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 مقدمه 

وقتی کودکی با نقصی مانند شکاف لب و یا کام متولد می شود یکیی از 

که چگونیه از کیودخ خیود مراقبیت نگرانی های مهم والدین این است 

نمایند . هنگامی که برنامه های درمانی در دست انجام است نیز یکی از 

سؤالات ابتدایی که پرسیده می شود ) و گاهی هم نگفته باقی می مانید 

( این است که چرا این بیماری اتفاق افتاده است و چقیدر شیانا ابیت  

انواده به دنیا می آیند وجیود که در این خبه بیماری در کودکان دیگری 

دارد ؟ هنگامی که کودکان به بزرگسالی و بلوغ نزدیک می شوند ممکن 

است والدین نگران باشند که به کودکی کیه شیکاف دارد و همینروربیه 

درمورد ریسک داشیتن ییک کیودخ مبیت  بیه  –اعضای دیگر خانواده 

 شکاف در آینده چه بگویند ؟ 

شیکل ممکین توسیت متخصیص ژنتییک  این سوالات به صحیح تیرین

بالینی پاسخ داده می شود . این جزوه در اصیل بیرای والیدین کودکیان 

مبت  به شکاف نوشته شده است ، اگرچه ممکین اسیت میورد توجیه و 

هم کیه ع قه بزرگسالان مبت  به شکاف و همچنین متخصصان دیگری 

د نیز باشید . با کودکان و خانواده های کودکان مبت  شکاف کار می کنن

این جزوه دارای اط عاتی در مورد علت شکاف لب و کیام ، خریر بیروز 

مجدد و ماهیت و فرآیند مشاوره ژنتیک اسیت کیه خیانواده هیای میی 

 اص خودشان اط عاتی بدست بیاورند.توانند درمورد وضعیت خ
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 شکاف لب و کام چیست ؟ 

شکاف لب با/یا بدون شکاف کام و شکاف کام تنها ) یعنی بدون شیکاف 

لب ( دو نقص مادرزادی شایع هنگام تولد هستند . شکاف ، جیدا شیدن 

لب از هم یا باز شدن سقف دهان )کام( از هم می باشید. میادرزادی بیه 

شرایت بیماری در هنگام تولد نوزاد وجود دارد. شیکاف این معناست که 

ر همه ی نژادها و جنسیت ها ) چه مذکر و چه مؤنث( اتفاق می تواند د

بیافتد. با وجود این شیوع شکاف لب وکام در پسران دو برابیر بیشیتر از 

دختران است در حالیکه میزان شکاف کام تنها در دختیران نسیبت بیه 

تولید در اییالات متحیده  077مورد از هیر  ۲تقریباً پسران بیشتر است. 

 نواع شکاف را دارد.آمریکا بعضی از ا

 چه عواملی باعث بروز این مشکل می شود؟ 

علت واقعی شکاف در اکثر موارد ناشناخته است . درمورد بیشتر شیکاف 

ها یک عامل تنها را نمی توان به عنوان علت این اخت ل شناسایی کیرد 

هیی  . با این وجود مهم است که شکاف های خالص ) درآن بیمار دچار 

ی ار نظر س متی ندارد ( از شکاف های همراه با سیایر نوع مشکل دیگر

نقایص مادرزادی و یا سیندرم هیا جیدا شیوند .سیندرم مجموعیه ای از 

ویژگی های فیزیکی ، رشدی و گاهی رفتاری است کیه بیا هیم ری میی 

که اکثر سندرم با ع مت شکاف مشاهده شده اند  ۳77 حدوددهند. در 
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با شکاف لب  بیماراناز کل  %۲۱آن ها بسیار کمیابند. سندرم ها تقریباّ 

