإلا انخفضت نسبة نجاح       

١٠ .%  
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 يبلـغ  ١٢ عند الأسـبوع الــ   ٢١  في حالات الحمل المصابة بتثلث الصبغيات    

فـي  ) MOM ٢حوالى  (الحر في مصل الأم أعلى من مستواه         hCG β-تركيز  
نما يقل تركيز الــ     حالات الحمل الطبيعي الغير مصابة بعيوب الكرومسومات بي       

PAPP-A ) ٠,٥حوالي MOM ( إن الاختلاف في تركيز-hCG  β   الحر فـي
 يـزداد   ٢١مصل الأم بين حالات الحمل الطبيعية وتلك المصابة بتثلث الصبغيات           

مع تقـدم   PAPP-Aمع تقلب فترة الحمل بينما يقل الاختلاف بين مستويات الـ 
الدلالات وعلاقاتها ببعـضها الـبعض      هذه الاختلافات في مستويات     . فترة الحمل 

وعلاقاتها بوزن الأم الحامل يجب أخذها في الاعتبار عند القيـام بعمـل نـسب               
احتمالات التعرض للمرض وذلك من أجل التوصل إلى نسب صـحيحة ودقيقـة             

  . لاحتمالات التعرض للإصابة بكل حالة على حده 
فوية للجنين ومستويات الـ      وليس هناك أي صلة ذات قيمة بين سمك الشفافية الق         

-hCG  β الحر والـPAPP-A      في مصل الأم فـي حـالات الإصـابة بتثلـث
 ولا في حالات الإصابة بعيوب الكرومسومات الأخرى وبالتالي فإن       ٢١الصبغيات  
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القيام بالمسح بالموجات الفوق صوتية بالإضافة إلى اختبار بيوكيميائية مصل الأم           
صول على نتائج أفضل من الاعتمـاد علـى أحـد           في نفس الوقت يؤدي إلى الح     

 مـن الدراسـات التوقعيـة    ٦وقد أكدت . (spencer etal 1999)الوسيلتين فقط 
  hCG-جدوى وفاعلية الجمع ما بين قياس الشفافية القفوية وقياس مستويات الـ 

β  الحر والـPAPP - A   في مصل الأم في دراسة أجري فيها كل من قيـاس 
ية واختبار بيوكيميائية مصل الأم معاً، علـى عينـة مكونـة مـن              الشفافية القفو 
 كانـت   ٢١ حالة مصابة بتثلث الـصبغيات       ١٨٢ حالات حمل متضمنة     ٣٨,٨٠٤

بمعدل إيجابى غير   % ٨٦ هي   ٢١نسبة تشخيص حالات الإصابة بتثلث صبغيات       
  .  (Nicolaides 2004)% ٥صحيح

 hCG  β-ل مستويات الــ   تق١٣ ، ١٨  وفي حالات الإصابة بتثلث الصبغيات 
وفي حـالات العيـوب الخلقيـة فـي     .   في مصل الأم PAPP - Aالحر والـ 

في مصل  hCG  β-الكرومسومات الجنسية الخاصة بالجنين فإن مستوى الـ الـ 
وفـي حـالات الإصـابة    .  PAPP - Aالأم يكون طبيعي بينما يقل مستوى الـ 

 ـ  ()بالناتج من كرموسومات الأ)(بـتثلث الصبغيات  hCG  β-فإن مستوى الـ
  PAPP -Aالحر في مصل الأم يزداد بصورة كبيرة بينما يقـل مـستوى الــ    

النـاتج مـن    )(ويصاحب الإصابة بــ بــتثلث الـصبغيات       . بصورة متوسطة 
 الحر والــ   hCG  β- انخفاض ملحوظ في مستوى الـ   ()كرموسومات الأم

PAPP-A قياس كل من الشفافية القفويـة  والقيام بالمسح عن طريق . في دم الأم
 من الممكن أن يمكـن مـن    PAPP - Aالحر والـ  hCG  β-ومستويات الـ 
من كل هذه العيوب الكرومسومية وذلك بنـسبة إيجابيـة          % ٩٠تشخيص حوالي   
  %  ١للمسح تقدر بـ 

 

محلل المقايسة المناعية العشوائي باستخدام اشـعاع       (  ويعد إدخال التقنية الجديدة     
تقدماً هاماً في التحليل البيوكيميائي والذي يأتي بنتائج   ) بتيت المكبر و المعالج     الكري

 دقيقة من الحصول على عينة الدم قد سمح هذا التكنيك بإجراء            ٣٠دقيقة في خلال    
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المسح بالموجات الفوق صوتية والمسح البيوكيميائي كما مكن عيـادات الزيـارة            
  . تعرض الجنين للإصابةالواحدة من التقييم المبكر لاحتمال 

(Spencer et al 2003b , Bindra et al 2000).   
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في حالة السيدات اللاتي يخضعن للاختبار البيوكيميائي في الفصل الثـاني مـن             
ل للحمـل يجـب   الحمل بعد القيام بالمسح لقياس الشفافية القفوية في الفـصل الأو    

تعديل نسبة احتمال التعرض الأولية للأخذ في الاعتبار لنتائج المسح الذي أجـري         
في الفصل الأول للحمل وأوضحت الدراسات التوقعية التي يجري فيها كـل مـن             
قياس الشفافية القفوية في الفصل الأول للحمل ثم اختبار بيوكيميائية مصل الأمـل             

 – ٨٥ (٢١ص حالات الإصابة بتثلث الصبغيات      في الفصل الثاني أن معدل تشخي     
بنسبة معدل التشخيص في حالـة المـسح        % ٥بمعدل إيجابى غير صحيح   %) ٩٠

  . (Nicolaides 2004)المركبة في الفصل الأول للحمل 
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ي الفصل الأول للحمـل     أوضح نموذج إحصائي يضمن قياس الشفافية القفوية ف         
) أ (–الحر والاستيريول والانهيدين  hCG  β- و الـ  PAPP - Aوقياس الـ  

 في هـذه الحالـة   ٢١في الفصل الثاني للحمل، أن نسبة تشخيص تثلث الصبغيات      
 وهذا الاختبار (Wald et al 1999)% ٥بمعدل إيجابى غير صحيح% ٩٤يكون 

 الحوامل أولاً بخصوص المشاركة في عملية يفترض التعاون التام من قبل السيدات
ذات مرحلتين بفارغ شهر واحد بين الاثنتين وثانياً بخصوص إجراء مسح فـوق             

تقبل التشخيص في   : صوتي دون معرفة ما إذا كان الجنين يبدو طبيعياً أم لا وثالثاً           
الفصل الثاني من الحمل عنه في الفصل الثالث وإتخاذ قرار إنهـاء الحمـل فـي                

وبالتالي حتى لو كانت نتائج هذا النوع من الاختبـار الافتراضـى            . صل الثاني الف
  . )SURUSS(صحيحة وفقاً للدراسات التوقعية فإنها لن تحظى بالقابول الاكلينيكى
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  وقد أوضحت نتائج بعضادراسات الـمتابعة  التي أجراها أكثر من مركز طبي            
تبار المركب من أجـل تـشخيص       بعض المشاكل اللوجيستية المتعلقة بتطبيق الاخ     

   في الفصل الأول والثاني من الحمل٢١حالات تثلث الصبغيات 
 (Wald et al 2003a)   وكان الهدف هو الحصول على قياس سـمك الـشفافية ،

القفوية في الفصل الأول للحمل وتجميع عينات مصل الأم وعينـات للبـول فـي               
  .الفصل الأول والثاني

نتائج اختبار مصل الأم والذي يجرى في الفصل الثاني         ويعتمد التدخل الطبي على     
 سـيدة   ٤٧,٠٥٣إلا أن من بين الـ      . للحمل وحللت جميع المعلومات بأثر رجعي     

فقط منهن المراحل كلهـا، وفـي هـذه      % ٦٠اللاتي أجري عليهم الاختبار أتمت      
 وقد تم الحصول على     ٢١ حالة إصابة بتثلث الصبغيات      ١٠١الدراسة كانت هناك    

وقـد أسـتخدمت تلـك      .  حالة منهن فقط     ٧٥ واضحه للشفافية القفوية في      صور
مـن  % ٩٣البيانات في القيام بعمل نموذج إحصائي يوضح أنه يمكن تـشخيص            

إلا أنه من المرجح أن هذا النموذج  % ٥حالات الإصابة بمعدل إيجابى غير صحيح     
% ٥ير صـحيح  الإحصائي غير دقيق فمثلاً نسبة احتمال الإصابة بمعدل إيجابى غ         

للاختبـار الربـاعي    % ٣٣للاختبار الثلاثي و  % ٧٧للاختبار الثنائي و  % ٧١تعد  
التي أوضـحتها الدراسـات     % ٧٥،  % ٦٦،  % ٦١والتي تعد أعلى من النسب      

  . (Wald et al 2003 b)التوقعية 
) FASTER Trial(  وقد أوضحت دراسة مماثلة في الولايات المتحدة الأمريكية 

 سيدة ببيانات كاملة عـن الفـصل الأول         ٣ ٣,٥٥٧ تتكون من    أجريت على عينة  
 ٢١           حالـة مـن تثلـث الـصبغيات     ٨٤والثاني من الحمل تشمل علـى  

(Malone et al  2004) مـن حـالات تثلـث    % ٩٠ أنه يمكن تشخيص حوالي
  %. ٥,٤ بمعدل إيجابى غير صحيح٢١الصبغيات 

 النتائج يمكن الحصول عليها مـن         وقد أوضحت الدراسات التوقعية أن مثل هذه      
 في  PAPP - A الحر والـ  hCG  β-خلال قياس الشفافية القفوية وقياس الـ 

   Spencer et al 2003 b) ،(Bindra et al 2002) الفصل الأول من الحمل 
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انه اذا من الأهم فى عملية المسح توفير متخصصين فى المسح الصوتى والمعامل             
 حتمالات احصائية نادرا مايتم استخدامه فى الظروف الكيميائية عن وجود ا

  .الاكلينيكبة 

  المسح من خلال قياس الشفافية القفوية والكيمياء الحيوية لمصل الأم 
 ١٣+٦ – ١١ عند الأسابيع ٢١فى حالات الحمل المصابة بتثلث الصبغيات  •

 ـ   ٢حـوالى   ( الحرفى مصل الأم أعلـى مـن الطبيعـى           B-hCG يعد تركيز ال
MOM( ويعد تركيز PAPP-A أقل ) حوالىMOM 0.5 ( من الطبيعى.  

-Bلا توجد هناك علاقة تذكر بين مقياس الشفافية القفوية وتركيـز الــ               •

hCG     الحر و الـ PAPP-A           في مصل الأم في كل من حـالات تثلـث 
 وحالات الحمل الطبيعية يمكن جمع الدلالات البيوكيميائيـة         ٢١الصبغيات  

من الأشعة فوق الصوتية للحصول على نتـائج أدق         والدلالات المستخلصة   
 .من اتباع كل من الطريقتين على حدى 

 حاله حمل ،    ٥٠,٠٠٠أوضحت الدراسات التوقعية المجراه على أكثر من         •
 ، أن الجمع ما     ٢١ جنين مصاب بتثلث الصبغيات      ٢٥٠متضمنه أكثر من    

 الأم في الفـصل  بين قياس الشفافية القفوية واختبار الكيمياء الحيوية لمصل      
مـن  % ٩٠-٨٥الأول أو الثلث من الحمل يمكن من خلاله التعرف علـى       

 % .٥ بنسبة خطأ ٢١الأجنة المصابة بتثلث الصبغيات 

-B تنخفض معدلات الــ      ١٣ ،   ١٨في حالات الإصابة بتثلث الصبغيات       •

hCG    الحر و PAPP-A     وفى حالات الإصابة بخلل في     .  في مصل الأم
 الحر طبيعيـا بينمـا      B-hCGسية يكون مستوى الـ     الكرمومسومات الجن 
وفى حالات التثلـث الـصبغى يزيـد         . PAPP-Aينخفض مستوى الـ    

 الحر بصورة كبيرة بينما يـنخفض مـستوى الــ           B-hCGمستوى الـ   
PAPP-A    ويصاحب حالات التثلث الـصبغى انخفـاض       .  بصورة طفيفة

 بالمسح من   والقيام . PAPP-A و الـ    B-hCGملحوظ في مستويات الـ     
خلال قياس كل من الشفافية القفوية واختبار مصل الأم يمكن من تشخيص            

 .فقط % ١من هذه العيوب الكرومسوميه بنسبة حطأ % ٩٠حوالى 
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أوضـحت الدراسـات أن     وبالبحث فيما يفضله السيدات بشأن أسلوب المـسح           
الأغلبية العظمى من النساء تفضل إجراؤه في الفصل الأول من الحمل أكثر منـه              
في الفصل الثاني، وأخذ الإنتقادات الموجهة للقيام بقياس الشفافية القفوية هـي أن             
السيدات يواجهن في تلك الحالة قرار سابق لأوانه بشأن إجراء اختبار متعمق وأخذ  

  . ل بينما للحمل أن يجهض من تلقاء نفسهقرار إنهاء الحم
من السيدات أنهن يفضلن القيام     % ٧٠  وفي حصر لما تفضله السيدات أوضحت       

بالمسح في الفصل الأول حتى لو حدث للأجنة التي تم التعرف علـى إصـابتهم               
  بالمرض في تلك المرحلة إجهاض تلقائي قبل الفصل الثاني للحمل

 (Mulvey and wallace 2000) .  
 

 بغض ٢١السيدات التى اردنا معرفة اذا كان الجنين مصاب بثلث الصبغيات 
النظر عن نتيجة الحمل وايضا فقد قدرو المعلومات عن أسباب حدوث اجهاض ان 

  حدث 
 

  أه��3 ا8��ام �Gار ا	��(2

إن احترام قرار المريض يعد مبدأ أساسياً في أخلاقيات وقانون مهنة الطب، إن               
قي يحتم على الطبيب أن يوضح وينفذ قرار المريض بعملية المـسح            المبدأ الأخلا 

التشخيض المبكـر للمـرض وتـوافر       : أولاًفي الفصل الأول للحمل لها وجهان،       
اختيار إنهاء الحمل في هذه الفترة المبكرة يعد من الأشياء الهامـة للعديـد مـن                

حمل تعطي السيدات   أن معظم اختبارات المسح في الفصل الأول لل       : ثانياًالسيدات،  
ثقة أكثر تطمئنهن خاصة اللاتي لا يردن القيام بالفحص المتعمق إذا كانت نـسبة              
  . الخطورة في الفصل الأول للحمل يدعم عملية اتخاذ القرار لدى السيدات الحوامل

)Chasen etal. 2001(  
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ام بالمسح في الفصل    إن الأغلبية العظمى من السيدات يفضلن القي       •
  . الأول للحمل عن القيام به في الفصل الثاني
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 لكل خلل صبغي شكل متلازم للعيوب التي يمكن الكشف عنها ويستعرض هذا الفصل صفات 

 والأنواع الأخرى من الخلل الصبغي التي يتم الكشف عنها عن طريق ٢١تثلث الصبغيات 
  . انية من الحملالموجات الصوتية خلال الفصل الأول والث

  


�� "� ا! ����  ا�%	��� $������ت "�ق 

  ا��*(� ا!و�' &� ا���� 

سته أيام من الحمل ترتبط كل + من الأسبوع الحادي عشر وحتى الأسبوع الثالث عشر    
واع الرئيسـية للخـلل الصـبغي بـدرجـة السـمك الـزائـدة للشـفـافـية القفوية ـالأن
) 1998Snijders etal(  وتتشابه درجة السمك الزائدة للشفافية القفوية في كل من التثلث ،

 ، ويقدر متوسط الشفافية القفوية في هذه الأنواع من الخلل بحوالي ١٣ ، ١٨ ، ٢١الصبغي 
مم فوق المتوسط الطبيعي للطول الرأسي العجزي، ويقدر متوسط الشفافية القفوية في ٢,٥

  . وسط الطبيعيمم فوق المت٨متلازمه ترنر بحوالي 
من الأجنة المصابة بالتثلث % ٧٠إلى % ٦٥  وبالإضافة إلى الشفافية القفوية الزائدة يعاني 

منهم من قصر الفك العلوي % ٢٥ من عدم وجود عظمة الأنف، بينما يعاني ٢١الصبغي 
وبالنسبة للتثلث . منهم من موجات دوبلر غير الطبيعية في القناة الوريدية% ٨٠ويعاني 

 نجد أن هناك حد من النمو الجنيني منذ البداية وبطء نبض القلب والفتق السري ١٨بغي الص
من الحالات وشريان سري واحد % ٥٥من الحالات وعدم وجود عظمة الأنف في % ٣٠في 
من الحالات من % ٦٥ يعاني أكثر من ١٣من الحالات، أما بالنسبة للتثلث الصبغي % ٧٥في 

  . نمو الجنين منذ البدايةسرعة نبض القلب والحد من 
من الحالات، % ٤٠   وتضخم المثانة وإكتمال الدماغ الأمامي أو الفتق السري في حوالي 

من الحالات من سرعة نبض القلب والحد من النمو % ٥٠وبالنسبة لمتلازمة ترمز يعاني 
ذ البداية الجنيني منذ البداية، وفي التثلث الصبغي هناك حد من نمو الجنين اللامتماثل من

من الحالات من بطء نبض القلب واكتمال الدماغ الأمامي والفتق السري أو % ٣٠ويعاني 
من الحالات وتغيرات رحائية في المشيمة % ٤٠حويصلات في الحضرة الخلفية في حوالي 

  . من الحالات% ٣٠في حوالي 
   .��ب �,�� ا!�+



  ٤٤

ص المشتركة بين المرضى الذين ، لاحظ لانجدون داون أن أجد الخصائ١٨٦٦    وفي عام 
 هو صغر الأنف، وأوضحت دراسات المقارنة المعيارية ٢١يعانون من التثلث الصبغي 

لأجزاء جسم الإنسان التي أجريت على المرضى الذين يعانون من متلازمة داون أن عمق 
  ). Farkas etal 2001(من الحالات % ٥٠منبت الأنف يكون قصير بدرجة غير طبيعية في 

  وعلى نفس النحو، فإن الدراسات الإشعاعية التي تم إجراؤها على الأجنة التي كانت تعاني 
 عقب إجهاضها أوضحت عدم وجود تعظم أو نقص التنسج لعظمة ٢١من التثلث الصبغي 
من الحالات، وأوضحت دراسات الموجات الصوتية التي تجرى من % ٥٠الأنف في حوالي 

من الأجنة % ٦٥رابع والعشرين من الحمل أن حوالي الأسبوع الخامس عشر وحتى ال
  .  تعاني من عدم وجود أو قصر عظمة الأنف٢١المصابة بالتثلث الصبغي 

   ويمكن رؤية عظمة الأنف للجنين عن طريق الموجات الصوتية من الأسبع الحادي عشر 
 من وأظهرت العديد) 2001Cicero etal (من الحمل ) ١٣+٦ – ١١(وحتى الثالث عشر 

من  )١٣+٦ – ١١(الدراسات أن هناك إرتباطاً كبيراً من عدم وجود عظمة الأنف في الأسبوع 
 وغـيره من أنـواع الخـلل الصبغي ٢١ثـلث الصـبـغي ـالحمل وبين إصابة الجنين بالت

)Nicolaies 2004( وعن طريق المعلومات التي تم جمعها من كل هذه الدراسات التي ،
 جنين ، فقد تم بنجاح فحص الصورة الجانبية للجنين في ١٥,٨٢٢أجريت على إجمالي 

في الأجنة التي لا تعاني من % ١,٤من الحالات وثبت عدم وجود عظمة الأنف في % ٩٧,٤
أحد الإكتشافات .  ٢١في الأجنة المصابة بالتثلث الصبغي % ٦٩أي خلل صبغي بينما بلغت 

ود عظمة الأنف ينخفض فى حالات قصر الهامة الناتجة عن هذه الدراسات هي أن عدم وج
الطول الرأسي العجزي للجنين بينما يزداد مع حالات زيادة سمك الشفافية القفوية، كما كانت 
النسبة أعلى بشكل جوهري بين الافروكارييبيين عما كانت عليه بين القوقازيين وبناء على 

حية النسب في الفحص الدقيق ذلك فلابد من التوافق بين هذه العوامل المتداخلة لحساب أرج
  ). Cicero etal 2004 (٢١لتثلث الصبغي 
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 وربعمائة حالة ٢١ قامت دراسة للتحكم في الحالات تشتمل على مائة حالة تثلث صبغي   
 –من الحمل )١٣+٦ – ١١( من الأسبوع حمل في طفل واحد لا يعاني من أي خلل صبغي

 من خلال كل من الموجات الصوتية لقياس الشفافية ٢١بفحص إمكانية مسح التثلث الصبغي 
 الحر B-hCGالقفوية للجنين وتقدير وجود أو عدم وجود عظمة الأنف للجنين وقياس نسبة 

 بـ ٢١لصبغي ، وقد تم تقدير معدل إكتشاف التثلث ا)PAPPA )Cicero etal 2003والـ 
  %. ٥بالنسبة للمعدل الإيجابي غير الصحيح الذي يبلغ % ٩٧
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   فحص عظمة الأنف

ولابد أن يكـون الطـول    )١٣+٦ – ١١(يجب أن يكون الحمل من الأسبوع  •
  . مم٨٤ إلى ٤٥الرأسي العجزي للجنين من 

   يجب تكبير الصورة بحيث يظهر على الشاشة الرأس والجزء العلوي من             •
  .الصدر فقط

يجب الحصول على صورة نصف سهمية للصورة الجانبية للجنين باسـتخدام        •
  . محول الطاقة فوق الصوتية بحيث تكون على خط موازي لاتجاه الأنف

لابد من وجود ثلاثة خطوط محددة في صورة الأنف، ويمثل الخط العلـوي              •
الجلد بينما يمثل الخط السفلي والذي يكون أكثر سمكاً وأكثر وضـوحاً فـي              

 أما . الأشعة من الطبقة الخارجية للجلد، عظمة الأنف

  لخط الثالث والذي يكون غالباً مستمراً مع الجلد ولكن على مستوى أعلى فيمثلا               
 . طرف الأنف    

من الحالات في   % ٩٥  يمكن فحص الصورة الجانبية للجنين بنجاح في أكثر من          
 . ١٣ – ١١الأسبوع 

 الشهر الثالث وحتى الوضع والتي لا تعاني من أي خلـل            بالنسبة للأجنة من   •
بين القوقازيين بينما   % ١صبغي فإن عدم وجود عظمة الأنف يكون أقل من          

  . بين الأفروكارييبيين% ١٠يمثل حوالي 
من الأجنة في الشهر الثالث وحتـى       % ٧٠ – ٦٥لا توجد عظمة الأنف في       •

  ا تزيــد عــن  بينمــ٢١الوضــع والتــي تعــاني مــن التثلــث الــصبغي 
في الأجنة المـصابة    % ٣٠ و ١٨في الأجنة المصابة للتثلث الصبغي      % ٥٠

  . ١٣بالتثلث الصبغي 
من الحالات الخاطىء، فإن إجراء المسح عـن        % ٥بالنسبة للمعدل الإيجابي     •

طريق الموجات الصوتية للشفافية القفوية للجنين وعظمة الأنف وخلو دم الأم           

مـن  % ٩٥مكن أن يحدد أكثر من      من الم  PAPP-A  الحر β-hCGمن  

 .  أثناء الحمل٢١حالات التثلث الصبغي 

من الضروري أن يكون القائمين على الموجات الصوتية ومن يتعهدون القيام            •
بهذا التقييم عن طريق فحص الصورة الجانبية للجنين قـد حـصلوا علـى              

 . تدريبات ملائمة وشهادات تثبت كفاءتهم في أداء مثل هذا الفحص
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 وتثلث الصبغيات بالحد من النمو الحاد نوعاً ما ويرتبط كلا من ١٨ يرتبط التثلث الصبغي  
 ومتلازمة ترمز بالحد من النمو المعتدل، بينما يكون النمو في التثلث ١٣التثلث الصبغي 

   )Nicolaides etal 1996.( طبيعياً بشكل أساسي٢١الصبغي 
 
  
 
 
 

 
 
 

 
 
 

 
  )١(م شكل رق

 وتثلث الصبغيات ١٨   الطول الرأسي العجزي للجنين من ثلاثة أشهر وحتى الوضع مع التثلث الصبغي 
السنتيل الخامس والتسعون والخامس في حالات الحملل بالأجنة التي لا تعاني من . (موضحاً في الرسم البياني

  ) خلل صبغي

  
�� ا�	��� �  ا��5ل ا��أ�9 ا�678ي وا�

  .  وتثلث الصبغيات بالحد من النمو الحاد نوعاً ما١٨لصبغي يرتبط التثلث ا •
 .  ومتلازمة ترمز بالحد من النمو المعتدل١٣يرتبط التثلث الصبغي  •

 .  طبيعيا٢١ًيكون النمو في التثلث الصبغي  •

  ��ل ا�
; ا�8��ي 

ثلث بالنسبة للأشخاص الذين يعانون من الت" الوجه يكون مسطحاً"لاحظ لا نجدون داون أن    
 وربما يكون ذلك نتيجة منطقية لنقص نمو الفك العلوي، وكانت دراسات المقارنة ٢١الصبغي 
ة لأجـزاء جسم الإنسان والدراسات الإشعاعية التي أجريت على المرضى ـالمعياري

من الحالات % ٥٠المصـابين بمتلازمة داون قد أظهرت نقص نمو الفك العلوي في أكثر من 
)Farkas etal 2001( .  

   يمكن رؤية نقص نمو الفك العلوي لدى الجنين وقياسه بسهولة من خلال الموجات الصوتية 
 حيث يتم أولاً الحصول )Cicero etal 2004(من الحمل ) ١٣+٦ – ١١(وذلك في الأسبوع 

30

40

50

60

70

80

90

100

70 75 80 85 90 95 100


	�ة ا���� (days)

��
��
�� 
ي
	�

�
� ا

أ
��
ل ا
��

(m
m

)

2020



  ٤٧

على صورة نصف سهمية للصورة الجانبية للجنين ثم يتم تصويب محول الطاقة للجانب بحيث 
الفك العلوي والفك السفلي وعمليـة حـدوث النات اللقمي والفرع شكل رقم يمكن رؤية عظام 

وبالنسبة للأجنة التي لا تعاني من أي خلل صبغي فإن طول الفك العلوي يزداد نسبياً مع ) ٢(
  . مم في الطول الرأسي العجزي١مم لكل زيادة بنسبة ٠,١الحمل بحوالي 

 فإن الطول المعتدل للفك العلوي أقل من ٢١ي    وبالنسبة للأجنة المصابة بالتثلث الصبغ
مم وهو أقل من المينتيل الخامس للمعدل الطبيعي ٠,٧الطول الراسي العجزي الطبيعي بحوالي 

 ).٣(من الحالات شكل رقم % ٢٥في حوالي 

 

 
 
 

صورة بالموجات الصوتية لجنين يبلغ اثنا عشر أسبوعاً تظهر مقياس ) ٢(شكل رقم  
  طول الفك العلوي

  
  إلا أن هناك إرتباطاً وثيقاً بين طول عظم الفك العلوي وسـمك الـشفافية القفويـة للجنـين                  
وبالنسبة للأجنة التي لا يوجد بها عظمة الأنف يكون الفك العلوي أقصر مما هو عليـه فـي                   
الأجنة التي لها عظمة الأنف، وبناء على ذلك فإن ارتباط طول الفك العلـوي بالقـدرة علـى                  

 لم يتم تحديده بعد، وبالنسبة للأجنة المصابة بأنواع أخرى من           ٢١ للتثلث الصبغي    إجراء مسح 
  .الخلل الصبغي فلا توجد هناك اختلافات كبيرة عن الطول الطبيعي للفك العلوي

  
  

  ��ل ا!ذن 
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 في فترة ما بعد الولادة تمثل الأذنان القصيرتان أكثـر الخـصائص الملازمـة للمرضـى                  
 داون، ويمكن رؤية أذنا الجنين وقياسها بسهولة عـن طريـق الموجـات              المصابين بمتلازمة 

 وبـالرغم مـن   . )Sacchini etal 2003  (من الحمل) ١٣+٦ – ١١(الصوتية من الأسبوع 
من المتوسط المتوقع    أقل كثيراً    ٢١الطول المتوسط للأذن في الأجنة المصابة بالتثلث الصبغي         

 درجة الإنحراف عن الطبيعة أصغر بدرجة كبيرة مما         الطول الرأسي العجزي الطبيعي إلا أن     
  . ٢١يعيق الإستفادة من هذا القياس في إجراء مسحاً مفيداً للتثلث الصبغي 

  
�< وا�8?< 
  ��ل ا�

 قصر القامة، كما ترتبط الحالة خلال الفصل الثانى ٢١ من السمات المميزة للتثلث الصبغي   
من ) ١٣+٦ – ١١(لعضد بشكل أكبر، ففي الأسبوع من الحمل بالقصر النسبي للفخذ وقصر ا
 يكون الطول المتوسط للفخذ والعضد أقل بوضوح ٢١الحمل بالأجنة المصابة بالتثلث الصبغي 

من الطول الرأسي العجزي الطبيعي المناسب إلا أن درجة الإنحراف عن الطبيعي تكون 
  ).Longo etal 2004(مسح أصغر بدرجة كبيرة مما يعيق الإستفادة من هذا القياس في ال

  و��د  ���ن واB< "' ا���� ا��Aى
 فى المائة من حالات الولادة وهو مرتبط ١وجود شريان واحد بالحبل السرى يلاحظ فى 

  .بتشوهات فى الأعضاء وعيوب الكرموسومات 
فى الفصـل الأول من الحمل يمكن رؤية الشرايان داخل الحبل السرى باستخدام المسح 

لملون على طرفى مثانة الطـفـل مكملين الى داخل الحبل السرى فى قطاع بالدوبلر ا
أسـبوع وجـود شـريان واحد فى الحبل ) ١٣+٦ – ١١(عرضى من بطن الجنين عند 

من الأجنة المصابة بتثلث الصبغى % ٨٠من الأجنة الطبيعية و% ٣السرى للجنين يلاحظ فى 
١٨) Rembouskos etal 2003(.  

عيوب الكرموسومات ان هذه الملحوظة لا تزيد فى حالات ووجد فى المسح ب
 عنه فى الحالات الطبيعية التى اخذ فى اعتبارها سن الأم وقدر ٢١التثلث الصبغى 

 مرات فوق ٧ ، ١٨الشفافية القفويه ، لكنها تزيد بنسبة حدوث التثلث الصبغى 
الخلقية لوحظ أيضا وجود العديد من العيوب . فرصة الحدوث المحددة مسبقا 

اسبوع وبسهوله عند المسح ) ١٣+٦ – ١١(الأخرى التى يمكن رؤيتها عند المسح 

 أسبوع لهذا وجود شريان واحد في الحبل السرى ليس ٢٠ – ١٦الصوتى في الفترة من 
 .بالضرورة سبب كافى لاجراء اختبار متعمق للكرموسومات 



  ٤٩

�D ا������?
   

من الأجنة من % ٨٠ات الصوتية في حوالي  يمكن رؤية مثانة الجنين عن طريق الموج 
وذلك في الأسبوع الحادي عشر من الحمل ويمكن رؤيتها في كل الحالات في الأسبوع الثالث 

مم، ٦عشر من الحمل، وخلال هذا الحمل يكون طول المثانة الجنين أقل بصورة طبيعية من 
عرف باستطالة في قطر  من الحمل والتي ت الفصل الأولأما تضخم المثانة لدى الجنين في

  ). ٣(الشكل رقم .  حالة حمل١,٥٠٠ من كل ١مم أو أكثر فيوجد في حوالي ٧المثانة بمقدار 
مم فإن حدوث خلل صبغي وخاصة ١٥ على ٧وعندما تكون إستطالة قطر المثانة من      

ي تقريباً ولكن بالنسبة للمجموعة التي لا تعان% ٢٠ يكون بنسبة ١٨ و ١٣التثـلث الصبغي 
. من الحالات تقريباً% ٩٠من أي خلل صـبغي فـهناك تصـريف تلقائي لتضخم المثانة في 

)Liao etal 2003 .(  
مم، تكون حدوث الخلل ١٥  وعلى نحو مغاير، فبالنسبة لتضخم المثانة التي يزيد قطرها عن 

الة ، أما بالنسبة للمجموعة التي لا تعاني من أي خلل صبغي فإن الح%١٠الصبغي بنسبة 
يرتبط تضخم المثانة بالشفافية القفوية . ترتبط دائماً بإعتلال متزايد وانسداد في المسالك البولية

من الحالات التي تعاني من خلل صبغي وفي % ٧٥الزائدة والتي يمكن ملاحظتها في حوالي 
  . من تلك ذات النمط النووي الطبيعي% ٣٠حوالي 

شفافية القفوية للجنين فإن وجود تضخم بالمثانة يزيد    وبعد الأخذ في الحسبان سن الأم وال
   .٦,٧ بمعامل ١٨ أو ١٣من إحتمالية حدوث التثلث الصبغي 

  
صورة بالموجات فوق الصوتية لجنين يبلغ إثنا عشر أسبوعاً يعاني من )  ٣(شكل رقم 

  تضخم بالمثانة 
  ا�
%� ا��Aي 

في واحد تقريباً من الألف ) ٤( شكل للحمل يحدث الفتق السري) ١٣+٦ – ١١(  في الأسبوع 
. والذي يعتبر أربع أضعاف نسبة حدوث الفتق السري بالنسبة لحالات ولادة أطفال أحياء



  ٥٠

فى الصل الأول من الحمل بالمقارنة بـ % ٦٠ حوالى ١٨وفرصة حدوث التثلث الصبغى 
ث الصبغي من حديث الولادة حيث يرتبط هذا النوع من التثل% ١٥من الفصل الثانى و% ٣٠

  . بزيادة معدل موت الجنين داخل الرحم
  فإن عدد الحالات يقل تبعاً لسن الحمل، وعلى العكس فإن معدل موت الجنين بالنسبة للأجنة 

التي لا تعاني من خلل صبغي ولكنها مصابة بالفتق السري لا يكون أعلى من الأجنة غير 
ت الفتق السري والمخاطر المرتبطة المصابة بالفتق السري، وبناء على ذلك فإن عدد حالا
  )Snijders etal 1995. (بالخلل الصبغي تزداد مع سن الأم وتقل مع سن الحمل

  
صورة بالموجات فوق الصوتية لجنين في الأسبوع الثاني عشر من الحمل ) ٤(شكل رقم    

  .  والفتق السري وكثافة زائدة للشفافية القفوية١٨يعاني من التثلث الصبغي 
   

����Eر ا�Gة وا������J��� و
�<د �Bض ا�1� ����
   ا!.J�� ا�?
 يكون عدد حالات الأغشية الضفيرية للمشيمة وتمدد حوض ١٤ – ١١  من الأسبوع الـ 

وتقترح النتائج ) Whitlow etal 1998% (٠,٦ و ٢٠٢,٠٩الكلوة والبؤر القلبية بنسبة 
تكون هذه الملاحظات موجود بنسبة مل الأولية أن كما هو الحال في الفصل الثانى من الح
من تلك التي لا تعاني من أي خلل صبغي أعلى في الأطفال المصابين بعيوب الكرموسومات 
 دراسة العديد من الأجنة التي تعاني من –بينما تتطلب الحسابات الخاصة بالنسبة المحتملة 

  . خلل صبغي لتحديد صحة عدد هذه الحالات
���Jا�� D7B   

في ) الثلاثية الأبعاد(حجم المشيمة الذي يتم تحديده عن طريق الأشعة فوق الصوتية  يزيد   
 من الحمل في حالات الطول الرأسي العجزي للجنين، ولا يختلف حجم ١٣ – ١١الأسبوع 

 يكون حجم المشيمة أقل ١٨المشيمة كثيراً في حالات الأجنة لتلك المصابة بالتثلث الصبغي 
  . بدرجة كبيرة

  



  ٥١
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الدقيقة خلال خمس أسابيع من  / ١٠٠ يزداد معدل نبض الجنين في الحمل الطبيعي من   
الدقيقة بتمام أربعة  / ١٠٠الدقيقة في عشرة أسابيع ثم يقل بعد ذلك إلى  / ١٧٠الحمل إلى 

 ومتلازمة ترمز ١٣يرتبط التثلث الصبغي ) ١٣+٦ – ١١(عشر أسابيع، ومن الأسبوع 
 وتثلث الصبغيات فيرتبط ببطء نبض ١٨القلب، أما بالنسبة للتثلث الصبغي بسرعة نبض 

 فيكون هناك ازدياد ٢١وبالنسبة للتثلث الصبغي ) Liao etal 2001) (٦(الجنين شكل رقم 
معتدل في معدل نبض الجنين، وليس من المرجح أن يساعد قياس معدل نبض الجنين على 

لال الفصل الأول إلا أنه يعتبر مقياساً مفيداً لتحديد  خ٢١تحسين عملية مسح التثلث الصبغي 
  .١٣الأجنة المصابة بالتثلث الصبغي 

  
معدل نبض القلب للأجنة خلال الفصل الأول من الحمل والتي تعاني من ) ٥(   شكل رقم 

 والخامس والطول  موضح على الرسم البياني السنتيل الخامس والتسعون١٣التثلث الصبغي 
  . صبغي الرأسي العجزي للأجنة التي لا تعاني من خلل

  ا%9�<ام N��س دو$�� "� ا��KEة ا��ر�<�� 

 إن القناة الوريدية هي قناة فريدة من نوعها تقدم بتوجيه الدم المشبع بالأكسجين من الوريد  
طريق الثقب البيضاوي السري إلى الدورة الدموية للشريان التاجي والمخ من خلال التدفق عن 

ولتدفق الدم في القناة شكل موجي مميز حيث يتدفق بسرعة شديدة خلال . في الأذين الأيسر
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 والتـدفـق للأمام خلال التقلص الأذيني )D Wave(والإنبساط ) S Wave(التقلص البطينى 
)A Wave (طبيعي ،  ويلاحظ خلال الأشهر الثانية والأخيرة من الحمل أن هناك تدفقاً غير 

  .  سابقة لحدوث قصوراً في القلب) A Wave(مع عدم وجود أو إنعكاس التقلص الأذيني 
بوجود خلل ) ٦(من الحمل يرتبط تدفق القناة غير الطبيعي شكل ) ١٣+٦ – ١١(وفي الأسبوع 

، )Matias etal 1998 , Borrell etal 2003(صبغي وقصور قلبي ونتائج معاكسة للحمل 
لمراكز المتخصصة التي أجريت على أكثر من خمس آلاف حمل بينها وأظهرت دراسات ا

 أظهرت وجود تدفق غير طبيعي في القناة ٢١ حمل بأجنة مصابة بالتثلث الصبغي ٢٨٠
من حالات الأجنة المصابة بالتثلث الصبغي % ٨٠ في حوالي ١٣ – ١١الوريدية في الأسبوع 

  ). Nicolaides 2004(أي خلل صبغي من الأجنة التي لا تعاني من % ٥٠ وفي حوالي ٢١
  ولا يوجد أو قد يكون هناك ارتباطاً ضعيفاً الشفافية القفوية الزائدة في الأجنة وبين حدوث 
تدفق قنوي غير طبيعي وتؤكد هذه الإكتشافات أنه يمكن الربط بين القناة الوريدية وقياس 

، ٢١وجات الصوتية للتثلث الصبغي الشفافية القفوية للأجنة لتحسين تأثير المسح المبكر بالم
 فحص تدفق القناة مضيعة للوقت كما يتطلب أطباء ذو مهارات عالية وكذلك فليس تطلببينما ي

من المؤكد في وقتنا الحالي ما إذا كان سيتم ضم هذا الفحص للمسح الدوري في الفصل الأول 
  . من الحمل

  
دية للجنين خلال الحمل الذي يبلغ اثنا مدى سرعة الموجات في القناة الوري) ٦(  شكل رقم 

  ). بالأسفل(وآخر غير طبيعي ) بالأعلى(عشر أسبوعاً حيث تظهر الشكل الطبيعي 



  ٥٣

  
  ا�%<"� .�� ا��5��8 "� ا��KEة ا��ر�<�� وا��� ا�	���

من % ٥من الحمل يلاحظ تدفق قنوي غير طبيعي في ) ١٣+٦ – ١١(في الأسبوع  •
من تلك المصابة بالتثلث % ٨٠ي خلل صبغي وفي الأجنة التي لا تعاني من أ

  . من تلك المصابة بكل أنواع الخلل الصبغي% ٧٥ وفي ٢١الصبغي 
يمكن الربط بين تقدير تدفق القناة الوريدية وبين قياس الشفافية القفوية للجنين  •

  ، كما يعتبر ٢١لتحسين تأثير المسح المبكر بالموجات الصوتية للتثلث الصبغي 
 التدفق القنوي مضيعة للوقت، كما يتطلب أطباء ذو مهارات عالية كما أنه   فحص •

ليس من المؤكد في الوقت الحالي ما إذا كان سيتم ضم هذا الفحص للمسح الدوري 
  . خلال الفصل الأول من الحمل