بیمیاران فقیت شیکاف کیام  %۱7/ یا کام را تشکیل میدهنید و تقریبیا  و

خالص دارند . برای اط ع درمورد یک سندرم خاص بیا ییک متخصیص 

وره ژنتیک و یا دیگر متخصصیان آشینا بیا تشیخیص هیای یک ، مشاژنت

  د.ویژه تماس بگیری

 باشید می خالص کام شکاف و کام یا/  و لب شکاف به مربوط جزوه این

 کیه رسید میی نظیر به. نیست آن نظر مد شکاف با همراه سندرمهای و

 میی ایجیاد انسیان ژن چنید بیین عمل تداخل از خالص شکافهای اکثر

 خیاص فاکتورهیای و (Predisposition) ژنتیکیی اسیتعداد و شیوند

 وراثیت اصیلی ماده ژنها. نباشد دخیل آن ایجاد در است ممکن محیری

 بیه مربوط انسانی خاص ویژگیهای که دهند می تشکیل را DNA یعنی

 رنی  انسیان، قید کننیده تعییین عامل آنها. کنند می تعیین را فرد هر

 قلب، ساختار چنین، هم ژنها. آیند می شمار به او فیزیکی ظاهر و چشم

 تقریبیا بشیر. کننید میی تعییین زا صورت شکل و دست انگشتان تعداد

 ملیی مؤسسیه توسیت که انسانی ژنوم پروژه تازگی به. دارد ژن ۳7777

 تقریبیا را ژنها این همه توالی( است شده گذاری سرمایه آمریکا س مت

 تشیخیص بیرای کیه دارنید ابزارهایی محققین اکنون. است کرده تعیین

 پایییه تییوان مییی آن وسیییله بییه و اسییت لازم مختلییف ژنهییای عملکییرد

 زیییر تییوان نمییی را ژنهییا. داد توضیییح بهتییر را ژنتیکییی اسییتعدادهای
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 مهیره ماننید کرومیوزوم نیام بیه ساختارهایی در آنها. دید میکروسکوپ

 تیوان میی وجیود ایین بیا. انید شیده گروهبنیدی رشته یک روی هایی

 نیام بیه خیاص خیون تسیت نوع یک با میکروسکوپ زیر را کروموزومها

 کرومیوزوم جفیت ۱۳ فیرد هر. کرد مشاهده (Karyotype) کاریوتایپ

 اسپرم توست پدر طریق از کروموزوم جفت هر از عدد یک(. تا ۴۴) دارد

 .شود می فراهم تخمک توست مادر طریق از دیگری و

    

 

 

   

 

 ( ۲)شکل 

 

 از کپیی دو افیراد اغلیب -کوچک استثناء مورد چند از غیر به - بنابراین

 بیه. اسیت رسییده ارث بیه مادر از دیگری و پدر از یکی دارند، را ژن هر

 کیه علیت ایین به چنین هم و وراثت در درگیر ژنهای بالای تعداد علت

 بجیز کننید می منتقل کودکانشان به را ژن هر از کپی یک فقت والدین
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 ژنتیکی آرایش دقیقة خانواده یک در کودکی در هی  همسان دوقلوهای

. اسیت فیرد بیه منحصیر کیام ژنتیکی نظر از شخص هر. ندارند مشابهی

 نداشیته کیام بیا لب شکاف خانواده اعضای از دیگری فرد هی  اگر حتی

  .شود محسوب ژنتیکی است ممکن لب و کام شکاف بروز باشند

 

 :که کند می بروز ژنتیکی اختلال یک زمانی

 (  جهش) شود ژن یک تغییر باعث چیزی -۲

 در ببیرد ارث بیه خیود والید دو هیر یا یک از را بیمار ژن یک فرد -۱

  نه؟ یا دارند را ژن این والدین ندانیم است ممکن که حالی

 باعیث هیم با ترکیب در ژنها این که ببرد ارث به را ژن چندین فرد -۳

 . شوند اخت ل یک ایجاد

 محیریییی عوامیییل اصیییر   ژنتییییک متخصصیییان زمانیکیییه

(environmental) ییک هی  که معناست بدین کنند می مرر  را 

 .  نیستند کروموزومها و ژنها در اخت ل، بروز در دخیل علل از

 قیرار تنهیا نیه کیه گیرند می بر در را وسیعی مجموعه محیری عوامل

 شیود میی شامل را عفونی و شیمیایی عوامل داروها، معرض در گیری

 را کند می رشد آن درون در کودخ که رحم محیت نظیر عواملی بلکه
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 از خیار  عوامیل ایین اکثیر کیه است واضح کام . گیرد می بر در نیز