  

  �Qه�ة دو$�� "� ا!و��� ا!�0ى

���Bا��� ا���Jا�  

 من ١٣ – ١٠ة التي أجريت في الأسبوع أظهرت دراسات دوبلر على الشرايين الرحمي  
الحمل عدم وجود اختلافات ذات أهمية في مؤشر النبض بين الأجنة التي تعاني وتلك التي لا 
تعاني من أي خلل صبغي، وبناء على ذلك فإن نسبة موت الجنين داخل الرحم والحد من نمو 

ى ليست بسبب عيب تكوين الاجنة المرتفعة داخل الرحم التي تعانى من أنواع الخلل الصبغ
المشينه فى الفصل الأول من الحمل ولذا فان قياس مرور الدم فى الشرايين الرحمية ليست 

  . اختباراً مفيداً للكشف عن أنواع الخلل الصبغي
���Aا��� ا��Jا�   

، بينما تزداد ٢١لا تعتبر قياس دوبلر الشرايين السرية ذات أهمية لمسح التثلث الصبغي   
 وهناك إنعكاساً مستمراً للتدفق الإنبساطي النهائي في ١٨لتدفق في التثلث الصبغي إعاقة ا
  . ) REDF(من الحالات % ٢٠حوالي 

  

  ا��ر�< ا��Aي

   يعتبر تدفق الوريد السري النابض إشارة متأخرة وتزيد سوء حالة الجنين خلال الفصل 
دفق نابض في الوريد السري هناك ت) ١٣+٦ – ١١(الأول والثانى من الحمل، وفي الأسبوع 

من حالات تثلث % ٩٠من الأجنة التي لا تعاني من خلل صبغي وفي % ٢٥في حوالي 
 بينما لا يختلف كثيراً عدد حالات التدفق الوريدي النابض بالنسبة للأجنة ١٣ ، ١٨الصبغيات 

  . خلل صبغي، عما هو عليه بالنسبة للأجنة التي لا تعاني من أي ٢١المصابة بالتثلث الصبغي 
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 �3��Aن ا����Jا��ر�< ا��د�� وا�  

لا يوجد هناك ارتباطاً كبيراً من مؤشر وجود النبض في الوريد الودجي   
والشريان السبائي للجنين وبين الشفافية القفوية للجنين ولا يوجد اختلافاًَ كبيراً من 

 . المجموعة الطبيعية صبغياً وتلك التي تعاني من خلل صبغي

������ت "�ق ا�	�
�� �K�R� 0*ل ا�
	� ا����' &� ا�%	��� $

  : ا����

خلال الفحص الذي يجري في الفصل الثانى من الحمل كما هو الأمر بالنسبة للأشهر الثلاثة   
  .الأولى من الحمل فإن لكل خلل سبغي شكل متلازمي للكشف عن أوجه الخلل

  ) Snijders and Nicolaides 1996 , Nicolaides 1992 – ١جدول رقم   (
ولذا فينصح عند إكتشاف خلل ما عن طريق الفحص الدوري بالموجات الصوتية بعمل فحص 
شامل للسمات الأخرى للخلل الصبغي المعروفة بارتباطها بهذا الخلل، فإذا ما ظهرت أنواع 

  .الخلل المعزولة بشكل تام فإن قرار إجراء اختبار موسع يعتمد على نوع الخلل
  

التثلث  
 ٢١صبغى ال

  التثلث 
الصبغي 

١٨ 

  التثلث 
الصبغي 

١٣ 

  تثلث 
 الصبغيات

  متلازمة 
 ترنر

  + + +  +      تضخم البطن                         
   +      اكتمال الدماغ الأمامي 

الأغشية الضفيرية 
 المشيمية 

      

   + +       عقدة داندي واكر 
   + +       الشق الوجهي 

  +      السفلي    صغر الفك
 نقص تكوين النسيج     

 الأنفي               
+      

   + +  +    الاستسقاء القفوي                         
 +           أورام مائية 

   + +       الفتق الحجابي 
 + + + +  +    القصور القلبي                        

   + +       الفتق السري 
      +نسداد الإثنا عشري                    الإ

    +  +   الرتق المرئيي                         
 + + + +  +   قصور كلوي                             
 + +  +  +   قصر الأطراف                          
      +  إعوجاج الأصابع                         

    +  صابع                              تراكب الأ
   +     تعدد الأصابع 
  +      ارتفاق الأصابع 
  + + +    الحنف 

قصور نمو 
  الجنين 

  +  + + 

  .الخلل الصبغي الشائع في الأجنة التي تعاني من عيوب تظهر عن طريق الموجات الصوتية): ١(   جدول 
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�� ا�	�����  ا�T�K ا�,�ه�ي �

 بنقص تكوين النسج الأنفي والكثافة القفوية الزائدة ٢١يرتبط التثلث الصبغي  •
والقصور القلبي وبؤرات داخل القلب والإنسداد الخلقي الإثنا عشري 
والمصوان واستسقاء الكلية المعتدل وقصر الفخذ وقصر العضد بدرجة أكبر 

  . ص التنسج السلامي لمنتصف إصبع اليد الخامسوإعوجاج الأصابع ونق
 بالرأس التي تأخذ شكل الفراولة والأغشية ١٨يرتبط التثلث الصبغي  •

الضيفرية المشيمة وعدم وجود المقرن الأعظم واتساع الصهريج الكبير والفلج 
الوجهي وصغر الفك السفلي والاستسقاء القفوي والقصور القلبي والفتق الحجابي 

مريئ والفتق السري مع وجود أمعاء فقط ووجود شريان سري واحد والرتق ال
وعيوب كلوية ومصران وفتق بالحبل الشوكي وسجاياه والحد من نمو الأطراف 

  . وقصرها وتوقف نمو الكنبرة وتراكب أصابع اليد والحنف وتشوه بطن القدم
 بإكتمال الدماغ الأمامي وصغر الرأس وعيوب ١٣يرتبط التثلث الصبغي  •

 . وجهية والقصور القلبي والكلوي مع كبر الكلي والفتق السري وتعود الأصابع

يحدث تثلث الصبغيان حينما تستمد مجموعة إضافية من الصبغيات من الأب  •
عشرين أسبوعاً، وترتبط بالمشيمة الرحائية ونادراً ما يستمر الحمل لأكثر من 

وعندما يكون هناك صبغيان أمويه متضاعفة فقد يستمر الحمل حتى الأشهر 
الثلاثة الأخيرة من الحمل وتكون المشيمة طبيعية إلا أنها تكون رقيقة ويظهر 
في الفصل الأول حد لنمو الجنين اللامتماثل وعادة ما يكون هناك تضخم معتدل 

قلبي وفتق الحبل الشوكي وسحايا في البطين وصغر الفك السفلي وقصور 
  . وارتفاق الأصابع وتشوه في أصابع القدم

ترتبط متلازمة ترنر بحدوث ورم مائي قفوي كبير واستسقاء في كل أجـزاء         •
الجسم النشاء الجنبي للرئة واستسقاء البطن وقصور قلبي والكلي النضوية بشكل           

الكلي فـي الجـانبين     حدوة الحصان والتي يشتبه فيها من خلال ظهور استسقاء          
  . بالموجات فوق الصوتية

  

�D ا��5��?
   

 يقدر عدد حالات المواليد المصابة بتضخم البطين بحوالي واحد من كل ألف وتشمل   
الحالات أنواع الخلل الصبغى  والجيني والنزيف أو العدوي داخل الرحم إلا أنه في كثير من 

در عدد الحالات التي تعاني من خلل صبغي الحالات لا يتحدد سبب المرض بشكل قاطع، ويق
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 ، ٢١، ويعتبر التثلث الصبغي %١٠من الأجنة المصابة بتضخم البطين بصفة عامة بحوالي 
 وتثلث الصبغيات هي أنواع الخلل الصبغي الأكثر انتشاراً، وينتشر الخلل الصبغي ١٣ ، ١٨

ن حالات تضخم البطين من الحالات المصابة بتضخم البطين المعتدل أو المتوسط أكثر م
  . الحادة
  

  اآ%��ل ا�<&�غ ا!&�&�

 يقدر عدد حالات المواليد المصابة باكتمال الدماغ الأمامي بحوالي واحد بين كل عشرة آلاف  
وبالرغم من أن السبب في كثير من الحالات هو خلل صبغي أو جيني إلا أن سبب المرض 

حالات الخلل الصبغي في الأجنة المصابة غير معروف في الغالب من الحالات، ويقدر عدد 
 ١٨ و ١٣بصفة عامة يوعتبر كلاُ من التثلث الصبغي % ٣٠باكتمال الدماغ الأمامي بحوالي 

هي أكثر أنواع الخلل الصبغي انتشاراً ويرتبط اكتمال الدماغ الأمامي عادة بتنوع كبير في 
ة المصابة باكتمال الدماغ أنواع الخلل الوجهي إلا أن حدوث خلل صبغي يزداد في الأجن

الأمامي والعيوب الخارجة عن الوجه وليس تلك التي ينحصر فيها اكتمال الدماغ الأمامي أو 
  . يرتبط بعيوب الوجه فقط

 ����Jا�� ����
  ا!.J�� ا�?

 من الحمل إلا أنها ٢٤ – ١٦تقريباً من الأجنة في الأسبوع % ٢ توجد تلك الأغشية في   
من الحالات بحلول الأسبوع الثامن والعشرين وكما أن ليس لها % ٩٥ تتبدد في أكثر من

أهمية مرضية وهناك ارتباطاً بين الأغشية الضيفرية المشيمية والخلل الصبغي وخاصة التثلث 
  . ١٨الصبغي 

 من العديد من أنواع الخلل الأخرى ١٨   بينما تعاني أغلبية الأجنة المصابة بالتثلث الصبغي 
تشاف الأغشية الضفيرية المشيمية لدى الجنين لابد وأن يجعل من يقوم بإجراء ولذا فإن اك

  . ١٨بالتصوير بالموجات الصوتية يبحث عن السمات الأخرى للتثلث الصبغي 
 بشكل ضعيف إذا كانت الأغشية الضفيرية المشيمية هى ١٨ وتزداد خطوة التثلث الصبغي 

  . العيب الوحيد الظاهر
  

  �E<ة دا�<ي واآ�

 وهي تشير إلى سلسلة من أنواع الخلل في دودة المخيخ والتوسع الحويصلي للبطين الرابع   
قصور النمو الكلي أو (وتوسع الصهريج الكبير، وتصنف هذه الحالة بتشوه داندي واكر 

وتتنوع ظاهرة داندي واكر بين ). دودة المخيخ وكبر الحفرة الخلفية(الجزئي للفص المتوسط 
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دودة (جزئي لدودة المخيخ بدون توسع الحفرة الخلفية وتوسع الصهريج الكبير قصور النمو ال(
  ). المخيخ والبطين الرابع

  إن عدد حالات المواليد المصابة بتشوه داندي واكر يبلغ حوالي واحد من كل ثلاثين ألف 
وتشمل الحالات أنواع الخلل الصبغي وأكثر من خمسين متلازمة جينية وعدوى خلقية أو 

لود مسخي نتيجة مركب وارفارين ، إلا أنها قد تكون أيضاً اكتشافاً منعزلاً، أن العدد الكلي مو
 وتثلث ١٣ و ١٨وخاصة التثلث الصبغي % ٤٠لأنواع الخلل الصبغي يبلغ حوالي 

  . الصبغيات
  

  ا��J ا�����

قد تتسبب كلاً  توجد الشقة الأرنبية والحلق المشروم في واحد تقريباً بين كل ثمنمائة مولود و  
من العوامل الجينية والبيئية في تلك الحالات، وتوجد أنواع الخلل الصبغي بعد الولادة في أقل 

من المواليد المصابين بالشق الوجهي أما في حالات ما قبل الولادة فإن العدد يقدر % ١من 
لتناقض  وقد جاء هذا ا١٨ و ١٣والأكثر انتشاراً منها هو التثلث الصبغي % ٤٠بحوالي 

الواضح بسبب اختيار المجموعة التي سيتم فحصها مسبقاً لإجراء دراسات ما قبل الولادة التي 
  . تشمل العديد من الأجنة المصابة بعيوب أخرى عديدة

  

��
Aا� ;
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 يقدر عدد حالات المواليد المصابة بصغر الفك السفلي بحوالي واحد بين كل ألف وليد   
 غير محدداً في سلسلة واسعة من المتلازمات الجينية وأنواع الخلل ويعتبر ذلك اكتشافاً

 وتثلث الصبغيات وفي دراستين حول صغر الفك السفلي ١٨الصبغي وخاصة التثلث الصبغي 
إلا أن هناك تشوهات أخرى أو % ٦٠للجنين جاء عدد الحالات المصابة بخلل صبغي حوالي 

  . حد من النمو لدى كل الأجنة
  


�1ن  4E��
   ا�W�AK ا!�

 ٢٤ – ١٥ أوضحت الدراسات التي أجريت عن طريق الموجات الصوتية في الأسبوع الـ   
 تعاني من نقص ٢١من الأجنة المصابة بالتثلث الصبغي % ٦٥من الحمـل أن حـوالي 

مم ٢,٥يج الأنفي والـذي يـعرف بعدم رؤية عظمة الأنف أو أن طولها أقل من ـتكون النس
)Sonic and Nicolaides 2002 , Cicero etal 2003( وبالنسبة للأجنة التي لا تعاني ،

من أي خلل صبغي فإن عدد حالات نقص تكون النسيج الأنفي يرتبط بالأصل العرقي للأم 
بين الأفروكاريبين، % ١٠من القوقازيين بينما يزيد إلى % ١حيث يقل عدد هذه الحالات عن 
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أ بمعدلات للإكشتاف الدقيق التي يمكن التوصل إليها خلال كما أنه من السابق لأوانه أن نتنب
الفصل الثانى من الحمل مع الوضع في الاعتبار سن الأم والمصل الكيمياء الحيوية وفحص 

  . عظمة الأنف للجنين عن طريق موجات فوق صوتية وغيرها
النسيج الأنفي   ومع ذلك فطبقاً للمعلومات المتاحة حالياً فمن المحتمل أن يكون نقص تكون 

هو الدلالة الوحيدة والأكثر حساسية ووضوحاً خلال الفصل الثانى من الحمل على الإصابة 
  . ٢١بالتثلث الصبغي

  

  �7$��ا�
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يقدر عدد حالات المواليد المصابة بالفتق الحجابي بواحد بين كلا ثلاثة آلاف كما يعتبر عادة   
  %. ٢٠ بحوالي ١٨لث الصبغي غير واسع الانتشار وتقدر نسبة حدوث التث

  

���Eر ا��	Eا�   

توجد حالات قصور القلب والشرايين الكبيرة في من أربعة إلى سبعة بين كل ألف من   
  . الأطفال الذين يولدون أحياء وفي حوالي ثلاثين بين كل ألف من حالات ولادة الجنيني ميتاًُ

فاعل العديد من العوامل البيئية  إن مبحث أسباب أمراض القلب وتعتمد على الأرجح على ت
  . والجينية

 ١٨من الأجنة المصابة بالتثلث الصبغي % ٩٠  وتوجد حالات القصور القلبي في أكثر من 
بين تلك المصابة % ٤٠ وفي ٢١بين تلك المصابة بالتثلث الصبغي % ٥٠ وفي ١٣أو 

  . ة من الصبغياتبمتلازمة ترنر والتثلث الصبغي الجزئي الذي يحتوي على مجموعة متنوع
  وأوضحت الدراسات التي تجرى قبل الولادة عن القصور القلبي لدى الجنين والذي يتم 

من % ٢٥الكشف عنه عن طريق الموجات فوق الصوتية أن هناك خللاً صبغياً في حوالي 
 ومتلازمة ١٣ ، ١٨ ، ٢١الحالات، وكانت اكثر أنواع الخلل انتشاراً هي التثلث الصبغي 

  . ترنر
  

   ا�
%� ا��Aي

   يقدر عدد حالات الفتق السري من المواليد بحوالي واحد بين كل أربعة آلاف ولذا فإنه غير 
واسع الانتشار إلا أنه قد يكون هناك متلازمة جينية مرتبطة به في بعض الحالات وتوجد 

تقريباً من الحالات في % ٣٠ في ١٣ و ١٨أنواع الخلل الصبغي وخاصة التثلث الصبغي 
  . بين حديثي الولادة% ١٥منتصف الحمل وفي 



  ٥٩

 ويكون عدد حالات الخلل الصبغي أربعة أضعاف عندما يحتوي كيس الفتق السري على 
  . أمعاء أكثر من الحالات التي يحتوي فيها على الكبد

  

�Xا���� �
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ا يتربط  يقدر عدد المواليد المصابة بالرتق المريئي بحوالي واحد بين كل ثلاثة آلاف وكم  
من الحالات ناصور رغامي مريئي إلا أن هذه الحالة ليست واسعة الانتشار، % ٩٠بـ 

من حديثي الولادة المصابين بالرتق المريئي، أما % ٤ إلى ٣ويوجد الخلل الصبغي في من 
  . من الحالات تقريباً% ٢٠ في ١٨قبل الولادة فيوجد الخلل الصبغي وخاصة التثلث الصبغي 

  

��E ا�J� �K)YياA�Y<اد ا��   

يقدر عدد حالات المواليد المصابة بإنسداد الإثنا عشر أو ضيقه حوالي واحد بين كل خمسة   
آلاف ولكنه غير واسع الانتشار بالرغم من وجود شكل منحسر لأصباغ عادية لا جنسية 

من % ٤٠ في حوالي ٢١متعلقة بالشق الوراثي في بعض الحالات، ويوجد التثلث الصبغي 
  . لحالاتا

   ���ب ا����A; ا������

 أوضحت الدراسات التي يتم إجراؤها ما قبل الولادة أن أمراض المسالك البولية توجد بشكل  
إن خطورة الخلل الصبغي تشبه إلى حد كبير خطورة . كبير في كثير من أنواع الخلل الصبغي

 الخلل الكلوي والإنسداد الأجنة التي تصاب بجانب واحد أو على الجانبين وأنواع مختلفة من
الحالبي والإحليلي وقلة السائل الأمنيوني أو السائل الأمنيوني القليل أو الطبيعي، بينما يبلغ عدد 
حالات الخلل الصبغي في الإناث ضعف عددها بالنسبة للذكور ويرتبط الخلل الصبغي وتبعاً 

، ولذا ففي حالة استسقاء الكلية لذلك ما يرتبط به من تشوهات بالأنواع المختلفة للخلل الكلوي
 بينما يكون الخلل الصبغي ٢١المعتدل يكون الخلل الصبغي الأكثر انتشاراً هو الثلث الصبغي 

 في حالات استسقاء الكلى الحاد أو العادي ١٣ أو ١٨الأكثر انتشاراً هو التثلث الصبغي 
  . وحالات الكلى ذات الأغشية المتعددة وقصور النمو الكلوي

  

   ب ا!��اف���

 وتثلث الصبغيات ومتلازمة ترنر بقصر العظام الطويلة، ١٨ و ٢١ يرتبط التثلث الصبغي   
ويرتبط ارتفاق الأصابع بتثلث الصبغيات بينما يرتبط إنحراف أو إعوجاجها والفجوالات 

 ويرتبط كلاً من ١٣ أما تعدد الأصابع فيرتبط بالتثلث الصبغي ٢١الرملية بالتثلث الصبغي 
  . ١٨اكب الأصابع وتشوه بطن القدم والحنف بالتثلث الصبغي تر
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 يعد قلة وزنه الوليد سمة شائعة لكثير من أنواع الخلل الصبغي إلا ان عدد حالات الخلل   
  %. ١الصبغي بين حديثي الولادة في سن حمل صغير تقدر بحوالي 

اسات ما بعد الولادة من الارتباط بين الخلل الصبغي   بينما تقلل المعلومات المستمدة من در
وبين الحد من نمو الجنين حيث أن العديد من حالات عيوب الكرموسومات تنتهى بحدوث 
السقط ، كما أن أكثر أنواع الخلل الصبغي ارتباطاً بالحد من نمو الجنين هي تثلث الصبغيات 

  . ١٨والتثلث الصبغي 
 المصابة بخلل صبغي بين تلك التي تعاني من الحد من نمو  كما يوجد أعلى عدد للحالات

الجنين بالإضافة إلى خلل في تكوين الجنين وحينما يكون حجم السائل الأمنيوني طبيعياً أو 
زائداً وفي المجموعة التي تكون بها قياس موجات دوبلر ذات سرعة طبيعية في كل من 

  . الشرايين السرية والرحمية
 من النمو الناتج عن خلل صبغي يحدث بشكل يختلف عن الحد من النمو   ولذلك فإن الحد

الناتج عن نقصان المشيمة والذي يتسم بنقصان حجم السائل الأمنيوني والقصور المتزايد في 
  . تدفق الشرايين السرية أو الرحمية لإعادة توزيع الدورة الدموية لدى الجنين

  

��A�3ا�8��ب ا��  

 جيني إذا ظهرت عيوباً رئيسية خلال الفحص الذي يجرى في  ينصح بمنح نمط نووي  
الفصل الثانى من الحمل حتى إذا كانت تلك العيوب قد تم عزلها بوضوح ويعد عدد تلك 
الحالات قليلاً ولذا فلا نستنتج منها الكثير وسواء أكانت تلك العيوب مميتة أو مرتبطة بإعاقات 

م يتم خضع النمط النووي للجنين إلى سلسلة من حادة مثل اكتمال الدماغ الأمامي ومن ث
الفحوص لتحديد السبب المحتمل ومن ثم تظهر خطورة تكرار مثل هذه الحالات، وإذا كان من 
المحتمل معالجة ذلك القصور عن طريق جراحة قبل الولادة أو داخل الرحم مثل الفتق 

اصة لأنه دائماً ما يكون الحجابي فمن المنطقي أن نستبعد أي خلل صبغي موجود ضمنياً خ
  .  في العديد من هذه الحالات١٣ و ١٨الخلل هو التثلث الصبغي 

  
 �5�Aة وا�<]�3 ا�����	ا�8��ب ا�  

 تنتشر العيوب الصغرى والدلائل البسيطة لخلل ما في الجنين ولا ترتبط عادة بأي إعاقة إلا   
لنووي روتينيا لأي حمل بهذه إذا وجد خللل صبغي ضمنياً وقد يكون اجرا اختبار النمط ا

فمن الأفضل . الدلائل على دلائل ضمنية كبيرة سواء بالنسبة للإجهاض أو التكلفة الاقتصادية 
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أن نعتمد في العلاج الاستشاري على خطورة محددة لخلل صبغي ما بدلاً من النصائح 
  . العشوائية بأن الاختبارات والفحص لابد منها لأن درجة الخطورة كبيرة

تبعاً لسن الأم وسن الحمل ( ويمكن تحديد الخطورة المقدرة من خلال تعدد الخطورة الأولية  
وتاريخ الخمل السابق ونتئاج المسح السابق للشفافية القفوية أو المسح الكميائي الحيوي للحمل 

إذا أمكن وذلك من خلال أرجحية نسبة هذا الخلل الذي تم تحديده، ويستعرض ) القائم حالياً
أفضل تقدير لكل من الاحتمالية الإيجابية والسلبية لنسب كل من الدلائل الواضحة ) ٢(لجدول ا

 Nyberj etal 2001 , Brommley etal 2002 , Nicolaides.(٢١للتثلث الصبغي 

2003 (  
من الأجنة المصابة بالتثلث الصبغي % ٧٥  وتوجد العيوب الرئيسية أو الصغرى في حوالي 

من الأجنة التي لا تعاني خللاً صبغياً، وبناء على هذه المعلومات فإن % ١٥ إلى ١٠ وفي ٢١
  .  إذا لم يتم الكشف عن عيوب أو دلائل أخرى٠,٣٠ تكون ٢١أرجحية نسبة التثلث الصبغي 

  وفي كل حالة فإن أرجحية النسبة تستمد من قسمة حدوث دلالة محددة في الحمل المصاب 
  . دوثها في الحمل الذي لا يعاني أي خللاً صبغياً على نسبة ح٢١بالتثلث الصبغي 

من الأجنة المصابة بالتثلث الصبغي % ٢٨,٢  وعلى سبيل المثال توجد بؤورة في القلب في 
من الأجنة التي لا تعاني أي خللاً صبغياً وينتج عن ذلك نسبة إيجابية مرجحة % ٤,٤ وفي ٢١

 / ٩٥,٦ (� ٠,٧٥ مرجحة وهي وينتج أيضاً نسبة سلبية) ٤,٤ / ٢٨,٢ (٦,٤١وهي 
٧١,٨ .(  

  وبناء على ذلك فإن اكتشاف بؤرة فى القلب يزيد من الخطورة الخلقية لتثلث الصبغيات 
  %. ٢٥ إلا أن غياب هذه الدلالة يقلل من الخطورة بنسبة ٦,٤١بعامل ٢١

 التي ولذا فإن السيدة) ٢(  وينطبق نفس الشيء على كل من الدلالات الستة في الجدول رقم 
تبلغ من العمر خمس وعشرين عام ويجرى لها مسح بالموجات الفوق صوتية خلال حملها في 
الأسبوع العشري تتعرض لخطورة تكون حوالي واحد بين كل ألف وإذا أظهر المسح البؤرة 
في القلب ولكن لم ترتفع النسبة القفوية ولم تكن عظام الفخذ أو العضض قصيرة وليس هناك 

كلية أو تضخم بالمصران أو أحد العيوب الرئيسية فستكون النسبة المرجحة هي استسقاء بال
١,١   
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النسبة المرجحة   حالات سليمة  ٢١تثلث الصبغيات   دلالات اثناء المسح

  الموجبة
النسبة المرجحة   النسبة المرجحة السلبية

للدلالة التي توجد 
  بمفردها

  ١٠٧/٣١٩  الشفافية القفاوية
 ) ٣٣,٥(  

٥٩/٩٣٣١ 
)٠,٦( %  

٥٣,٠٥   
)٧١,٢٦- ٣٩,٣٧(   

٠,٦٧   
 )٠,٧٢-٠,٦١(   

٩,٨  

   ١٠٢/٣٠٥  قصر العضد
 )٣٣,٤( %  

١٣٦/٩٢٥٤    
 )١,٥(%  

٢٢,٧٦   
)٢٨,٥٦ –١٨,٠٤(  

٠,٦٨   
 )٠,٧٣ – ٠,٦٢(   

٤,١  

   ١٣٢/٣١٩  قصر الفخد
 )٤١,٤( %   

٩٣٣١   /٤٨٦ 
 )٥,٢( %  

٧,٩٤   
 )٩,٢٥ – ٦,٧٧(  

٠,٦٢   
 )٠,٦٧ -٠,٥٦(   

١,٦  

  ٥٦/٣١٩  تسقاء بالكلىاس
 ) ١٧,٦( %   

٢٤٢/٩٣٣١   
 )٢,٦( %  

٦,٧٧   
 )٨,٨ – ٥,١٦(   

٠,٨٥   
 )٨,٨ – ٥,١٦(   

١  

   ٧٥/٢٦٦  بوئره بالقلب
 )٢٨,٢( %   

٤٠١/٩١١٩   
 )٤,٤(   

٦,٤١  
 )٧,٩-٥,١٥(   

٠,٧٥   
 )٠,٨-٠,٦٩(   

١,١  

   ٣٩/٢٩٣  امعاء مضيئة
 )١٣,٣(%  

٥٨/٩٢٢٧ 
)٠,٦(%  

٢١,١٧   
)٣١,٠٦- ١٤,٣٤(  

٠,٨٧   
 )٠,٩١ – ٠,٨٣(   

٣  

  ٧٥/٣٥٠  عيب رائيسي
 )٢٤,٤(%  

٩٣٨٤ /٦١    
 )٠,٦٥(%  

٣٢,٩٦   
 )٤٣,٢٨-٢٣,٩(  

٠,٧٩   
 )٠,٨٣ – ٠,٧٤(   

٥,٢  

  
حدوث عيوب رئيسية أو صغرى أو دلالات خلال المسح الذي يجرى خلال الفصل الثانى من ) ٢(جدول رقم 

 وتلك التي لا تعاني من أي خللاً صبغياً في المعلومات ٢١الحمل بالنسبة للأجنة المصابة بالتثلث الصبغي 
عن طريق هذه المعلومات يمكننا ). ٢٠٠٢ بروملي – ٢٠٠١نيبرج (التي تم جمعها في السلسلتين الرئيسيتين 

وفي العمود الأخير نستعرض النسبة %) ٩٥بنسبة مؤكدة (حساب النسبة المرجحة الموجبة والسلبية لكل دلالة 
 .لالة التي توجد بمفردهاالمرجحة للد

   وتبعاً لذلك فإن الخطورة التي تتعرض لها تظل حوالي واحد بين الألف وينطق نفس الشيء 
وعلى ). ١بنسبة مرجحة (إذا كان الخلل الوحيد الذي تم اكتشافه هو استسقاء الكلية المعتدل 

اء الكلية المعتدل ولكنه العكس فإذا وجد أن الجنين يعاني من كلاً من بؤرة داخل القلب واستسق
وبناء على ذلك تزداد . ٨,٤٢لا يعاني من أي خلل أخر فستكون النسبة المرجحة هي 

  . ١١٩الخطورة من واحد في الألف إلى واحد في 
   وليس هناك معلومات حول العلاقة المتبادلة بين هذه الدلالات الفوق صوتية خلال الفصل 

خلال  A-PAPP الحر والـ β-hCG وخلو دم الأم من الثانى من الحمل الشفافية القفوية
بينما لا يوجد سبباً فسيولوجياً واضحاً لمثل هذه العلاقة . من الحمل) ١٣+٦ – ١١(الأسبوع 
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المتبادلة ولذا يمكننا أن نفترض أنهما مستقلين عن بعضهما البعض وبناء على ذلك فعند تقدير 
 المنطقي أن نأخذ في الحسبان نتائج اختبارات درجة خطورة الحمل طبقاً لهذه الدلالات فمن

 ٢٠ عاماً في الأسبوع الـ ٣٢المسح السابقة فعلى سبيل المثال، بالنسبة لسيدة تبلغ من العمر 
والتي خضعت للفحص خلال فترة الحمل ) ٥٠٧تكون الخطورة بدرجة واحد في (من الحمل 

 نتج عنه تقليل سبعة أضعاف لقياس الشفافية القفوية والذي) ١٣+٦ – ١١(في الأسبوع 
فبعد تشخيص الأمعاء المضيئة وخلال المسح في ) ٣,٥٤٩لتصبح واحد في كل (الخطورة 

، ١,١٨٣بعامل ثلاثة لتصبح واحد بين كل .  سوف تزيد الخطورة المقدرة٢٠الأسبوع الـ 
فية بينما تزداد الخطورة بالنسبة لنفس الاكتشافات الفوق صوتية مع عدم وجود مسح للشفا

  . ١٦٩ إلى واحد بين كل ٥٠٧القفوية فتزيد من واحد بين كل 
  وهناك بعض الاستثناءات لهذه العملية من المسح المتتابع والتي تفرض عدم ارتباط 

اكتشافات نتائج المسح المختلفة ولا يمكن أن تعتبر اكتشافات الاستسقاء القفوي أو القصور 
 غير مرتبطة بمسح الشفافية القفوية خلال الأسبوع القلبي في منتصف الفصل الأول من الحمل

 . من الحمل) ١٣+٦ – ١١(
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  يعتبر سمك الشفافية القفوية الزائدة في الأجنة دليلا واسع الإنتشار ومتشابها على وجود 

 وغيره من أنواع الخلل الصبغي إلا أنه يرتبط أيضا بموت الجنين وبمعدل ٢١التثلث الصبغي 

  . لأجنة كما يتسبب في خلل القدرة الإنسالية ومتلازمات جينيةكبير من التشوهات الخلقية ل

  يستعرض هذا الفصل النتائج بالنسبة للأجنة التي لا تعاني من خلل صبغي ولديها شفافية 

قفوية زائد، وبناء على هذه المعلومات من الممكن أن تقدر لكل مجموعة شفافية قفوية فرص 

 ولادة مولود يتمتع بصحة جيدة ولا يعاني من عيوب البقاء على قيد الحياة داخل الرحم و

  .رئيسية

  وتعد هذه المعلومات ذات فائدة كبيرة لأباء وأمهات الأجنة ذات الشفافية القفوية الزائدة 

وللإستعداد للمتابعة المناسبة، وبالنسبة للأجنة الطبيعية فيزيد سمك الشفافية القفوية مع الطول 

يل الخامس والتسعين والمتوسط للشفافية القفوية بالنسبة للطول الرأسي العجزي، فإن السنت

 مم وبالنسبة للطول الرأسي العجزي الذي ٢,١ و ١,٣مم هو ٤٥الرأسي العجزي الذي يبلغ 

ولا تتغير السنتيل ). Snijders et al 1998( مم ٢,٧ و ١,٩مم فإن القيمة ستكون ٨٤يبلغ 

زيادة . مم٣,٥طول الرأسي العجزي وتبلغ حوالي التاسعة والتسعون تغيرا ذا أهمية مع ال

الشفافية القفوية الى قراءة أكبر من الخامس والتسعون ويستخدم هذا المصطلح بغض النظر 

عما إذا كانت مجموعة السوائل قد احتجزت أو لا وعما إذا كان مقتصرة على الرقبة أو أنها 

 أسبوع إلا أنها قد ١٤وية الزائدة بعد تغطي الجنين بالكامل، وعادة ما تتبدر الشفافية القف

  .تتطور في بعض الحالات إلى استسقاء قفوي أو أورام مائية
  

  :&%��$ ا#"�� ذات ا��	���� ا��	��� ا��ا��ة

تلخيصا للعلاقة بين سمك الشفافية القفوية وعدد حالات الخلل الصبغي ) ١( يستعرض جدول 

) Souka et al 2004(الرئيسية في الجنبين وبين الإجهاض أو موت الجنين وأنواع الخلل 

وبناء على هذه المعلومات فيمكننا بالنسبة لكل مجموعة من الشفافية القفوية أن تقدر فرص 

البقاء على قيد الحياة داخل الرحم وولادة طفل يتمتع بصحة جيدة ولا يعاني من عيوب 

 . رئيسية
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  الخلل الصبغي    الشفافية القفوية   ي السليم النمط النوو

  عيوب رائيسية   موت الجنين

طفل بصحة 

  جيدة

  %٩٧  %١,٦  %١,٣  %٠,٢   ٩٥ السنتيل <

  %٩٣  %٢,٥  % ١,٣  %٣,٧   ٩٩ – ٩٥السنتيل 

  %٧٠  %١٠  %٢,٧  % ٢١,١   مم ٤,٤ – ٣,٥

  %٥٠  %١٨,٥  %٣,٤  % ٣٣,٣   مم٥,٤-٤,٥

  %٣٠  %٢٤,٢  %١٠,١  %٥٠,٥   مم٦,٤ – ٥,٥

  %١٥  %٤٦,٢  %١٩  %٦٤,٥   مم ٦,٥ > 
 

  )١(جدول 
العلاقة بين سمك الشفافية القفوية وعدد حالات الخلل الصبغي والإجهاض أو موت الجنين وأنواع   

طفل بصحة جيدة بدون يستعرض العمود الأخير عدد الحالات المقدرة لولادة . الخلل الرئيسي في الجنين
  .عيوب رئيسية

�'�  . ا�()� ا��

) ١(جدول . (رة أساسية مع سمك الشفافية القفويةتزيد عدد حالات الخلل الصبغي بصو

Snijders et al 1998 ( منهم من % ٥٠وبالنسبة للمجموعة المصابة بخلل صبغي يعاني

 و ١٨من التثلث الصبغي % ٢٥ و ٢١من التثلث الصبغي % ١٠ و١٣ , ١٨التثلث الصبغي 

نون من أنواع منهم يعا% ١٠من تثلث الصبغيات و % ٥من متلازمة ترنر و % ١٠ و ١٣

  . أخرى من الخلل الصبغي

  . ��ت ا�,��+

  بالنسبة للأجنية التي لا تعاني من خلل صبيغي فإن عدد حالات موت الجنين ذو الشفافية 

بالنسبة % ٢٠إلى % ١,٣القفوية ما بين السنتيل الخامس والتسعون وحتى التاسع والتسعون من

 ،)١(جدول ( مم أو أكثر ٦,٥للشفافية القفوية التي تبلغ 

 Souka et al 2001 , Michailides and Economomides 2001 ( في غالبية حالات

أسبوعا وعادة ما يظهر تطورا من الشفافية القفوية ٢٠الأجنة التى تموت يحدث ذلك عند 

  . الزائدة إلى استسقاء حاد

  ا����ب ا�%� .��- ا#"��

لات هى التى تحتاج الى علاج طبى أو   تعرف عيوب الأجنة الرئيسية بأنها هي تلك الحا

جراحى والتي ترتبط بالإعاقة العقلية، وأوضحت العديد من الدراسات أرتباط سمك الشفافية 
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القفوية الزائدة للأجنة بعدد كبير من العيوب الرئيسية بالأجنة، ومن خلال المعلومات التي تم 

التي لا تعاني من أي خلل  من الأجنة ٦,١٥٣ دراسة على إجمالي ٢٨الحصول عليها من 

% ٧,٣صبـغي مـع سـمك الشـفـافيـة القفوية الزائدة كان عدد حالات العيوب الرئيسية 

)Souka et al 2004 . ( بينما كانت هناك اختلافات كبيرة بين تلك الدراسات التي أجريت

ها بسبب الاختلافات في تعريف% ٥٠إلى % ٣حول عدد العيوب الرئيسية التي تتراوح من 

  . مم٥مم إلى ٢لسمك الشفافية القفوية غير الطبيعية المتوسطة والتي تترواح من 

  إن عدد حالات العيوب الرئيسية للجنين في الأجنة التي لا تعاني من خلل صبغي تزداد مع 

في تلك الحالات التي تكون فيها الشفافية القفوية أقل من % ١,٦سمك الشفافية القفوية من 

في تلك التي تتراوح فيها الشفافية القفوية من السنتيل % ٢,٥س والتسعين إلى السنتيل الخام

 مم ٦,٥للشفافية القفوية التي تبلغ % ٤٥الخامس والتسعين إلى التاسع والتسعين ثم إلى حوالي 

  ) Souka et al 2001 , Michailides and Economomides 2001) ١(جدول (أو أكثر 

  .0�12 ا����

اسات التي أجريت للمتابعة على المدى الطويل الأجنبية التي لا تعاني أي خللا   أوضحت الدر

 إلى ٢تشريحيا أو صبغيا ذات الشفافية القفوية الزائدة أن عدد حالات تأخير النمو يبلغ من 

٤) %Souka et al 2004 (. بينما من الصعب أن تقدر الأهمية الحقيقة لهذه الاكتشافات وذلك

احدة فقط من بيـن هـذه الـدارسـات عـلى مجمـوعـة تحكم للمقارنة لإحتواء دراسة و

 طفل كانت الشفافية القفوية ٩٨بعمل دراسة للمتابعة السريرية ) Brady et al 1998(قام 

 طفل كانت الشفافية القفوية لديهم ٣٠٢مم أو أكثر ومتابعة أخرى ٣,٥خلال حياتهم كأجنة تبلغ 

نة وقد لوحظ التأخير ذا أهمية في نمو طفل واحد في كل مم خلال حياتهم كأج٣,٥أثل من 

  . مجموعة من المجموعتين

�� ���3	���� ا��	��� ا��ا��ة�  أ&�اع ا�()� ا��0.