 هسیتند کمیی محیریی عوامل تنها،. اوست همسر با باردار زن کنترل

 صورت در شکاف بروز خرر افزایش بر مبنی ای کننده قانع مدارخ که

 میی عوامیل ایین بیین از.دارد وجیود بارداری دوران در آنها از استفاده

 کنتیرل بیه مربیوط خیاص داروهای بعضی و سیگار الکل، مصرف توان

 . .برد نام را مادر در صرع

 مصیرف گفیت بتیوان کیه نیسیت دسیت در زییادی محکیم مدارخ اما

 بیا ضیربه و( شیوند می فروخته نسخه بدون که عمومی و رایج داروهای

 .  کنند می ایفا شکاف بروز در را مهمی نقش بارداری طی در بیماری

 میی شیمرده قاعدگی دوره آخرین از جنین هفتگی 0 سن حدود در لب

 اسیت ممکین موقیع این در. گیرد می شکل هفتگی ۲۲ در کام و( شود

 .  باشد نداشته آگاهی بارداری وجود به نسبت أص  مادر

 معرض در ساختارها این تشکیل از قبل جنین بایستی شکاف بروز برای

 نمیی دهید ری زمیان این از بعد که هرچیزی. بگیرد قرار محیری عامل

 .باشد داشته شکاف بروز در خاصی تأثیر تواند
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 شککاف با خانواده بعدی عضو تولد احتمال 

 است؟ چقدر

 اغلیب:  کیه هسیتند کننیده تعیین شکاف مجدد بروز در عامل چندین

 .است خانواده همان مختص

  :باشد می زیر موارد شامل عوامل این

 فیامیلی نزدیکیی مییزان هستند، شکاف به مبت  که خانواده افراد تعداد

 اگیر. دارد فیرد کیه شیکافی نیوع و مبت  افراد جنسیت و نژاد افراد، این

 خریر میورد در تیوان می بگذاریم کنار را پیچیده اخت لات و سندرمها

.. کرد پیشنهاد ها خانواده به را مشاوره کام یا/  و لب شکاف مجدد وقوع

 شیانا بتیوان تیا نیسیت دست در حاضر حال در خاصی ژنتیکی تست

 .کرد تعیین شکاف به را کودکان از هرکدام ابت 

 زوجهیا بیه که است پیشرفت حال در سریع آنقدر اط عات وجود این با

 اییا بدانند و کنند سئوال تستها بودن جدید مورد در که شود می توصیه

 از بتیوان بعیدی بارداریهیای بیرای که هستند پیشرفته آنقدر تستها این

 احتمیال 077 بیه ۲ تقریبیا میادر و پدر هر کرد؟ استفاده آنها اط عات

 (.۱ شکل) دارد را شکاف به مبت  کودخ یک داشتن
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 مبیت  کیودخ یک والدین، که زمانی شکاف به دیگر فرزند ابت ء ریسک

 فرد یک از بیش اگر. است( تولد ۲77 از مورد ۱ تا ۱ یعنی) ٪۱-۱دارند

 ٪۲7-۲۱ بعیدی فرزنید ابیت ء شیانا باشد شکاف به مبت  خانواده در

 تنهیا که صورتی در شکاف به مبت  فرد(. نفر ۲7 در ا تقریبا) بود خواهد

 شیانا کیودکش مورد در ٪۱-۱ است شده مبت  که باشد خانواده فرد

 کیه فیردی اگیر(. مورد ۲77 در شانا ۱-۱) دارد وجود شکاف به ابت 

 ریسیک باشید، داشته شکاف به مبت  نزدیک اقوام است شکاف به مبت 

 .یابد می افزایش ۲۱ - ۲7٪تا  ابت 

 دارد کیام شیکاف کیه فیردی مبیت ی غیر برادرهای و خواهر درنهایت 

 فیرد ییک از بییش اگیر. دارند را شکاف با کودکی داشتن خرر ۲ حدود

 ٪ ۱-۴ بیه توانید میی خریر این باشد داشته شکاف خانواده در نزدیک

 .یابد افزایش

 از بییش به تواند می آن مجدد بروز خرر باشد موجود نیز سندرمی اگر 

 بیه توانید می ژنتیک ارزیابی. یابد افزایش( تولد ۱ هر از مورد ۲) ٪ ۱7

 .کند کمک هایی سندرم چنین تشخیص
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                                                                                                                             اکنون هم که ینیوالد یبرا
 .دارند کام شکاف به مبتلا کودک کی