  تعاني الأجنة ذات الشفافية القفوية الزائدة من معدل كبير من أنواع العيوب الجنينة ويتلخص 

  ) ٢(ذلك في جدول 

لبعض أنواع الخلل مثل اللادماغية واكتمال الدماغ الأمامي  إن الحالات التي تمت ملاحظتها 

وانشقاق جدار البطن السفلي والخلل الكلوى و الصلب الأشرم قد لا يختلف عن تلك الموجودة 

في الناس عامة أما بالنسبة لحالات القصور القلبي والفتق الحجابي والفتق السري عدم تماثل 

ي وبعض المتلازمات الجنينة المحددة مثل فرط التنسج أجزاء الجسم والعيوب بالهيكل العظم

الكظري الخلفي وفقد الوظائف الحركية لدي الجنين ومتلازمة نوونان وسميث ليملي أو متز 
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والضمور العضلي الشوكي فيبدو أنها أكثر حدوثا بين تلك الأجنة مما هو عليه بالنسبة للناس 

  .  بين هذه العيوب والشفافية القفوية الزائدةعامة ولذا فمن المحتمل وجود ارتباطا حقيقيا

��   ا����ر ا��)

 هناك إرتباطا كبيرا بين الشفافية القفوية الزيادة والقصور القلبي في كل من الأجنة التي تعاني 

  ) Hyett et al 1997 , 1999. (من خلل صبغي أو تلك التي لا تعاني

ة يسـتخدم للكشف عن القصور القلبي   أوضحت تسع دراسات أن مسح سمك الشفافية القفوي

)Souka et al 2004 ( حالة حمل وجاء عدد حالات الإصابة ٦٧,٢٥٦وإجمالا فقد تم فحص 

بنسبة % ٣٧,٥ في الألف و جاء معدل الكشف عن القصور القلبي بنسبة ٢,٤بقصور قلبي 

  %٤,٩نتيجة ايجابية خاطئة 

كتشاف الشفافية القفوية  ذات أوضحت تحاليل ماوراء دراسات المسح أن معدلات إ  

تقدر بحوالي ) Makrydimes et al 2003(السنتيل الخامس والتسعون والتاسع والتسعون 

وبالنسبة للأجنة التي لا تعاني من أي خلل صبغي تزداد حالات القصور % ٣١و % ٣٧

لتي تكون  في الألف بين تلك الأجنة ا١,٦القلبي الكبير إذا كانت الشفافية القفوية تبدأ من 

 ٣,٤ – ٢,٥لتلك التي تكون % ١الشفافية القفوية فيها أقل من السنتيل الخامس والتسعين إلى 

% ٢٠مم و ٥,٤ – ٤,٥لتلك التي تكون % ٧مم و ٤,٥ – ٣,٥لتلك التي تكون % ٣مم و 

 Souka et al( مم أو أكثر ٦,٥لتلك التي تكون % ٣٠ مم و ٦,٤ – ٥,٤لتلك التي تكون 

هذه الاكتشافات أن الشفافية القفوية الزائدة تمثل دلالة على تخطيط صدى قلب وتعني ) 2004

الأجنة وبالتأكد فإن الحالات العامة للقصور القلبي في مثل هذه المجموعة من الأجنة تماثل 

تلك التي وجدت في حالات الحمل المتأثر بالداء السكر المصابة به الأم أو في حالات وجود 

  . ل مصابين به والتي تعتبر دلالة مقبولة على تخطيط صدي القلب للجنينتاريخ سابق لأطفا

  وقد لا يكون هناك في الوقت الحالي تسهيلات كافية لإجراء تخطيط متخصص لصدي قلب 

الجنين ليحدر الزيادة المحتملة إذا ما استخدم السنتيل الخامس والتسعين لسمك الشفافية القفوية 

ياس وعلى العكس فسيؤدي السنتيل التاسع والتسعون إلى زيادة بسيطة على انه الحد الأدنى للق

في عبئ العمل وعلى هذا التقدير فإن حدوث القصور القلبي الكبير في تلك المجموعة سيحدث 

  .بنسبة مرتفعة جدا
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  . الخلل الذي تعاني منه الأجنة المصابة سمك الشفافية القفوية الزائد) ٢(جدول 

 ا���
�� ا������ أ��اض ����� ����� �ز ا����� ا�
�آ�يأ��اض ا���

  بلاك فإن دايميد أنيميا -  مرض كرون - اللادماغية / اللاقحضية 

   نقص تكون الصوار الأعظم -

   أنسداد دروز الجمجمة المبكسر -

   أنشقاق الحبل الشوكي الطرئي-

  .  فتق الدماغ-

  .  متلازمة فولر-

  . مي إكتمال الدماغ الأما-

  .  يتلازمة هيروليتولس-

  .  قضوية الدماغ-

  .  متلازمة جويرت-

  .  كبر الرأس-

  .  صغر الرأس-

   الصلب الأشرم -

  )سي( تثلث الرأس -

  .  تضخم البطن-

  .  نقصان نزع الهيدروجين-

  أمراض الوجه 

  .  غيبة الفك أو الفكين-

  .  صغير الفكين-

  .  الشق الوجهي-

  .  صغير العينين-

   كولينز –زمة تريتشر  متلا-

   أنسداد إثنا عشري -

  .  أنسداد الأمعاء الصغري-

  . أمراض بولية تناسلية

  .  أعضاء تناسلية مبهمة-

  .  فرض لتنسيج الكظري الخلفي-

   استسقاء الكلية -

  .  إحليل تحتاني-

 داء الكلي متعددة الأكياس -

  . الطفولية

 جروبر تضخم – متلازمة ميكل -

  . المثانة

داء الكلي مختلفة التنسج متعددة  -

  . الأكياس

   نقص تكون كلوي-

  أمراض متعلقة بالهيكل العظمي 

  .  نقص التكون الغضروفي-

  .  اللاتضع الغضروفي-

  .  سوء التغذية الصدري الاختناقي-

 تقص التكوين العظمي  -

  )بلومستراند(الغضروفي 

 أنيميا مكون كرات الدم الحمراء -

  الخلفية 
Dysenythropoietic anemia  

   أنيميا فانكوني -

  . ١٩ عدوي الحمات الصغيرة ب-

  .  فقد الدم البحري-

  . أمراض عصبية عضلية

 تتابع فقد الوظائف الحركية لدي -

  . الجنين

   سوء تغذية تأثير عضلي-

  .  ضمور عضلي نخاعي-
  أ�0اض أ���7 

   ويدمان- متلازمة بيكويز -

   طول السلسلة -

  . أنزيم مساعد – هيدروكسل -٣

 داء عديدات السكريد المخاطية -

  النوع السابع 

  - متلازمة سميث ليملي -
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   أمراض القفوية 

   أكياس الأورام المائية -

  .  ورم شحمي على الرقبة-

  

  . أمراض قلبية

  متلازمة داي جورج 
  أ�0اض ر���� 

   تشوه ورم غذي كيسي -

  .  الفتق الحجابي-

  .  متلازمة فراين-

  . أمراض جدار البطن

  .  تشوه باطني خلقي مذرقي-

  .  الفتق السري-

  .   انشقاق جدار البطن السفلي الخلفي-

  .  خلل تنسج ترقوي قحص-

  .  نقص تكون المراق-

  .  نقص فوسفات الدم-

  .  ليفن– متلازمة جاركو -

  .  الحدب مع الزور-

  .  نقص الأطراف-

  .  سوييني– متلازمة نانس -

  . لعظم الناقص تكون ا-

  .  متلازمة روبرتس-

 متلازمة تعدد أصابع الضلع -

  . القصير

  . التصاق الطرفين السفلين-

  الحنف الأبجنسي القفدي -

  

  

  ) فيتمامن دي(كساح 

   متلازمة زويلوجر-

  . أمراض أخرى

  .  لا تماثل أجزاء الجسم-

  .  متلازمة براتشمن دي لانج-

  نقص نظام المناعة-

  . لقيتربل لنفاوي خ-

  . سي. إي . متلازمة إي -

  . امتلال دماغي ارتجاجي-

  . عضلي للموادي-

  . متلازمة بروفان-

  . متلازمة بيريمان-

  .متلازمة ستيكلر-

  . متلازمة غير محددة-

  تأخر النمو الحاد-

  

  لا يحتاج المرضي الذي يتم تحديد معانا تهم من قصور قلبي خطير عن طريق مسح 

لي الانتظار عشرين أسبوعا لإجراء تخطيط الصدي القلبي المتخصص حيث الشفافية القفوية إ

جعل التطور الذي طرأ على أجهزة الموجات الفوق صوتية من الممكن إجراء مسح قلبي 

 أسبوع أن ١٣شامل خلال الفصل الأول من الحمل، حيث يستطيع المسح المتخصص بعد 

اض قلبية خطيرة وفي حالة وجود مرض يطمئن أغلبية الأباء والأمهات على عدم وجود أمر

خطير فبإمكان المسح المبكر أن يحدد التشخيص السليم أو أن يثير الشكوك على الأقل فيتم 

  . إجراء مسح للمتابعة

  كما أن الاكتشافات التي تؤكد أن الشفافية القفوية الزائدة لا ترتبط بأنواع معينة من القصور 

  .  بالغة بمعنى أن تقوم بتطوير طرف مسح القصور القلبيالقلبي تحتوى على معني ذا أهمية
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  وبالنسبة للعيوب الرئيسية مثل عيوب القلب الولادية الأربعة المعروفة برباعية فالو وتغير 

وضع الشرايين الكبيرة وضيق الأروطي فنادرا ما يتم اكتشافها عن طريق الفحص الروتيني 

 وبالرغم من ذلك فتوجد نسبة كبيرة من هذه العيوب .الذي ييتم خلال الفصل الثانى من الحمل

وتبعا لذلك فقد تشكل الشفافية القفوية الزائدة صورة الحجرات . مع الشفافية القفوية الزائدة

الأربعة غير الطبيعية دلالات إضافية لتخطيط صدي القلب المتخصص للأجنة والذي ينتج عنه 

  .  الولادةالاكتشاف الجوهري لعيوب القلب الخلقية قبل

  = .��>� أ"�اء ا�,:9

  يوجد ذلك الخلل المميت غير واسع الانتشار في حوالي واحد من عشرة آلاف جنين خلال 

 ومن الخصائص التي تظهر عن طريق الموجات الفوق صوتية ٦ + ١٣ – ١٠الأسبوع 

عيوب كبيرة في جدار البطن وجـدب حـاد مـع الـزور وحـبل سري قصير بشريان 

  يمكن رؤية الجزء العلوي ) Daskalakis et al 1997(واحد 

لجسد الجنين في التجويف الأمنيوني بينما يكون الجزء السفلي في التجويف الجوفي وهو ما 

يشير إلى أن تمزيق الغشاء المبطن للمشيمة المبكر فبل التخلص من التجويف الجوفي قد يكون 

% ٨٥ادة الشفافية القفوية للجنين في حوالي سببا ممكن لحدوث هذه المتلازمة وبالرغم من زي

  . من الحالات إلا أن النمط النووي يكون طبيعيا

  ا�	%? ا�ح,��3

تقريبا من الأجنة المصابة بالفتق الحجابي % ٤٩  يوجد سمك الشفافية القفوية الزائدة في 

ة لنقص من تلك الحالات التي ينتج عنها وفاة حديثي الولادة نتيج% ٨٠متضمنا لأكثر من 

  ) Sebre et al 1997(، تقريبا من الأحياء %٢٠تكوين النسيج الرئوي، وفي 

وبالنسبة للأجنية المصابة بالفتق الحجابي والشفافية القفوية الزائدة فمن الممكن حدوث الفتاق 

داخل الصدر لأحشاء البطن خلال الفصل الأول من الحمل وإنضغاط الرئيتين ينتج عنه نقص 

 الرئوي، وفي الحالات التي يرتبط فيها الفتق الحجابي بالتشخيص الجديد يتأخر تكوين النسيج

  . حدوث انفتقا الأحشاء داخل الصدر حتى الفصل الثانى أو الثالثة من الحمل

  ا�	%? ا�:0ي

 يـكون عـدد حالات الفتق السري واحد تقريبا في الألف ٦ +١٣ – ١١  في الأسبوع 

تقريبا % ٦٠ – ١٨لصـبغي وخاصـة الـتثلث الصبغي وتكـون نسـبة حـدوث الخـلل ا

)Snijders et al 1995 ( تقريبا بين % ٨٥ويمكن ملاحظة الشفافية القفوية المتزايدة في
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بين الأجنة التي لا تعاني خللا % ٤٠الأجنة التي لا تعاني من أي خلل صبغي بينما تبلغ 

  . صبغيا ولكنها مصابة بالفتق السري

   .7(9 ا����&�

 من الحمل والذي يعرف بمثابة ٦ +١٣ – ١١إن تضخم المثانة لدي الأجنة في الأسبوع   

 حمل، ويرتبط تضخم ١,٥٠٠مم أو أكثر يوجد في واحد تقريبا من ٧طولية يبلغ قطرها 

تقريبا من الأجنة التي تعاني خللا % ٧٥المثانة بالشفافية القفوية الزائدة والتي لوحظت في 

تقريبا من تلك ذات النمط النووي الطبيعي % ٣٠ وفي ١٣ث الصبغي صبـغيا وخاصـة التثل

)Liao et al 2003 (  
  

  ا��%Aز��ت ا�,���� 

  . تلخيصا للمتلازمات الجينية المرتبطة بالشفافية القفوية الزائدة) ٣(  يستعرض جدول 
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عدد حالات  الوراثة  المتلازمة الجينية

 المواليد 

 . أنواع الخلل التي تم الكشف عنها بالموجات الصوتيةالتكهنات و

 ٤٠واحد في  AR نقص التكويني الغضروفي 

 ألف 

 قصر حاد في الأطراف، صدر ضيق نقص التمعدن للأجسام – خلل في مميت الهيكل العظمي -

 . الفقارية وتمعدن الجمجمة بشكل طبيعي في النوع الثاني وبضعف في النوع الاول

 ٢٦واحدة في  AD   الغضروفي اللاتصنع* 

  ألف 

إنحناء (أطراف قصيرة وكبر الرأس وأنف أفطس الغطأ القطنى . نسبة الذكاء والحياة المرتقبة بطبيعة

   أسبوع ٢٢وأطراف قصيرة وعادة بعد ) العمود الفقري للأمام

 ٥واحد بين  AR  فرط التنسج الكظري* 

  آلاف

تيزول يتسبب في يزادة إنتاج الكورتيزول المنشط للذكورة، عجز في أحد أنزيمات التوليف الحيوي للكور

  . الشفافية القفوية الزائدة وجهاز تناسلي مبهم بالنسبة للإناث

سوء التغذية الصدري 

  الخانق

AR  ٧٠واحد بين 

  ألف

تكهنات متنوعة تبدأ من وفاة حديثي الولادة إلى الحياة الطبيعية صدر ضيق وقصر مفصل الورك 

   أسبوع٢٢ي قد لا يتضح قبل والكتف والذ

غير واسع    ويدمان -متلازمة بيكويز

  الانتشار

 ١٤واحد بين 

  ألف 

هناك إعاقة ذهنية في بعض الحالات التي يعتقد أنها أمرا ثانويا ناتجا عن نقص سكر الدم الذي لم يعالج 

لجزعي الكبدي تقريبا بأورام خلال فترة الطفولة والأكثر انتشارا هو الورم ا% ٥يصاب . بعناية

وتتضمن الصفات التي تظهر عن طريق الموجات الصوتية قبل والولاة ضخامة الجسم والفتق . والكلوي

  . السري

 AD  أنيما بلاك فإن داين
AR 

واحد بين 

   ألف٢٠٠

وتزيد خطورة . أنيميا نقص التكوين الخلقية والتي تتطلب المعالجة بمركب ستيرويد ونقل الدم المتكرر

عيوب في الابهام، فرض عرض المفارق ولا تماثل قلبي ولا / ث وخاصة إبيضاض الدم الحاد الدم الملو

  . تمثل بولي تناسلي
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نقص التكون العظمي 

  الغضروفي 

)Blomstrand( 

AD  صدر ضيق كثافة عظمية زائدة–خلل مميت في الهيكل العظمي، قصر حاد في الأطراف   نادر .  

 كورنيليا –براتشمان * 

  دو لانج

AD  واحد بين

   ألف ١٦٠

  .أطراف قصيرة وقصور قلبي وفتق حجابي.  توقف من نمو الجنين–إعاقة ذهنية 

واحد بين  AR  خلل في تكوين النسيج 

   ألف٢٠٠

  . خلل مميت في الهيكل العظمي الأطراف السفلية قصيرة ومنحنية وصدر ضيق

CHARGE 
association 

غير واسع 

  الإنتشار

 ولا تمثل في القلب وأنسداد خلقي قمعي وتخلف عقلي تأخر في التكوين وفرض   العيناختصار كولومبا  نادر

  . التنسج التناسلي الغدي وعيوب في الأذن وصمم أو كلاهما

  . قد لايكون هناك أي اكتشافات بالموجات الصوتية قبل الولادة

خلل في تكوين النسيج 

  الترقوي الفحص

AD ص تكوين الترائق وعظمة الأنفالحياة الطبيعية متوقعة نق  نادر .  

غير واسع   متلازمة دي جورج

  الانتشار 

 ٤وحد بين 

  آلف 

يمكن . تتميز بنقص كلس الدم قبل الولادة بسبب خلل ما في تكوين الغدة الجنينة الدرقية القابلية السعترية

ين المنقطع والجذع رؤية تشوهات قلبية متنوعة من بينها عيوب القلب الولادية الأربعة لفالو قوس الوت

الأبهري وقوس الرتين الأيمن الشريان الأيمن الزاغ تحت الترقوة وانتشار قصر القامة وصعوبات التعليم 

  . المتوسطة أو المعتدلة
Dyserthropoietic 
anaemia 

AD 
AR 

  فقر دم خلقي ومعتدل عادة وهناك في بعض الحالات أنيميا حادةت واستسقاء جيني  نادر 
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 خلل في –ابع غيبة الأص

تكون أنسجة الأديم الظاهر 

   متلازمة الحلق المشروم –

AD اليد والقدم المشرومة من الأسفل شفة أرنبية حلق مشروم أو كلاهما–تنوعا واسعا في النمط النووي   نادر  .  

أيض الفرفرين خلل في 

مرض (المكون للحمر 

  )جنذرز

AR حساسية ضوئية وآفات فقاعية تؤدي إلى العدوي وإرتشاف .وجد عادة خلال فترة الطفولة وجلدي حاد  نادر 

  العظام وتشوه جلدي فقر الدم الإنحليلالي المزمن حالات حادة مع استسقاء الجنين 

 ٢٢واحد في  AR  أنيميا فانكوني 

  ألف

ن تنوع النمط الظاهري والس. فقر الدم اللاتنسجي الخلقي ويتميز بقلة الكريات التذبذب الصبغي التلقائي

  . أنواع خلل لا يكشف عنها قبل الولادة عن طريق الموجات الصوتيةقد لا يكون هناك 

تشوه فقد الوظائف 

  الحركية لدي الجنين

AR  مجموعة مغايرة للجنين من الأوضاع الناتجة عن تتابع متعدد مشترك للتقفغ غير واسع الانتشار يرتبط   نادر

  .و خلل نسيج رابطعادة بالاعتلال العضلي والعصبي للجنين أ

  حالات حادة مع الموجاج أو تقلص مفصلي والشفافية القفوية الزائدة خلال الفصل الأول

تشعب بالأوعية الدموية في الجهاز العصبي المركزي يؤدي إلى تمزق وخلل بالنظام والنخر الترقي   نادر  AR  متلازمة فولار

  . ستسقاء الدماغ والتقوس المعضليوتتضمن السمات التي تكون هناك قبل الولادة ا. للمخ

 ١٥واحد بين  AR  متلازمة فراين 

  ألف 

  . عيوب أصبعية رقبة مكفقة قصيرة. الفتق الحجابي. عادة ما تقضي إلى الموت
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*GM1- 
GANGLIOSIDOSIS 

AR  تدهور عصبي يتسبب فيب تخلف حاد ومبكر في القدرة العقلية والحركية تحدث الوفاة خلال العشر   نادر

سنوات الأولى من الحياة نتيجة لعدوي صدرية تشمل الاكتشافات بالموجات الصوتية قبل الولادة على 

  استسقاء بالأحشاء وبالجسم كله

  
Hydrolethalus 
Syndrome 
 

AR  ٢٠واحد في 

  ألف 

حالة مميتة تتصف باستسقاء الرأس وغياب الجسم التفني والشق الوجهي وصغر الفك السفلي وتعدد 

  .ع الحنف وعيب حاجزي قلبيالأصاب

  
Hypochondroplasia 

AD  ٢٦واحد في 

  ألف 

يشبه نقص التعظم الغضروفي ويتسم قزمية قصر الأطراف تظهر خلال فترة الطفولة وقد يكون هناك 

  . أطراف قصيرة وكبر الرأس قبل الولادة

 ١٠٠واحد في  AR  نقص فوسفات الدم 

  ألف

 الولادة وفترة تكون الجنين والطفولة والنضوج تبعا لسن الذي تبدأ وينقسم إلى أنواع وهي فترة ما قبل

فيه الأعراض، وفي النوع الذي يكون قبل الولادة نجد نقص تمعدن الجمجمة والعمود الفقري وقصر 

  . الأطراف وضيق الصدر

مرض تعدد أكياس الكلية 

  الطفولي

AR  ١٠واحد بين 

  آلاف 

يثي الولادة تكون الجنين وفترة ما بعد الطفولة وقبل النضج ويعتمد ينقسم إلى فترة ما قبل الولادة وحد

ذلك على شدة المرض والسن وتشمل الصفات التي تظهر فبل الولادة عن طريق الموجات الصوتية على 

  . كلي كبير ذات حساسية عالية للأشعة  وقلة السائل الأمنيوني
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واحد بين  AR   ليفن –متلازمة جاركو 

   ألف ٥٠٠

  . اب مغاير للجنس  بانحناء الصلب إلى الجانب وخلل بنظام العمود الفقرياضطر

وهناك نوعين، ففي خلل التنسج  لنجد أن هناك الصدر الضيق وقصور بالتنفس مفضي للموت في فترة 