                                                                                              بهبرای خواهر و برادرهای فرد مبتلا                                         
   .(شکاف )خواهر و برادر مبتلا نباشند

 برای همه والدین                                         

 متولد می شوندبرای افرادی که باشکاف                                                    

 ( 2) شکل 

شانس ابتلا اگر کودک تنها % 2

عضو خانواده ای باشد که در آن 

شکاف هست
شانس ابتلا اگر افراد دیگری % 10

هم در خانواده با شکاف باشند

شانس ابتلا اگر خواهر و یا برادر % 1

تنها وابسته فامیلی با شکاف باشد 
شانس ابتلا اگر افراد دیگری از % 5

اعضای خانواده با شکاف باشند
شدشانس اینکه کودک شکاف نداشته با

اف شانس داشتن یک کودک با شک%  14

(700در 1)
شانس داشتن کودکی بدون شکاف     

شانس ابتلا اگر فرد تنها عضو % 2

خانواده با شکاف باشد
ر شانس ابتلا اگر افراد دیگری د% 10

خانواده شکاف داشته باشد 
اشد شانس اینکه کودک شکاف نداشته ب
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 مکدنرر چیزی چه ژنتیکی ارزیابی یک در 

 گیرد؟ می قرار

 تشیخیص کیه اسیت ایین ژنتیکی ارزیابی یک قسمت ترین ضروری -۲

 متخصصیان. خییر ییا اسیت سندرم یک از قسمتی شکاف آیا شود داده

 در فیرد فیزیکیی بررسی و پزشکی خانوادگی تاریخچه گرفتن با ژنتیک

 ییک از قسیمتی شیکاف آییا کیه هستند مرلب این کردن روشن صدد

 ریسیک سیندرم یک وجود. نه یا سندرم) است رشد در تر وسیع مشکل

 اکثیرا بیدانیم کیه اسیت مهم حال این با. دهد می تغییر را مجدد وقوع

 .ندارند دیگری ژنتیکی مشکل هی  دارند شکاف که کودکانی

 وابسیتگان دیگیر آیا که پردازد می نیز مرلب این بررسی به ارزیابی -۱

 انیدازه چیه و تعداد چه است چنین اگر و دارند مشابهی مشکل نیز فرد

 افیرادی توست اط عات این معمولا. باشد می نزدیک فامیلی نسبت این

 . شود می فراهم اند کرده ارزیابی درخواست که

. شییود مییی درخواسییت وابسییتگان پزشییکی مییدارخ مواقییع بعضییی در

 و واسیره بیی وابسیتگان ارزییابی درخواسیت اغلیب ژنتیک متخصصان

 اعضیای نیدرتا و کننید میی بیودن دسترس در صورت در را فرد نزدیک

 ارزییابی زمیانی معمولا نمایند، می ارزیابی را خانواده از خار  در وابسته

 ییک بیه متخصیص کیه شیود می انجام خانواده دور و نزدیک وابستگان
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 ییک اسیت ممکین حتیی. شیود میی مظنون شکاف برای ژنتیکی علت

 شیکافهای مورد در کلی طور به. باشد کننده کمک هم خانوادگی عکا

 هیر و باشید بیشتر خانواده در شکاف به مبت  افراد تعداد هرچه خالص،

 مجدد وقوع احتمال باشد نزدیکتر مبت  فرد با آنها بیولوژیکی رابره چه

  .است بیشتر شکاف

 در شیکاف نیوع کلی برور. گیرد قرار مدنظر باید شکاف شدت و نوع-۳

 اعضیای در شیکاف شیدت است ممکن اگرچه ماند می ثابت ها خانواده

 اسیت تر فهم قابل شکاف، نوع ثبات به تمایل این. باشد متفاوت خانواده

 هیم بیا را زییادی ژنهیای خانواده اعضای کلی برور که باشد یادمان اگر

 باشیند داشته هم یکسانی ژنی های جابجایی که این احتمال و شریکند

 .است بالا

 تسیتهای. باشید نییاز میورد اسیت ممکن نیز آزمایشگاهی تستهای -۴ 

 متخصیص که شوند می درخواست عمومازمانی( کاریوتایپ) کروموزومی

 .  باشد مظنون سندرم یک وجود به

 خیود بیه نه پردازد می ژنتیکی اط عات بررسی به کروموزومی تستهای

 بیا عکسیبرداری. دارد نییاز خیون کوچیک نمونه یک به تست این. ژنها

 اسیتخوانها در مشیک تی کیه شیود میی درخواسیت زمیانی نیز X اشعه

 از استفاده. کند کمک شکاف بیماری علت تشخیص به که شود مشاهده

 در گییری چشیم بریور خیاص ژنتیکی حالتهای برای مولکولی تستهای
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 عنیوان به تستها این. کنند مشخص را شکاف علت تا است افزایش حال