الطفولة المكبرة ويرتبط خلل التنسج المؤجي إلى إلتهاب الفقار الدري بالحياة حتى فترة النضج ولكن مع 

  . درجة ما من عدم القدرة الحركيةوجود 

 –تخلف عقلي شديد وتأخر في النمو، وعادة ما تحدث الوفاة خلال الأعوام الخمس الأولي من العمر   نادر  AR  متلازمة جوبر 

  )دوده المخيخ(عدم وجود كلي أو جزء للعض المتوسط 

   العضلي المتلال قبل عضل استسقاءاضطراب مفضي إلى الموت نقص التوتر  نادر  AR   ٣–سلسلة هيدروكسيل * 

  أوعية ليمفاوية ناقصة التكوين أو متوقفة التكوين وعادة ما تؤثر على الأطراف السفلي  نادر AD  نازعة الهيدروجين * 

  ) موجود وقت الولادة–مرض ميلروي (خلقي : ثلاثة أنواع كلينيكية

 الهيدروجين الخلقي ولذا فهي الأكثر مع نزع) في مستهل منتصف العمر) (في بداية سن البلوغ(مبشر 

  ندرة وحدة بين الثلاثة أنواع 

  . قد لا يكون هناك اكتشافات عن طريق الموجات الصوتية قبل الولادة

 ١٠واحد بين  AR   جروبر –متلازمة ميكل 

  آلاف 

  , مفضي إلى الوفاة السمات الأساسية هي الإنكيفالوسيل

  . والكلي متعددة الأكياس في الجانبين، وتعدد الأصابع

داء عديدات السكريد * 

  المخاطية النوع السابع

AR  إعتام القرنية  وعدوى تنفسية متكررة,  كبر الرأس فقد السمع – قامة قصيرة –تخلف عقلي   نادر  
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ضمور مختص بالتوتر 

  العضلي 

AD  ٢٥واحد بين 

  ألف 

  . ١٩نوكليويت الضخم يتكرر في جينات بروتين كينيز على الكروموسوم العيب الجيني هو مثلث ال

يختلف سن البداية وكذبك درجة الحدة بتكرار عدد المرات وقد يكون التحول أسواء مع الأجيال المتتابعة 

وغالبا ما يحدث الشكل الخلقي الحاد فقط في أرية الأم المصابة وبالنسبة للعلامات قبل الولادة عن طريق 

  . لموجات الصوتية فقد تكون الحركة القليلة للجنين وزيادة النمط في الأشهر الثلاثة الأخيرة من الحملا

  الذكاء وفترة الحياة المتوقعة طبيعية أطراف قصيرة وعيوب فقارية  نادر  AR  متلازمة ناسن سوييني

 ٨واحد في  AR  متلازمة إلتهاب الكلي 

  آلاف 

  ل الأربع الأعوام الأولى من الحياة فشل كلوي يستلزم زرع كلية خلا

  قد يحدث قبل الولادة مع استسقاء مؤقت  في فلندا   

تخلف عقلي معتدل في . الحياة المرتقبة طبيعية بالنسبة لهؤلاء الذين لا يعانون من أمراض قلبية حادة  واحد بين ألفين  AD  متلازمة نوونان 

  . ت قبل الولادةويتم تشخيص معظم الحالا. ثلث الحالات تقريبا

وتشمل الاكتشافات قبل الولادة التي تتم عن طريق الموجات الصوتية استسقاء الجلد واستسقاء الصدر 

وزيادة النمط والقصور القلبي مثل ضيق الشريان لرئوي واعتلال قلبي عضلي ضخم إلا أن هذه 

  . الأعراض قد تظهر فقط في الأشهر الثلاثة الأخير من الحمل
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عظم الناقص تكون ال* 

  النوع الثاني

AR  ٦٠واحد بين 

  ألف 

  . وهناك أربعة أنواع. خلل في تكون الهيكل العظمي مفضي إلى الموت 

  .طرف قصبة العظم) نوونان-سالدنو(النوع الأول

  . الشق الوجهي عظم الساق قصير غير متناسق) مادجوكسي: (النوع الثاني

  ء عظمي طرف قصبة العظم ونتو) نيوموف(النوع الثالث 

ويتسم بشق وجهي معتدل وضلوع قصيرة للغير والبطق القذالية مع فتق )  لانجن–بيمر (النوع الرابع 

سري وتشمل اكتشافات ما قبل الولادة عن طريق الموجات الصوتية على قصر الأطراف وضيق الصدر 

  . وتعدد الأصابع

 –متلازمة سيمث * 

   أوبتز -ليملي

AR  ٢٠واحد بين 

  ألف 

  وفاة مرتفع قبل الولادة بشهرين أو بعدها بشهرين وفي فترة الطفولة المبكرة وتخلف عقلي حادمعدل 

وتشتمل اكتشافات ما قبل الولادة عن طريق الموجات الصوتية على تعدد الأصابع والقصور القلبي 

  وجهاز تناسلي مبهم أو ذكري خارجيا فقط بالنسبة للإناث

ضمور عضلي بالعمود * 

  وع الأولالفقري الن

AR  ٧وحد بين 

  آلاف 

ضعف عضلي مستفحل يؤدي إلى الوفاة قبل مرور عامين على الحياة بسبب فشل في الجهاز  -

  . التنفسي

وكثيرا ما يحدث قلة في حركة الجنين وعادة ما تبدأ الأعراض منذ الولادة أو حتى سن ستة  -

  . أشهر
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 ١٠وحد بين  AD  متلازمة ستكلر 

  آلاف

ل يبدأ في العقد الأول من الحياة يتسبب في أنفصال الشبكية والعمر وفقد الإحساس قصر البصر المستفح

وتغيرات انتكاسية قبل الآوان في  .  مع الطول الطبيعيMARFANOID HABITUSالعصبي  

متنوعة قد لا يكون هناك دلالات قبل الولادة عن طريق الموجات الصوتية إلا أنه قد يكون هناك مفاصل 

  . غر الفك السفلي في بعض الحالاتشق وجي أو ص

منتشر بين  AR  ) ٩(فقر الدم البحري * 

الشعوب البحر 

المتوسط 

  والآسيوية

) A2/B2(والتي توجد في هيموجلابين الناضجين ) Aسلسلة  (–سلسلة كثير الهضمية تحدد  مكان ألفا 

هناك أربع نسخ من وعادة يكون ) A2/A2(ولهيموجلابين المعضفي ) A2/A2(وهيموجلابين الجنين 

والذي يظهر مع ) A(يسفر عن تماثل فقر الدم البحري ) A(جينات ألف عدم وجود كل الجينات الأربعة 

  . استسقاء الجنين وعادة ما يكون ذلك في الفصل الثانى من الحمل

  خلل التنسج * 

  

غير واسع 

  الإنتشار 

 ١٠وحد بين 

  آلاف 

   صدر ضيق رأس كبير بجبهة بارزة –في الأطراف قصر حاد . خلل في تكوين الهيكل العظمي 

 ٥٠واحد بين  AD  متلازمة تريتشر كولينز 

  ألف 

  توقع حياة طبيعية صغر الفك السفلي تشوهات بالأذون 

متلازمة تلف الرأس 

  )سي(

AR  ١٥واحد بين 

  ألف 

ا على قيد الحياة يموت تقريبا نصف المصابين بهذا المرض خلال الطفولة المبكرة بينما يعاني من يبقو

   أنف قصيرة فك علوي بارز–من اعاقة عقلية حادة مع صغر الرأس المتفحل تثلث الرأس 
Vacter association  غير واسع

  الإنتشار

 ٦وحدا يسن 

  آلاف 

  .  عيوب فقرية انسداد خلقي شرجي عيوب قلبيةاختصار
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 AR   الكعبرة يعتمد التوقعات على المجموعة ناصور مريئ رغامي مع الفتق الحجابي وعيوب كلوية وعيوب ب

  المحددة العيوب المتواجدة ، وعادة ما تكون الوظائف العقلية طبيعية 

    نادر   AR  الكساح المقاوم فيتامين دي 

 ٢٥وحد في   AR  متلازمة زويلويجر* 

  ألف 

 وتشمل .تحدث الوفاة في أول عامين من الحياة وعادة ما تحدث نتجية لعدوى صدرية وفشل كبدي

  . دلالات ما قبل الولادة على فرط عرض المفارق وعيوب قلبية ومخية وضخامة الكبد وتوقف النمو

  )DNA(المتلازمات الجينية التي يمكن تشخصيها قبل الولادة عن طريق تحليل الدي إن إيه      *
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ط بالشفافية القفوية المتزايدة يوحي بأنه قد لا يكون هناك آلية   إن اختلاف الحالات الذي يرتب

وتشمل الآليات الممكنة على عسر . واحدة مطبقة لتجميع السوائل تحد جلد رقبة الجنين

الوظائف القلبية واحتقان وريدي في الرأس والرقبة والتركيب المتغير للرحم خارج الخلاية 

  . م لدي الجنين أو قلة بروتينات الدم والعدوي الخلقيةوفشل في التصريف الليمفاوي وفقر الد

  �:����"�� ا#�0اض ��3�:�� �)�	���� ا��	��� ا��ا��ة

  .عسر الوظائف القلبية •

 . احتقان وريدي في الرأس والرقبة •

 . التركيب المتغير للرحم خارج الخلية •

 . فشل في التصريف اللينفاوي •

 . فقر الدم لدي الجنين •

 . دم لدي الجنينقلة بروتينات ال •

  . عدوى جنينية •
���  D:0 ا��B��C ا��)

يتوافق الافتراض القائل بأن قصور القلب يسهام في وجود الشفافية القفوية الزائدة مع   

الملاحظة القائلة بوجود ارتباطا كبيرا بين الشافية القفوية الزائدة وعيوب القلب والشرايني 

تعاني خالا صبغيا أو تلك التي لا تعاني أي خلل الكبيرة وذلك سواء بالنسبة للأجنة اتي 

وبالإضافة لذلك فقد اشارت دراسة دوبلو تدفقا غير طبيع في الوريد القنوي في . صبيغي

الأجنة التي تعانـي من خـلـلا صبغيا أو عيوب قلبية كبيرة وشفافية قفوية زائدة أو كلاهما 

)Matias et al 1999 (  

��ا=ح%��ن ا��ر��ي �� ا�0أس H0وا�  

قد ينتج الاحتقان الوريدي في الرأس والرقبة عن اختناق في جسم الجنين عندما يصطدم   

بالغشاء المبطن للمشيمية وانضغاط حيزومي علوي يوجد في الفتق الحجابي أو ضيق الصدر 

ففي بعض حالات نقص التكوين الهيكلي على " وبالرغم من ذلك"مع نقص التكوني الهيكلي 

كوين العظم الناقص قد تكون الآلية الإضافية أو المغايرة للكشف عن الشفافية الأقل مثل ت

  . القفوية الزائدة هي التركيب المغاير للرحم خارج الخلية

  : التركيب المتغير للرحم خارج الخلية

 ١٣ و ١٨ و ٢١يوجد العديد من البروتينات المكونة للرحم خارج الخلية في الجين   

ة كمياء الأنسجة التي تناولت جلد الأجنة التي تعاني من خلل ضبيغ وأظهرت دارسات صناع



  ٨٤

بالفحص قد أظهرت تغيرات محددة للرحم داخل الخية والتي قد ترجع إلى تأثيرات الجرعات 

  .) Von Kaisenberg et al 1998(الجينية 

القفوية وقد يكون التكوين المتغير للرحم داخل الخلية هو الآلية المستخدمة في الشفافية   

الزائدة لدي الجنين في عدد كبير من المتلازمة الجينية والتي تربط بتغيرات في مولد الأبض 

وعيوب في نمو ) مثل النوع الثاني ومتلازمة نابس سويبني وتكون العظم الناقص النوع الثاني(

ب أو عمليات الأيض المتقطعة بسب) مثل نقص التغظم الغضروفي للجنين(الخلايا الليفية  

  ) مثل متلازمة فرويلوجر(النشؤ الأحياني 

   ��� �� ا�B�0�% ا�)��	�وي

  يعتبر اتساع الأكياس الليمفاوية الودجية آلية ممكنة للشفافية القفوية الزائدة بسبب تأخر النمو 

بالإرتباط بالنظامي الوريدي أو اتساع أو تشعب أولي غير طبيعي في القنوات الليمفاوية 

وأوضحت دراسات صناعية كمياء . ق الطبيعي بين النظام الوريدي واليمفاويلتتدخل في التدف

الأنسجة التي أجريت على نسيج جلدي قفوي للأجنة المصابة بمتلامزمة ترنر أوضحت نقص 

  ) . Von Kaisenberg et al 1999(تكوني الأوعية الليمفاوية في الأدمة المظاهرية 

 صبغيا ذات الشفافية القفوية الزائدة وجد تصريف   وبالنسب للأجنة التي لا تعاني خللا

ليمفاوي ضعيف نتيجة لنقص تكون أو عدم تكون الأوعية الليمفاوية مرتبطا بمتلازمة بوونان 

  . والاستسقاء الليمفاوي الخلقي

  وبالنسبة للإضطراب العصبي العضلي الخلقي مثل عدم القدرة على الحركة لدي الجنين 

 العضلي والصخور العضلي الشوكي فقد تكون الشفافية القفوية الزائد وسوء التغذية للتوتر

  . نتيجة للتصريف الليمفاوي الضعيف بسبب حركات الجنين القليلة

  أ&���� ا�,��+

  ترتيب فقد الدم لدي الجنين بالدورة الدموية النشيطة ويتطور استسقاء الجنين عندما يكون 

  ) 7g/DL) Nicolaides et al 1998الهيموجلابين أكثر 

  وينطبق ذلك على الاستسقاء الجيني المنيع وغير المنيع وبالرغم من ذلك فلا تحدث الأنيميا 

 أسبوع من الحمل وقد يكون ذلك ١٦الحادة للجنين في تساوي التمنيع لكرات الدم الحمراء قبل 

ضادة للخلايا لأن النظام  الشبكي الباطني غير ناضج بدرجة لا تسمح له بتدمير الأجسام الم

الحمراء وتبعا لذلك فإن تساوي تمنيع كرات الدم الحمراء لا يوجد في حالة الشفافية القفوية 

أنيميا فقر الدم (الزائدة لدي الجنين وعلى العكس فإن الأسباب الجنينة لإصابة الجنين بالأنيميا 

وقد تحدث ) ا فانكونيوبلاك فإن ديمنز أنيما و  إريثروبويتك بورفيريا و  وأنيمي) A(البحري 

  . أنيميا العدوي خلقية مع الشفافية القفوية الزائدة لدي الجنين
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نقص البروتين في الدم يعد من أسباب في حدوث الاستثقاء الجينى المنيع وغير المنيع 

)Nicolaides et al 1995 (لدم في الفصل الأول من الحمل يتسبب نقص البروتين في ا

 Congenital nephroticنتيجة فقدانه في البول في زيادة الشفافية القفوية في حالات 

syndrome  من النوع الفنلندى وحالات diffuse mesangial sclerosis   

 ا���وى ا�,���� 
من الحالات الاستسقاء غير واضح السبب في الفصل الثانى والأخيرة من % ١٠ في حوالي 

.  على عدوي الأم القريبة ولذا يصاب الجنين أيضا بالعدوي في تلك الحالاتالحمل هناك دلالة

وفي الحمل ذو بجنين ذو شفافية قفوية زائدة ونمط نوري طبيعي يكون هناك دلالة على إصابة 

) Sebire 1997(من الأمهات بعدوي قريبة ونادرا ما يصاب الأجنية بهذه العدوي  % ١,٥

في حالات الحمل بأجنة ذات شفافية قفوية زائد يكون عدد وتوضح هذه الاكتشافات أنه .

ليست أعلى من النسبية ) TORCH group(حالات حدوث كعدوي الأم بمجموعة تورش 

  . العامة

  وبالإضافة لذلك ففي حالات أصابة الأم لا يشير وجود جنين ذا شفافية قفوية زائدة إلى 

لب حالات الشفافية القفوية الزائدة في الأجنية ولذا فلا تتطإصابة الجيني بعدوى بهذا الكائن 

التي لا يقامي خللا صبغيا إلى تصعيد البحث حول إصابة الأم بعدوى إلا إذا تحولت الشفافية 

  .من الحمل إلى استسقاء قفوي أو استسقاء في الجسم كلالفصل الأول والثانى في 

  ا�(���& �) ا�'
& %��$�� ذات ا�!�� �� ا������ ا��ا��ة

تلخيصا للعلاقة بين سمك الشفافية القفوية والخلل الصبغي والإجهاض ) ١(  يستعرض جدول 

أو موت الجنين وحدوث عيوب رئيسية بالجنين وبناء على هذه المعلومات فمن الممكن أن 

نقدر بالنسبة لكل مجموعة من الشفافية القفوية فرص البقاء على قي الحياة داخل الرحم وولاة 

وتعد هذه المعلومات ذات أهمية كبيرة في . بصحة جيدة بدون عيوب رئيسية طفل يتمتع 

شكل (ذات الشفافية القفوية الزائدة وللتخطيط للمتابعة المناسبة استشار أباء وأمهات الأجنة 

١(  

 هى العدو الوحيدة التى وجد علاقة بينها وبين زيادة الشفافية القفوية B19العدو بفيروس 

  تلال وظائف القلب ، الانيميا الناتجة عن توقف تكوين الخلايا الدموية وتفسير ذلك هو اخ
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  إكتمال الحمل بالأجنة ذات الشفافية القفوية الزائدة) ١(الشكل رقم 
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لحمل بأجنة ذات شافية قفوية أقل من السنتيل التاسع   يعتم قرار الأباء والأمهات بالنسبة ل

 مم سواء أكان هذا القرار مؤيدا للمنط النووي للجين وكان ضده على الخطورة ٣,٥والتسعين 

التي يتعرض لها المريض بسبب الخلل الصبغي والذي ينتج عن سن الأم والدلالات التي يتم 

 في  PAPP-Aو الحر  β-hCGن اكتشافها عن طريق الموجات الصوتية وخلو الم م

   ٦+ ١٣ – ١١الأسبوع 

  ١٤ – ١١من الأسبوع 

فحص لا انتظامية النمط 

  النووي للجنين

  . الخلل الصبغي  

  . العيوب الرئيسية  

  . النمط النووي والطبيعي -

  عدم وجود أي خلل -

  ١٦ – ١٤من الأسبوع 

فحص لإنتظامية تخطيط 

  صدي القلب 

  . عيوب رئيسية

  جود أي خلل عدم و

  استمرار قفوي

  عدم وجود أي خلل 

  تصريف قفوي

تورش والحمات 

  الصغيرة واختبار جين

   أسبوع فحص ٢٠بعد 

اللا إنتظامية تخطيط صدي 

  القلب

  . عيوب رئيسية

  عدم وجود أي خلل 

  استمرار قفوي

  عدم وجود أي خلل 

تورش والحمات 

  الصغيرة واختبار جين
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ومن الممكن بث الطمأنينة في نفوس الأبوين عن طريق القول بان فرص ولادة طفل لا يعاني 

بالنسبة للشفافية بالنسبة للشافية القفوية التي تتراوح بين % ٩٧من أي خلل رئيسي تبلغ 

  . السنتيل الخامس والتسعين والتاسع والتسعين

الإضافة لذلك فيمكن تشخيص أو حتى توقع الكثير من العيوب الرئيسة لي الجنين خلال   وب

 وفي غضون الاكتمال اللاحق للحمل ٦+ ١٣ – ١١الوقت الذي يتم فيه الفحص في الأسبوع 

 أسبوع لتقدير نسبة ٢٠فسيكون من الأفضل أن نقوم بإجراء فحص مفصل على الجنين عند 

تبعاد أنواع الخلل الرئيسية التي قد لا يمكن الكشف عنها في نمو الجنين ولتشخيص أو اس

   ٦+  ١٣ – ١١الفحص الذي يجري في الأسبوع

  وبالنسبة للأجنة ذات الشفافية القفوية بين السنتيل الخامس والتسعين والتاسع والتسعين والتي 

دم زيادة السمك من لابد من إبداء عناية خاصة لعدة أسباب، أولا للتأكد من ع% ٤يبلغ عددها 

القفوي وثانيا لفحص لا تماثل الجنين وخاصة بعد أن نعرف أن عدد حالات أنواع الخلل 

بالنسبة لتلك الأجنة ذات الشفافية القفوية الأقل % ١,٦تقريبا بينما يبلغ % ٢,٥الرئيسي يبلغ 

من السنتيل الخامس والتسعين وثالثا لفحص قلب الجنين ومن الأفضل أن نجري تخطيط 

لصدي القلب المتخصص للجنين إلا أن احتمالية هذا سوف تعتمد بشكل أساسي على تيسر 

  . وجود هذه الخدمة
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وتعتبر نسبة . من الحمل% ١ مم في حوالي ٣,٥  توجد الشفافية القفوية للجنين التي تزيد عن 

مم و ٥,٠بالنسبة للشفافية القفوية التي تبلغ % ٢٠تفعة جدا وتزيد من حوالي الخلل الصبغي مر

  .  مم أو أكثر٦,٥بالنسبة للشفافية القفوية التي تبلغ % ٦٥

وتبعا لذلك فإن أول كخط لإكتمال مثل هذا الحمل هو عرض النمط النووي للجنين عن طريق 

  .عينات الخمل المشينى 

ينات الخمل المشينى لتشخيص هذه المتلازمات أو ويمكن أيضا استخدام نموذج ع  

استبعادها بالنسبة للمرضي الذين لديهم تاريخ للمتلازمات الجينية بالأسرة والتي ترتبط 

إيه . إن . بالشفافية القفوية الزائدة كما يمكن الكشف عنها عن طريق التشخيص بتحليل الدي 

)DNA (قبل الولادة .  

 للبحث عن ٦+ ١٣ – ١١اء فحصا شاملا في الأسبوع وبالإضافة لذلك فيمكن إجر  

  ).٣جدول(أنواع الخلل الرئيسية الكثيرة التي تصل بالشفافية القفوية الزائدة 
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  بالنسبة للمجموعات التي لا تعاني خللا صبغيا، يجب إجراء فحصا شاملا يشمل تخطيط 

 لتحديد تطور الشفافية القفوية  ولتشخيص العديد ١٦ – ١٤صدي القلب للجنين في الأسبوع 

وإذا ما أظهر هذا الفحص وجود الشفافية القفوية . من أنواع الخلل لدي الجنين أو لاستبعادها

وعدم وجود أي خلل رئيسي ولذا فيمكن طمئنة الأبوين أن التكهنات بالنسبة للحمل جيدة 

  % ٩٥بلغ أكثر من وفرص ولادة طفل غير مصاب بأي خلل رئيسي ت

 – ٢٠  إن التحقيق الإضافي الضروري والوحيد هو الفحص الشامل في الأسبوع 

 لإستبعاد أو تشخيص كلا من أنوع الخلل الرئيسية والعيوب الأكثر حدة ٢٢

وإذا لم يوجد أي من ) ٣(المرتبطة بالمتلازمات الجينية موضحة في جدول رقم 

 خطورة ولادة طفل يعاني من خلل خطير هذه العيوب فسيتم إعلام الأبوين أن

. وتأخر في النمو القصبي قد لا تكون أعلى من المستوى العادي بين الناس عامة

�	ء ا����ي��
  ا����ر ��� ا

  إن استمرار وجود الشفافية القفوية الزائدة غير واضحة الأسباب في الفحص الذي يتم في 

 القفوي أو استسقاء جسم الجنين في الأسبوع  أو التطور نحو الاستسقاء١٦ – ١٤الأسبوع 

لذلك يجب خضوع الأم .  يرفع من احتمالية حدوث عدوي خلقية أو متلازمة جينية ٢٢ – ٢٠

يجب إجراء  . ١٩لاختبارات ادء المقوسات وحمة مضخمة الخلايا و الحمات الصغيرة بي 

بيع وبالإضافة إلى ذلك فحوصات للمتابعة للتعرف على تطور الاستسقاء وذلك كل أربعة أسا

لحالات جينية معينة مثل الضمور العضلي ) DNA(يجب الإهتمام بإجراء اختبار دي إن إيه 

  .الشوكي حتى إذا لم يكن هناك تاريخ مرضى للأسرة بالنسبة لهذه الحالات

 وبالنسبة للحمل المصاب باستسقاء قفوي غير واضح الأسباب عند الفحص الذي يجري في 

 يجب إعلام الأبوين أن نسبة خطورة تطور الحالة إلى استسقاء الوفاة قبل ٢٢ – ٢٠الأسبوع 

إن خطورة تأخر % ١٠الولادة أو الحياة مع الإصابة بمتلازمة جنينة مثل متلازمة نونان تبلغ 

 %.٥ إلى ٣النمو العصبي تبلغ من 
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 تعبيرا شائعا ٦ +١٣ – ١١يعد سمك الشفافية القفوية الزائدة لدي الجنين في الأسبوع  •

 . عن وجود خلل صبغي ومعدل كبير من التشوه الجنين ومتلازمات جينية

تزيد حالات حدوث العيوب الجنينية والنتائج المعاكسة للحمل مع سمك الشفافية  •

 . القفوية

وبالرغم من ذلك فيمكن طمأنة الأبوين أن فرص ولادة طفل لا يعاني من عيوب  •

إذا كانت الشفافية القفوية للجنين بين السنتيل الخامس % ٩٠رئيسية تبلغ أكثر من 

 إلى ٣,٥تقريبا إذا كان الشفافية القفوية تبلغ % ٧٠والتسعين والتاسع والتسعين وتبلغ 

يمكن .  مم أو أكثر6ِ.٥بالنسبة للشفافية القفوية التي تبلغ % ٥٠مم وتبلغ ٤,٤

ة القفوية الزائدة عن طريق تشخيص أغلبية العيوب لدي الجنين المرتبطة بالشفافي

 .  من الحمل١٤سلسلة من التحقيقات التي يمكن الانتهاء منها بحلول الأسبوع الـ 
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وفي هذه الحالة . ينتج الحمل متعدد الأجنة عن تبويض ثم إخصاب أكثر من خلية بيضة  

وقد ينتج الحمل متعدد الأجنة عن ). متعدد اللاقحة أو غير متطابق( تكون الأجنة مختلفة جينياً 
وفي كل حالات ) أحادي اللاقحة( .اًانقسام الكتلة الجينية لتكون جنين أو أكثر متطابقين جيني

غشاء خميل خارجي ومشيمة , الحمل متعدد الأجنة ومتعدد اللاقحة يكون لكل زيجوت أمنيون 
ذوي (وفي حالات الحمل الأحادي اللاقحة، قد يشترك الجنينان في نفس المشيمة   .خاصة به 

( أو حتى بعض الأعضاء ) أحادي الكيس الأمنيوسي( ، أو الكيس الأمنيوسي ) مشيمة واحدة 
  ).توءمان سياميان أو متصلان
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الأمر الذي عندما تنقسم الكتلة الجنينية إلي اثنتين من خلال الثلاث أيام الأولي للإخصاب ،  
ي حوالي ثلث حالات التوائم أحادية اللاقحة ، يكون لكل جنين كيس سلي يحدث ف

 ٠ )١( شكل رقم . )ثنائي المشيمة وثنائي الكيس السلي( ومشيمة خاصة به 
وعندما يحدث الانقسام الجنيني في اليوم الثالث للإخصاب ،تكون هناك إتصالات 
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نقسام الجيني بعد اليوم وينتج عن الا). أحادي المشيمة .( وعائية بين المشيمتين
التاسع بالإخصاب وجود توءمان بمشيمة واحدة وكيس سلي واحد أما حدوث 

  .الانقسام بعد اثني عشر يوما ينتج عنه توءمان متصلان
 

  ا���وث ���ل
من حالات الحمل وتكون ثلثي هذه النسبة حالات حمل ثنائية % ١تشكل التواءم حوالي   

يصل إلي نسبة ( وانتشار التواءم يختلف حسب الأصل العرقي. قحة اللاقحة وثلثها أحادية اللا
أعلي بخمس مرات في مناطق معينة من أفريقيا وإلي نصف تلك النسبة في بعض مناطق 

بعد الحمل % ٢( ، عدد مرات الحمل )  عاماً ٣٥عند سن % ٢بنسبة ( ، وعمر الأم ) آسيا
  ).يط التبويض في حالات تنش % ٢٠( ووسيلة الحمل ) لرابع مرة 

 يتساوي معدل حدوث الحمل أحادي اللاقحة في جميع الأجناس ولا يختلف بإختلاف سن الأم 
عدد مرات الولادة  ولكن قد يكون أعلي بمرتين أو ثلاث مرات  بعد إجراء عمليات التلقيح  أو

ولكن الصناعي وقد يرحع ذلك إلي أن شكل المنطقة المحيطة بالمشيمة نتيجة لهذه الأساليب 
  .طريقة التحول لا تزال غير أكيدة 

 وقد زاد معدل حمل التوائم في العشرين سنة الأخيرة و تعد هذه الزيادة ملحوظة جداً في 
و من المقدر أن حوالي ثلث الزيادة في حالات الحمل متعدد . حالات الحمل الثنائي اللاقحة 

يكون السبب في هذه الظاهرة هو الأجنة تأتي نتيجة للإنجاب في سن متأخر ولكن غالبا ما 
  .إستخدام الوسائل المساعدة على حوث الحمل 

  


 و ��ع ا�������������� ا� �  

 يمكن تحديد نوع الزيجوتية من خلال بصمة الحمض النووي فقط ، والتي تتطلب سحب عينة 
. من السائل السلي ، سحب عينة من الخمل المشيمي ، أو سحب عينة من الحبل السري

حديد نوع المشيمة يمكن القيام به عن طريق الأشعة فوق الصوتية ويعتمد علي تقدير جنس وت
  .الجنين، عدد المشيمات ، وخصائص الغشاء الواقع بين الكيسين السليين

 وتكون التوائم مختلفة الجنس توائم ثنائية اللاقحة وبالتالي تكون ثنائية المشيمة ولكن في 
 في توائم يكون الأجنة من جنس واحد وفي هذه الحالة قد تكون حوالي ثلثي من حالات الحمل

وبنفس الطريقة ، إذا كانت هناك مشيمتان . هذه التوائم أما أحادية اللاقحة أوثنائية اللاقحة
منفصلتان فإن الحمل يكون ثنائي المشيمة ولكن في أغلبية الحالات تكون المشيمتان 

حمل ذات المشيمتان المندمجتان وحالات الحمل ذات متجاورتان ويصعب التفريق بين حالات ال
  .المشيمة الواحدة 
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في حالة التوئم ذو المشيمتان يتكون الغشاء الرابط بين المشيمتين من طبقة مركزية من   
النسيج المشيمي واقعة بين طبقتين من الأمنيون ، بينما في حالة التوئم ذو المشيمة الواحدة لا 

وتعد الطربقة المثلي لتحديد نوع المشيمة هي إجراء الأشعة فوق . توجد هناك طبقة مشيمية
والتوائم ثنائي المشيمة يمكن تمييزه بسهولة .  أسابيع للحمل٩ – ٦الصوتية في الفترة ما بين 

من خلال وجود فاصل سميك بين المشيمتان وهذا الفاصل يزداد سمكه رفعاً ليكون المكون 
ظل أكثر سمكاً وأسهل في التعرف عليه عند قاعدة الغشاء حيث المشيمي للغشاء الرابط ولكنه ي

  .يظهر كامتداد نسيجي علي شكل مثلث أو العلامة اللامية
 
 

 
  

 )٢(شـــــكل رقم 

بالموجات فوق الصوتية عند الأسبوع الثاني ) شمالاً(وأحادي المشيمة ) يمينا(   شكل الحمل ثنائي المشيمة 
لتين تبدو هناك كتلة مشيمية واحدة ولكن في حالة الحمل ثنائي المشيمة يظهر لاحظ أنه في الحا. عشر للحمل

  .إمتداد للنسيج المشيمي إلي قاعدة الغشاء الرابط مكونة علامة لامية

  
 من الحمل ٦+١٣-١١  إن المسح فوق الصوتي للغشاء الرابط بين المشيمتين عند الأسابيع 

 يعد وسيلة يعتمد عليها للتفرقة ما بين الحمل للتعرف علي وجود العلامة اللامية من عدمه
وبتقدم فترة الحمل يحدث تراجع للمشيمة الملساء . أحادي المشيمة والحمل ثنائي المشيمة 

% ٨٥وبحلول الأسبوع العشرون ، . وتصبح العلاقة اللامية أكثر صعوبة في التعرف عليها
  .اللاميةفقط من حالات الحمل ثنائي المشيمة تظهر فيها العلامة 

  
  وبالتالي عدم ظهور العلامة اللامية في الأسبوع العشرين، وفي الفترات التالية علي 
الأرجح، لا يعد دليلاً علي أن الحمل أحادي المشيمة ولا يستبعد احتمال ذلك ، نظراً لأن 
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علي أنها أحادية المشيمة لا ٦+١٣-١١حالات الحمل التي تصنف من خلال المسح في الأسابيع 
مكن أن تكون فيما بعد العلامة اللامية فإن ظهور تلك العلامة في أي من مراحل الحمل يعد ي

  .دليلاً علي أن الحمل ثنائي المشيمة
  

           ا����ض/  ��ع ا������ و���
	�ت ا���� 

في حالات الحمل ذو الجنين الواحد والتي يظهر فيها الجنين حياً في المسح خلال أسابيع   
ويعد %. ١  أسبوع حوالي ٢٤، تكون نسبة حدوث الإجهاض أو وفات الجنين بعد  ٦+١٣-١١

وفي الحمل أحادي المشيمة % ٢معدل فقدان الجنين في حالات الحمل ثنائي المشيمة حوالي 
وهذه النسبة العالية المقصورة علي الحمل أحادي المشيمة ترجع إلي ظهور , %١٠حوالي 

إن خفض حالات فقدان الجنين في . وأمين بصورة مبكرة جداًحالة الإصفاق بين الجنينين الت
الحمل ثنائي الأجنة ، مقارنة بالحمل أحادي الجنين ، يمكن تحقيقه فقط من خلال التشخيص 

 و ٦+١٣-١١المبكر لحالات الحمل أحادية المشيمة من خلال المسح الصوتي في الأسابيع 
ن خلال إجراء تجلط للأوعية المشيمية الحصر الدقيق  بالإضافة إلي العلاج المناسب م

  .الرابطة باستخدام منظار ليزر
  

�ة ح�ا�� ا���دة �  �  ا�� �ة  

إن معدل الوفاة حوالي الولادة في التوائم يعد أعلي بخمس مرات من معدل وفاة في تلك   
 ويرجع ذلك إلي أن نسبة حدوث المضاعفات المتعلقة بعدم. الفترة في الحمل أحادي الجنين

عنها في حمل التوأم ثنائي %) ٥(اكتمال النمو أعلي في حالات حمل التوأم أحادي المشيمة 
هناك مضاعفات أخري غير عدم , وفي حالات التوائم ذات المشيمة الواحدة %) ٢(المشيمة 

  .) TTTS(اكتمال النمو تتمثل في الإصابة بمتلازمة الإصفاق بين الجنينين التوأمين  
 

  
�ة ا���دة ا��"!  

 إن أكثر المضاعفات أهمية في أي حمل هي الولادة المبكرة وهي خاصة تلك التي تحدث قبل 
 أسبوع يموتون بينما حوالي كل ٢٤إن حوالي جميع الأطفال المولودون قبل . أسبوع٣٢

 ٣٢ - ٢٤وتقترن الولادة في الفترة ما بين .  أسبوع يعيشون٣٢الأطفال المولودون بعد 
إن احتمال . لي لوفاة الطفل حديث الولادة أو إصابة الأطفال الناجين بإعاقةأسبوع باحتمال عا

في حالات الحمل أحادي الجنين ، % ١ أسبوعاً هي ٣٢ – ٢٤حدوث الولادة التلقائية فيما بين 
  .في الحمل التوأمي أحادي المشيمة% ١٠في الحمل التوأمي ثنائي المشيمة و % ٥
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  قصور النمو 

، % ٥أطفال يقل وزنهم عن السنتيل الخامس في الحمل أحادي الجنين هي  إن نسبة ولادة 
وبالإضافة إلي ذلك فإن احتمال حدوث %. ٣٠بنما النسبة في حالة التوأم  ثنائي المشيمة إلي 

بينما تعد % ٨قصور في النمو لكلا التوأمين في حالات التوائم أحادية المشيمة تصل إلي 
  .ثنائية المشيمةفي حالة التوائم % ٢النسبة 

 وفي حالة الحمل أحادي الجنين ، تعد العوامل الأساسية التي تحدد نمو الطفل هي الاستعداد 
وفي حالات التوائم أحادية المشيمة ، فإن الاستعداد الجيني والعوامل . الجيني ووظيفة المشيمة

وبالتالي .  الجنينينالتي تتحكم في دخول الطبقة الأرومية الغاذية  يجب أن تكون متساوية لكلا
فإن عيوب النمو في كلا الجنينين غالباً ما تعكس درجة عدم حدوث الانقسام بصورة متساوية 
للكتلة الجنينية الأصلية أو حجم الاضطراب وعدم التساوي في السيولة ثنائية الاتجاه للدم 

س ذلك ، بما أن وعلي عك. الواصل للأجنة من خلال الأوعية المشيمية الرابطة بين الدورتان
من حالات الحمل ثنائي المشيمة تكون ثنائية اللاقحة فإن العيوب المشتركة % ٩٠حوالي 

  .للأجنة في الحجم تكون نتيجة لاختلاف التكوين الجيني للأجنة وللمشيمة التابعة لكل جنين
 


 ا$ر��"ج��%�  
ن الحمل أحادي الجنين   أن نسبة حدوث مقدمة الإرتعاج تزيد بأربع مرات في حمل التوائم ع

  .ولكنها لا تختلف بصورة كبيرة في حالات التوائم أحادية المشيمة والتوائم ثنائية المشيمة
  


��
   ��ت أ&� ا
  قد يتسبب موت جنين واحد من الأجنة التوأم داخل الرحم في مصير سيئ للجنينين معاً 

وفي حالات الحمل . حالةولكن نوع ودرجة الخطورة تعتمد علي نوع المشيمة في هذه ال
. أحادية الجنين ، قد يتعلق موت أو استمرار الجنين على قيد الحياة بالتجلط الوعائي عند الأم

يكون حدوث هذا النوع من , حيث يموت جنين واحد فقط, أما في حالات الحمل ثنائي الأجنة
  .مضاعفات عند الأم نادراً

مة يشكل خطورة علي الجنين الأخر المتبقي وذلك   إن وفاة أحد الأجنة في الحمل ثنائي المشي
بسبب الولادة المبكرة بصفة أساسية والتي تحدث نتيجة لإفراز السيتوكينات و 
البروستوجلاندنيات بواسطة المشيمة الميتة وفي حالة التوءم ثنائي المشيمة ، تكون نسبة 

 الحمل أحادي المشيمة بينما في% ١٠-٥التعرض للوفاة أو الإعاقة في هذه الحالة حوالي 
وذلك نتيجة لفترات انخفاض % ٣٠تصل نسبة التعرض للموت أو الإعاقة العصبية إلي 



  ٩٧

وتحدث نوبة انخفاض . ضغط الدم التي يمر بها الجنين بالإضافة إلي خطورة الولادة المبكرة
ضغط الدم الحاد نتيجة لنزيف الجنين الحي الذي يتخلل وحدة المشيمة الخاصة بالجنين 

 ساعة من موت الجنين الأول في ٢٤وقد يساعد إجراء نقل دم عبر الرحم في خلال . المتوفى
  .إنقاذ حياة الجنين الثاني

  

  +��ب ا�(��

  يمكن تصنيف عيوب البنية للجنين في حالات الحمل التوأمي إلي العيوب التي تحدث في 
وتقتصر العيوب الأخيرة علي , الحمل أحادي الجنين أيضاً والعيوب المتعلقة بوجود جنينين 

وفي حدوث أى حالة عيب ، فإن العيب قد يحدث في جنين . حالات التوائم أحادية اللاقحة
  .واحد أو في كلا الجنينين وقد يختلفا او يتفقا في نوع العيب و درجته

  إن نسبة ظهور عيوب البنية لكل جنين في حالات الحمل ثنائي اللاقحة مساوية لتلك التي في 
الحمل أحادي الجنين ، بينما يزداد المعدل في حالات التوائم ذوي اللاقحة الواحدة بمرتين أو 

غير شائع ، حيث يحدث بنسبة ) إصابة كلا التوأمين بنفس العيب ( إن تماثل العيوب . ثلاثة
  .في حالات الحمل أحادية المشيمة% ٢٠في حالات الحمل ثنائية المشيمة و% ١٠

 متعددة الأجنة والتي لا تتساوى فيها عيوب الأجنة يمكن معالجتها من   إن حالات الحمل
وفي الحالات التي يكون فيها العيب غير قاتل . خلال اختيار التخلص من الجنين الغير طبيعي

ولكن قد ينتج عنه إعاقة خطيرة يجب أن يقرر الوالدان ما إذا كان حجم الإعاقة المحتملة كاف 
اب وبالتالي التعرض لخطر احتمال فقدان الجنين الطبيعي بسبب للتخلص من الجنين المص