 تشیخیص یک اثبات برای بیشتر بلکه شوند نمی استفاده غربالگری ابزار

 گرفتیه اسیت ممکین کلینیکی عکسهای نهایت در. روند می بکار خاص

 ویژگیهیای انربیاق بیا زییادی حید تیا هم هنوز سندرم تشخیص. شود

 هیای داده و علمیی متون در موجود توصیفات و عکسها با بیمار ظاهری

 .  گیرد می شکل است شده ایجاد منظور بدین که کامپیوتری

 بیی تصیاویر است بینایی به وابسته و عینی بسیار فرآیند این که آنجا از

 مشیاور با ژنتیک متخصص مشاهده، جلسه طی. هستند سودمند نهایت

 آمیده بدسیت ارزییابی در کیه دهید میی ارائه اط عاتی بیمار به ژنتیک

 بعیدی درمانهیای کیه بدهید نشیان است ممکن سندرم تشخیص. است

 .است نیاز مورد

 بیا خانواده فرد، به است بیماری مجدد بروز خرر به راجع که اط عاتی 

 ع قمنید که هایی خانواده برای. . شود می داده خانواده از خار  اعضای

 بیرای اسیتراتژیهایی باشیند، خرر این کنترل با همراه مجدد بارداری به

 . شود می ارائه تولد از پیش تشخیص
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 پیشگیری و تولد از قبل تشخیص 

 لازم اط عیات کردن فراهم با که است این تولد از پیش تشخیص هدف

 افیرادی. کنییم کمیک شدن دار بچه در زوجها یا افراد گیری تصمیم به

 را واقعیی اط عات کنند می فعالیت مجدد بارداری مشاوره زمینه در که

 اط عیات ییافتن پیی در کیه زوجهیایی و دهند می قرار افراد اختیار در

 .دهند انجام تری مرمئن گیری تصمیم توانند می وسیله بدین هستند

 :کام شکاف بدون یا همراه لب شکاف

 دیگیری جسیمی مشیکل هیی  شیکاف نوع این با افراد ٪۵۱-۹7 بین 

 ییک از شیود دییده تنهیایی به شکاف اگر که است این بر اعتقاد. ندارند

 تولید از پیش تشخیص. است شده حاصل محیت و ژنها بین عمل تقابل

 دییدن بیرای سیونوگرافی توانیایی بیه بسیتگی کام یا و لب شکاف برای

 بیا مرالعیات صیحت روی زییادی عوامیل. . دارد رحم دز کودخ صورت

 :باشند می زیر موارد شامل که گذارند می تأثیر اولتراسوند اموا 

 ( Scan)  برداری تصویر وسایل بودن پیشرفته میزان •

 سونوگرافی متخصص مهارت و تجربه •
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 بعید ؛ هفتگیی ۲۵-۱7 بیین زمان بهترین) بارداری های هفته تعداد • 

   رحم در کودخ قرارگیری وضعیت( : باشد می

 از پیر انیدامهای با بالا وزن با زن یک از سونوگرافی) مادر بدن ساختار •

 (.است تر سخت چربی

 کیرده پیر را جنین اطراف رحم در که آمنیوتیک مایع فقدان یا وجود • 

 میی کاهش را تصویر ظاهری وضو  آمنیوتیک مایع مقدار کاهش) است

 (.دهد

 بیرای شیود میی نامییده targeted level II سونوگرافی که ای شیوه

 بیرای متید بهتیرین بنابراین و است شده طراحی جنین آناتومی بررسی

 .  باشد می خالص کام یا/  و لب شکاف تولد از پیش تشخیص

 بیرای وضیعیت بهتیرین در جنیین کیه صیورتی در کنونی تکنولوژی با

 بیالا تولد از قبل شکاف تشخیص شانا باشد، گرفته قرار تصویربرداری

 . است

 آرواره برآمیدگی حد در شکافهایی تواند می فقت سونوگرافی حال این با

 توانید نمیی فعلیی صورت به موجود تکنولوژی. دهد نشان را لثه خت یا

 .بدهد نشان را رشد حال در جنین نرمکام یا کام سخت قسمتهای اکثر



 