وفي الحالات التي تكون فيها العيوب . المضاعفات الناتجة عن التخلص من الجنين ذو العيوب
قاتلة ، قد يكون الأفضل تجنب تعريض الجنين الطبيعي لهذه المخاطرة إلا إذا كانت الحالة 

في حالات الحمل ثنائي المشيمة ، يمكن التخلص من و. نفسها تهدد حياة الجنين الطبيعي
الجنين ذو العيوب من خلال الأسلوب التقليدي وهو حقن كلوريد البوتاسيوم عبر القلب ، بينما 

  .في حالات الحمل أحادي المشيمة يتعين القيام بسد أوعية الحبل السري
  

  ( TTTS )��0ز�
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الحمل التوأمي أحادي المشيمة ، تكون هناك مفاغمات وعائية مشيمية تمكن من   في حالات 

  .الاتصال بين الدورتين المشيمتين للجنين
وأظهرت الدراسات . وقد تكون هذه المفاغمات شريانية ، وريدية أو شريانية وريدية

الباً ما تمتد من التشريحية أن المفاغمات الشريانية الوريدية تكون عميقة في المشيمة ولكنها غ
من حالات حمل التوائم ذوي المشيمتين ، يؤدي % ٣٠وفي حوالي  . خلال الشعيرات الفلقية
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اضطراب تدفق الدم عبر الروابط الشريانية الوريدية المشيمية من الجنين المعطي إلي الجنين 
ة الخطورة المستقبل ، إلي حدوث متلازمة الإصفاق بين الجنينين التوأمين وتكون الحالة حاد

  .في نصف الحالات المصابة
 من ٢٤-١٦  ويظهر المرض بصورة حادة بالإضافة إلي حدوث زيادة النخط عند الأسابيع 

 والتي تظهر في المسح فوق الصوتي TTTS )(أما دلالات أعراض حالات الـ . الحمل
" غياب"لنخط وتتمثل في وجود مثانة كبيرة عند الجنين المستقبل كثير البول في الكيس كثبر ا

وغير متحرك عند طرف المشيمة " عالقاً"المثانة عند المعطي منقطع البول والذي يكون 
  .وجدار الرحم حيث تكون مثبتة بالأغشية الواقعة من الكيس الخالي من السائل الأمنيوسي
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زيادة نخط لدي كون هناك يو.   حالة حادة لمتلازمة الإصفاق بين الجنينين عند عشرين أسبوع من الحمل
 بينما الجنين المعطي عديم البول يكون مثبت في المشيمة من خلال الأغشية  المتلقي كثير البولالجنين

  .م السائل الأمنيوسيالمنهارة للكيس عدي
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التوأمين  الإصفاق بين الجنينين لات  قد تظهر مظاهر التغيرات الهيموديناميكية في حا
 من الحمل ٦+١٣-١١الحادة من خلال المسح للأشعة فوق الصوتية في الأسابيع ) TTTS(الـ

القفوية في واحد علي الأقل بين الأجنة التي تصاب بعد  ، وتعد نسبة حدوث زيادة في الشفافية 
لتي لا تصاب بعد ذلك في الأجنة ا% ١٠وبالمقارنة بـ% ٣٠هي حوالي )  TTTS( ذلك بـ

   ).TTTS( بـ
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تظهر من خلال المسح فوق الصوتي المبكر وهي  )  TTTS( وهناك علامة أخري للـ
  .الانسياب غير الطبيعي لموجات الدوبلر في القناة لدي الجنين المتلقي

  ولا تعد العيوب المشتركة في الطول الرأسي العجزي دليلاً علي الإصابة 
  .لاحقاً )  TTTS( بالـ
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  حالة حمل توأمي بمشيمة واحدة في الأسبوع السادس عشر للحمل وهي مصابة بمتلازمة الإصفاق بين 
الجنينين التوأمين التي تظهر فيها أثناء الغشاء المشترك بين الجنينين والذي يشير إلي الكيس الأمنيوسي 

مع ال أشعة وأنثاء الغشاء ) على الشمال(عطي المتلقي والتفاعل المتزايد للسائل الأمنيوسي في الكيس الم
( وبعد انثناء الغشاء الواقع بين الجنينين ). علي اليمين( المشترك بين الجنينين حول طرف الجنين المعطي 

العلاقة المبكرة لعدم تساوي حجم السائل الأمنيوسي نتيجة لمتلازمة الإصفاق بين الجنينين ) ٤شكل رقم 
   ). TTTS( التوأمين 

 

لحالات الحمل التوأم ذو المشيمة الواحدة يحدث طي للغشاء عند الأسابيع % ٣٠ وفي حوالي 
 وفي حوالي نصف هذه الحالات تتطور الحالة إلي سلسلة من زيادة السائل ١٧-١٥

( الأمنيوسي وإنعدامه وفي النصف الآخر من الحالات يكون هناك حالة متوسطة من الـ
TTTS ( يرة في حجم السائل الأمنيوسي وحجم الجنين ويستمر ذلك تصاحبها إختلافات كب

وفي حوالي ثلثي حالات الحمل التوأمي أحادي المشيمة لا يحدث طي . طوال فترة الحمل
للغشاء وفي هذه الحالات لا يكون هناك خطر التعرض للإجهاض أو الموت في فترة حوالي 

   ).TTTS( الولادة نتيجة للإصابة بالـ

مات وضوحاً لمتلازمة الإصفاق بين الجنينين ، والتي تظهر في  إن أكثر العلا
من حالات الحمل التوأمي أحادي اللاقحة ، هي وجود أحد الأجنة % ١حوالي 

بدون قلب وقد سسب هذا النوع من الإضطراب بالتخلل الشرياني المعكوس لأن 
 وتطور الآلية المتسببة في ذلك يعتقد أنها إضطربات للتخلل الوعائي الطبيعي
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الجنين المتلقي نتيجة لحدوث مفاغمات شريانية سرية عند الجنين الآخر المانح أو 
  من الأجنة المانحة نتيجة لفشل القلب % ٥٠ويتوفي حوالي . الذي يضخ الدم

ويتوفي جميع . الإحتقاني أو الولادة المبكرة ، ويحدث ذلك نتيجة لزيادة السائل الأمنيوسي
و . ر دموي واحد نتيجة لإصابتهم بالعديد من التشوهات المشتركة الأجنة المشتركة في مصد

يتمثل العلاج في فترة ما قبل الولادة في سد تدفق الدم الواصل إلي الجنين الذي ليس لديه قلب 
لتجلط أوعية عن طريق كي الحبل السري بمساعدة الموجات فوق الصوتية أو إستخدام اليزر 

الحبل السري داخل بطن الجنين الذي يعاني من عدم وجود قلب وتجري تلك العملية في 
  . من الحمل١٦الأسبوع 

  
  

  :أهمية تحديد نوع المشيمة أثناء الحمل

 .أكثر من نوع اللاقحة ، هو العامل المحدد لنتيجة الحمل, إن نوع المشيمة  •

القصور ,  حوالي الولادة ، الولادة المبكرةتزيد معدلات الإجهاض ، الوفاة في فترة  •
في نمو الجنين والتشوهات الحلقية لدي الجنين في حالات التوأم ذوي المشيمة الواحدة 

 .عنها في حالات التوأم ذوي المشيمتان

وفاة أحد الأجنة في حالة الجنينين ذوي المشيمة الواحدة يصاحبة فرصة عالية للموت  •
  .صبية شديدة لدي الجنين الآخرالمفاجئ أو حدوث إعاقة ع
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يعتبر تشخيص عيوب الكرومسومات أثناء الحمل في حالات الحمل المتعدد أصعب منه في 

  . حالات الحمل أحادي الجنين ويرجع ذلك إلي سببين 
حبها خطورة التعرض  قد تؤدي طرق الإختبار إلي نتائج غير دقيقة أو قد تصا-:أولاً

  .للإجهاض 
 قد يكون الجنينان لا يعانيان من نفس الإضطراب وفي هذه الحالة يكون التخلص من -:ثانياً

  .أحد الجنينين هو الحل
 وقد نتج عن التخلص من أحد الأجنة حدوث إجهاض تلقائي أو ولادة مبكرة جداً وقد يحدث 

ويرتبط خطر التعرض لهذه المضاعفات . نينذلك بعد شهور من القيام بعملية للتخلص من الج
  .بعمر الحمل وقت القيام بعملية التخلص من الجنين المعيب
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 أسبوع من الحمل ثلاثة أضعاف ١٦ ويشكل القيام بعملية التخلص من الجنين المعيب بعد 
  أسبوع من الحمل١٦نسبة الخطورة التي يتعرض لها الحمل عند القيام بتلك العملية قبل إتمام 

  .، و من الجنين المعيب وعمر الحمل عند الولادة
  

  ويعد القيام بسحب عينة من السائل السلي للجنينين وسيلة يعتمد عليها للحصول علي النوع 
وفي حالة أخذ عينة من الخمل , %٢النووي للجنينين ونسبة فقد الأجنة أثناء هذه العملية هي 

من الحالات قد يحدث خطأ في %١والي ولكن في ح% ١المشيمي تعد نسبة فقد الجنين 
. التشخيص إما نتيجة سحب العينة من نفس المشيمة مرتان أو نتيجة حدوث خلط بين العينات 

وتعد الميزة الأساسية للقيام بسحب عينة من الخمل المشيمي هي أنها تعطي نتائج مبكرة تسمح 
 .بإتخاذ قرار أكثر صحة بشأن التخلص من أحد الأجنة
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 في حالة الحمل ثنائي اللاقحة ، يعد مظهر التعرض للعيوب الكرومسومية المتعلقة بسن الأم  
لدي كلا الجنينين التوأمين مساوى لخطر التعرض لتلك العيوب في حالات الحمل أحادية 

ف تلك الجنينين وبالتالي فإن فرصة تعرض جنين واحد من الأجنة في الحمل الثنائي ضع
وبالإضافة إلي ذلك ، بما أن معدل حدوث حمل . الفرصة في حالات الحمل أحادي الجنين

توأمي ثنائي اللاقحة يزيد بزيادة عمر الأم فإن نسبة وجود عيوب كروموسومية في الحمل 
وفي حالات الحمل ذو الجنينين أحادي . التوأمي أعلي منه في حالات الحمل أحادي الجنين

. سبة تعرض لتلك العيوب تكون مساوية لتلك التي في الحمل أحادي الجنيناللاقحة فإن ن
إن نسبة وجود الأجنة ثنائية اللاقحة . ويصاب الجنينان في الأغلبية العظمي من الحالات

 وبالتالي فإن نسبة ١:٢بالمقارنة بالأجنة أحادية اللاقحة في الشعوب القوقازية وهي حوالي 
واحد علي الأقل من الأجنة في الحمل ثنائي الأجنة يكون وقوع عيوب كرومسومية لدي 

  . في حالات الحمل أحادية الجنين١,٦حوالي أكثر بـ 
وعند القيام بنصح الوالدين فمن الممكن إعطائها تقديرات أكثر دقة حول إصابة واحد أو كلا 

من , .لواحدةففي حالات التوائم ذوي المشيمة ا. الجنينين بتلك العيوب وفقاً لنوع المشيمة
الممكن أن ينصح الوالدين بأن الجنينان سوف يتأثران وأن نسبة الخطورة تساوي تلك 

أما في حالات الحمل ثنائي المشيمة ، فمن الممكن . الموجودة في حالات الحمل أحادية الجنين
نصح الوالدين بأن نسبة التعرض لعيوب الكرومسومات بصورة غير متساوية بين الجنينين 

ف نسبة التعرض لتلك العيوب في حالات الحمل أحادي الجنين بينما يمكن الحصول هي ضع
علي نسبة إمكانية تعرض للجنينين لتلك العيوب يمكن حسابها عن طريق مضاعفة نسبة 



  ١٠٢

 عاماً بإحتمال ٤٠الخطورة الموجودة في حالات الحمل أحادية الجنين فمثلاً، ففي سيدة عمرها 
وفقاً لعمر الأم ، فإن نسبة تعرض أحد الجنينين % ١تقدر بـ  ٢١تعرض لتثلث الصبغيات 

  في حالة الحمل ثنائي اللاقحة تعد واحد في الخمسين 
بينما نسبة خطورة تعرض كلا الجنينين هي ) واحد في المائة بالإضافة إلي واحد في المائة ( 

 الحقيقة وهذه النسبة تعد في ). ١٠٠٠ في الـ ١ × ١٠٠ في الـ ١ ( ١٠٠٠٠واحد في 
تبسيط زائد لأنه علي عكس حالات الحمل أحادية المشيمة والتي دائماً ما تكون أحادية اللاقحة 

  .فقط من حالات الحمل ثنائية المشيمة تكون ثنائية اللاقحة% ٩٠، فإن حوالي 
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 من ٢١ل أحادية الجنين ، يمكن للمسح من أجل تشخيص تثلث الصبغيات    في حالات الحم
 - ٥٠خلال سن الأم وبيوكيميائية مصل الأم في الفصل الثاني للحمل ، تشخيص حوالي 

أما في حالات الحمل ثنائية . فقط% ٥ بنسبة خطأ ٢١في حالات تثلث الصبغيات % ٧٠
 الحر والإنهيبين AFP ،   β.hCG,hCGالجنين فإن متوسط قيمة دلالات مصل الأم ، مثل 

وعند أخذ ذلك في الأعتبار عند . تعد ضعف الموجود في حالات الحمل أحادي الجنين) أ ( 
القيام بوضع النموذج الحسابي لتقدير نسبة الخطورة وجد أن القيام بمسح المصل الدموي للأم 

من حالات الإصابة % ٤٥في حالات الحمل التوأمي من الممكن أن يسمح بالتعرف علي 
إلا انه علي الرغم من أن الدراسات التوقعية قد تظهر %. ٥وبنسبة ايجابية خاطئة تقدر بـ 

أن المسح عن طريق المصل الدموي للأم يكون فعالاً في حالات الحمل التوأمي ، لا تزال 
 معدل إكتشاف بنسبة خطأ قليلة خاصة وأن الفحص) أ : ( هناك قضايا يجب محاولة حلها

في )  ب ( المتعمق في حالات الحمل متعدد  الأجنة يعد أصعب منه في الحالات الأخري 
حالة ما إذا كانت نتيجة المسح إيجابية ، لا يوجد هناك أي علاقة دالة علي تحديد أي الجنينين 

إذا كان الجنينان غير متساويان في العيوب الكرومسومية فإن معالجة ) ج ( مصاب بالمرض 
 طريق التخلص من أحد الأجنة الأكثر إصابة تحمل في طياتها مخاطرة متزايدة الوضع عن

  .في الفصل الثاني من الحمل عنها في الفصل الأول
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(   في حالات الحمل التوأمي ذو المشيمتين المنفصلتين ، فإن معدل إكتشاف التثلث الصبغي 

مساوي ) لكل حمل % ١٠للجنين و % ٥( سبة نتيجة ايجابية خاطئة  ون% ) ٨٠%. ٧٥
وتحسب إمكانية الإصابة بمرض التثلث الصبغي . للمعدل في حالات الحمل أحادي الجنين 
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ويمكن القيام بمسح فعال . الخاصة بكل مريض عن طريق عمر الأم وقياس الشفافية القفوية
 في الفصل الأول من الحمل إما يسمح بالقيام وتشخيص سليم للعيوب الكرومسومية الرئيسية

ويعد من أهم مميزات . بعملية التخلص من أحد الأجنة المصابة, وبالتالي الاكثر أمنا, المبكر
المسح عن طريق الشفافية القفوية في حالات التوائم ذوي المشيمتين المنفصلتين ، إنه عندما 

دي الجنينين فإن تلك الطريقة تظهر دلالات يكون هناك عدم تساوي في العيوب الكرومسومية ل
في المسح بالموجات الصوتية يتضح من خلالها الجنين الغير طبيعي مما يساعد الوالدين علي 

  .القيام بالتخلص من الجنين المصاب
 وفي حالات الحمل التوأمي ذو المشيمة الواحدة ، تعد نسبة الخطأفي نتيجة المسح بالشفافية 

أعلي منها في حالات الحمل أحادي الجنين ، ) لكل حمل % ١٤ل جنين و لك% ٨( القفوية 
وإن عدد الحالات التي  . TTTSلأن زيادة الشفافية القفوية تعد علامة مبكرة علي حدوث الـ 

تم فحصها يعد أقل بكثير من العدد الذي يسمح بإستنتاج محدد حول ما إذا كان القياس الأعلي 
  ية أم الأدني للشفافية القفو

هو الذي يجب إستخدامه في حساب نسبة التعرض لخطر الإصابة ) أم متوسط القياسين ( 
  . ٢١بتثلث الصبغيات 
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-β   في حالات الحمل التوأمي الطبيعي ، بالمقارنة بالحمل أحادي الجنين ، فإن متوسط الـ 

hCG و PAPP-A٢٠٥ حوالي –والمعدل حسب وزن الأم .  مصل الدم للأم MOM . 
 الحر β.hCG ، فإن متوسط مستوي ٢١وفي حالات الحمل التوأمي المصابة بالتثلث الصبغي 
ويمكن .  يعد أدني من الطبيعيPAPP-Aيعد أعلي بصورة كبيرة من الطبيعي ومتوسط الـ 

-٨٥كيميائية مصل الدم الخاص بالأم التعرف علي للمسح عن طريق الشفافية القفوية وبيو
بالمقارنة بنسبة ( فقط % ١٠من حالات التثلث الصبغي بنسبة نتيجة ايجابية خاطئة % ٩٠

ولا يرتبط نوع المشيمة ). في حالات الحمل أحادي الجنين % ٥نتيجة ايجابية خاطئة 
في دم الأم في الفصل  الموجودة PAPP-A أو الـ hCG بالإختلافات الهامة في قيم الـ

  .الأول للحمل
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أما في حالات .   عندما يكون كلا الجنينين غير طبيعيين فإن الوالدين يختاران إنهاء الحمل
لجنين إما التخلص من ا:الحمل التي يكون فيها أحد الأجنة فقط هو المصاب فهناك خياران

. المصاب أو الإحتفاظ بالحمل كما هو علي أن يتم التعامل مع الحالة المرضية بعد الولادة
وفي هذه الحالات يعتمد القرار بصورة رئيسية علي مقارنة الخطر المتعلق بعملية التضحية 

 والتي قد تتسبب في حدوث إجهاض وبالتالي وفاة الجنين الآخر الطبيعي أيضاً،, بأحد الجنينين
  .بإحتمال تحمل عبء طفل معاق والعناية به

 أسبوع من الحمل بتضاعف خطر ١٦  وترتبط عملية التخلص من أحد الحنينين بعد 
 من الحمل ، ١٦الإجهاض التلقائي بثلاث مرات عنه في القيام بهذه العملية قبل الأسبوع ال
ند الولادة الطبيعية  وهناك علاقة عكسية بين عمر الحمل عند عملية الإحهاض وعمر الحمل ع

 (Evans et al 1994) ومن الممكن أن تتسبب المشيمة الميتة للجنين التخلص منة فى حدوث 
التهاب داخل الرحم والتى تتناسب مع حجم النسيج الميت وبالتالى عمر الحمل عند التخلص 

 والتى قد وقد يتسبب هذا الالتهاب فى إفراز سيتوكينات وبروستوجلادينات. من ذلك الجنين 
  . تقوم بدورها بحث حركة الرحم لينقبض مما ينتج عنه حدوث إجهاض أو ولادة مبكرة

فإن القرار  ,٢١ وفى حالات الحمل التى لاتتساوى بها إصابه كلا الجنينين بالتثلث الصبغى 
لان هذة الاجنة تعيش بعد الولادة عند التعامل , عادة ما يكون التخلص من الجنين المصاب 

 ١٨مثل التثلث الصبغى ,وفى حالات الاصابة بعيوب اكثر خطورة .  بصورة صحيحةمعها
من الاجنة المصابة داخل الرحم وهؤلاء الذين يولدون أحياء يموتون فى % ٨٥يموت حوالى ,

يكون الاحتفاظ بالحمل والتعامل مع ,وفى هذة الحالة الاخيرة .خلال عام واحد من الولادة 
 القرار السليم الذى يجنب الحمل مخاطر التعرض لعملية التخلص من الجنين بعد الولادة هو

وبالتالى خطر التعرض (وهناك رأى أخر يرى أن حجم النسيج المشيمى الميت .احد الاجنة 
 ١٢يقل إذا قمنا بالتخلص من الجنين المصاب عند الأسبوع ال) للإجهاض أو الولادة البكرة

 فى مرحلة لاحقة من مراحل ١٨تثلث الصبغى ويعد أفضل من موت الجنين المصاب بال
            . الحمل 
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