 
17 

 بیه نییازی مامیایی معمیول سونوگرافیهای در که بدانند باید ها خانواده

 پییش تشخیص هدف با سونوگرافی اگر. نیست کودخ آناتومی ارزیابین

 شیود انجیام مرکیزی در بررسی این که است ضروری شود انجام تولد از

 داشته را سونوگرافی تصویر بهترین تهیه جهت لازم تجربه و امکانات که

 درسیت کام  و صحیح ٪۲77 نیز اولتراسوند تصاویر حال این با. باشند

 .  نیستند

 وجود تولد از قبل شکاف دارای کودخ برای درمانی هی  حاضر حال در

 در را شیکاف تیوان میی اما. نیست تغییر قابل تولد از قبل شکاف. ندارد

 .  کرد درمان جراحی اقدامات با کودخ زندگی ابتدایی سالهای

 توانید میی بیارداری از قبل اسید فولیک مصرف که دارد وجود شواهدی

 و کنتیرل مراکیز.دهید کیاهش را لیب ییا وا کیام شیکاف بیه ابت  خرر

 حاضیر درحیال امریکیا پزشیکی ژنتییک دانشیگاه و بیمیاری پیشگیری

 را اسیید فولییک  ۴/7mg شامل ویتامین های مکمل از روزمره استفاده

 spina بروز خرر وسیله بدین تا کند می توصیه باردار زنان تمام برای

bifida کیام و لب شکاف بروز امکان و عصبی لوله ناهنجاریهای سایر و 

 نسیخه بدون ویتامینهای مولتی اکثر در مصرف دوز این. دهد کاهش را

 .دارد وجود

 



 

 
18 

 : تنها کام شکاف

 تفیاوت هییم( لب شکاف بدون) کامی شکاف افراد ٪۱7-۴7 بین تقریبا

 تنها صورت به کام شکان وقتی. ندارند طبیعی افراد با دیگری ساختاری

 میی ژن و محییت بیین عمیل تقابل یک نتیجه را آن معمولا شود دیده

 . لب شکاف نه است کام شکاف برای تنها نیز مجدد وقوع خرر. دانیم

 معتبیر کیام شیکاف نوع این برای هنوز تولد از پیش تشخیص متأسفانه

 امیا دهید میی نشان را کودخ صورت خارجی سرح سونوگرافی. نیست

 اینکیه احتمیال و نیسیت دست در ابزاری حاضر درحال کام دیدن برای

 .است کم کند کمکی بتواند هم بعدی سه تصویربرداری

 مصیرف بیا خیالص کیام شکاف بروز خرر کاهش بر دال مدارکی اگرچه

 تمیام بیرای ویتیامین ایین اما نیست دست در اسید فولیک های مکمل

 پیشیگیری عامیل ییک عنیوان بیه دارند خواسته بارداری که خانمهایی

 .است شده توصیه عمومی کننده
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 باشند: می سندرم یک از قسمتی که شکافهایی

 را میرتبت هیای سیندرم لیب ییا/و کام شکاف با افراد ٪۲7-۲۱ تقریبا 

 بیه خیالص کیام شیکاف بیه مبت  افراد در احتمال این حالیکه در دارند

 دیگیری فیزیکی مشک ت سندرمها این اکثر. یابد می افزایش ۱7-۴7٪

 واضیح آن از قبیل حتیی ییا و تولد هنگام در که شوند می شامل هم را

 و بیوده پیچییده امیری میوارد ایین در شکاف مجدد بروز احتمال. است

  .شود می توصیه کام  ژنتیک مشاوره

 ییک معیرض در گییری قیرار نتیجیه شیکاف که باشد این بر اعتقاد اگر

 تولید هنگیام نقایص خرر که محیری عوامل) است زا جهش یا تراتوژن

 بعدی بارداریهای در شرایت آن در گیری قرار از اجتناب( برند می بالا را

 ییک قرعیی تشیخیص کیه هایی خانواده با افراد برای. است راه بهترین

 تهیاجمی تسیت اسیت شیده داده مولکولی ژنتیکی یا کروموزومی نقص

(invasive )تیرین راییج. شیود گرفته نظر در است ممکن تولد از قبل 

 و( amniocentesis) آمنیوسینتز گییری نمونیه زمینه این در تستها

 .باشد می( chorionic villus) ویلوس کوریونیک

 سلولهای جنین آوردن دست به شیوه بهترین آمینوسنتز حاضر حال در

 اییده زمیان) شود می انجام بارداری هفتگی ۲۱-۱7 در تست این. است

 همیراه به را ناموفق انجام احتمال % ۱/7و( باشد می هفتگی ۲۴-۲۵ آل
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 دیواره از سوزن یک تست این انجام برای(. تست ۱77 در مورد ۲. )دارد

 توسیت عمیل ایین. شیود میی داخیل جنینیی حفره به باردار زن شکم

 تیا شیود میی هیدایت و کنتیرل( سیونوگرافی) اولتراسوند تصویربرداری

 سیلول حیاوی شیود می خار  که مایعی. نکند برخورد کودخ به سوزن

 آزمیایش جهیت را دو هیر توان می. است آمنیوتیک مایع و کودخ های

 پاسخ است بیماری مجدد بروز احتمال که مهم سئوال یک به تا فرستاد

 غیییر شییکافهای بییا تولیید هنگییام نقییایص همییه بییرای آمنیوسیینتز. داد

 . رود نمی بکار سندرومیک

 اسیت شیده اسیتفاده واقعیت این از (CVS) ویلوس کوریونیک تست در

 بیه تبیدیل سیلول همیان کیه گیرد می منشأ سلولی اولین از جفت که

 ژنتیکیی تسیتهای جفت از کوچک تکه یک برداشتن با. شود می کودخ

 از ییا شیکم طرییق از هفتگیی ۲۲ در   CVs . است اجرا قابل مختلفی

 دارد نیاموفق انجیام ریسک cvs ٪۲  .شود می انجام رحم و واژن طریق

 انجییام ریسیک قبلیی روش بیا مقایسیه در( . تسیت اجیرای ۲77 در ۲)

 هنگیام عییوب تمیام غربیالگری برای    CVS .است بالاتر کمی ناموفق

 نیه و (vs نیه دلییل همیین بیه  .رود نمی بکار خالص شکافهای با تولد

 میورد در سئوالشیان تنها که زوجهایی یا افراد برای یک هی  آمنیوسنتز

 حیال در. شیود نمیی توصییه اسیت کام یا و تنها لب شکاف مجدد بروز

 کیه کیرده فیراهم را زیادی اط عات انسانی ژنوم تحقیقات پروژه حاضر
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. اسیت پیشرفت به رو سرعت به ژنتیکی تشخیصهای و تستها آن توست

 تشییخیص امکییان نزدیییک ای آینییده در بتییوانیم داریییم امییید بنییابراین

 بیروز هنگیام ییا بیارداری از قبیل حاضیر حال در که ژنتیکی بیماریهای

  .آید فراهم نیستند بررسی قابل بارداری

 ژنتیک مشاور با متخصص یک یافتن: 

 بصیورت کیه (ND) هسیتند پزشیک اغلیب بیالینی ژنتییک متخصصان

 هیم آنهیا از بعضیی اگرچیه اند دیده آموزش ژنتیک زمینه در تخصصی

 ژنتییک زمینیه در دکتری درجه یا (DMD یا DDs) بوده دندانپزشک

(Ph . D ) دارنید لیسیانا فیوق درجیه اغلیب ژنتیک مشاوران. دارند .

 درمیان هیای برنامه بعضی در فقت ژنتیک مشاوران و متخصصان اگرچه

 میی تیمهیا اکثیر امیا انید شده وارد کامل بصورت آمریکا در کام شکاف

 کننید میی فیراهم را تسهی ت این که مکانهایی به را ها خانواده توانند

 ایین به ارجاع مورد در خود درمانی تیم کننده هماهن  از. دهند ارجاع

 .کنید سئوال مراکز
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