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 ي مـادرزاد يهـا  يناهنجار. دهد ي م لي سال را تشك   كي ري ز يها  تمام مرگ  سوم دومرگ نوزادان حدود    : زمينه و هدف  
هدف از اين مطالعـه بررسـي        . است ريناپذ  اجتناب يها ضرورت   به آن  ي توجه جد  نيباشد بنابرا  ي موارد م  %5/24مسئول  

   .باشد بيماران در چند بيمارستان دانشگاهي تهران مي اين  و پس از تولدني، حوضعيت قبل
 ـ چندگانـه از طر ي مـادرزاد يهـا  ي با ناهنجـار  ماري ب 77 و پس از تولد      ني قبل، ح  تيوضع: روش بررسي   جلـسات  قي

   .دي گردلي و تحلهي و تجزي بررسكيمشاوره ژنت
. رسـد  ي به نظر م   ي ضرور ير دوران باردار  ها د   زودهنگام آن  صيتشخ نداشتند و    ي خوب يآگه شي پ ماراني ب نيا :ها  يافته

 انجـام  (Nuchal Translucency, NT) ني پشت گردن جن ـعيما گيري مقدار اندازهها و  يزومي تري كه غربالگريدر موارد
  . گزارش شده بوديعي در اكثر موارد طبزي ني سونوگرافجي به صورت كم خطر و نتاجيشده بود، نتا

ها جهت كاهش   و نظارت بر انجام آني مادرزاديها ي از تولد ناهنجارشي پصي تشخيا استانداردهنيتدو: گيري نتيجه
  .رسد ي به نظر مي ضرور)IMR( رخواراني شمرگ و مير زاني و مي مادرزاديها يناهنجار

 ـ، مرخواراني ش ـمرگ و مير زاني از تولد، مشي پ ي غربالگر ،ي مادرزاد يها يناهنجار :كليدي كلمات  مـرگ و ميـر   زاني
  .ادان، نوزاداننوز

 
  

  و(Under-5 Mortality Rate, U5MR) سـال  پـنج ميزان مرگ زيـر  
 از (Infant Mortality Rate, IMR)شــيرخواران مــرگ و ميــر ميــزان 

بـر  . باشـند  هاي سطح سلامت و بهداشت جامعه مي       ترين شاخص  مهم
ــاس  ــدف اس ــاره ــعهمچه ــزاره   توس ــل ه  Millennium) و تكام

Developmental Goal, MDG) مبني بر كاهش U5MR و IMR به ميزان 
، توجه به اين امـر اولويـت ويـژه      2015 تا سال    1990از سال   سوم   دو

يـي  ميـزان ميرا    و U5MR  ،IMRهاي مربوط بـه      منحني بررسي   1و2.دارد
 (Neonatal Mortality Rate, NMR)  روز28نــوزادان يــا مــرگ زيــر 

   و 2006 تا 1990ال ـبل قبول دو شاخص اول از س قابه نسبتكاهش 

  
در . دهـد  كنون را نشان مـي     تا 2006 شيب كاهشي منحني از سال       افت

جـا    از آن  3. در بازه زماني ياد شده كاهش نداشته است        NMRحالي كه   
هاي زيـر يـك سـال در مـاه اول زنـدگي رخ                مرگ ومدو س كه حدود   

 IMRسزايي در كاهش     هتواند سهم ب    مي NMR بنابراين كاهش    ،دهند مي
  . داشته باشد

  روز 28 موارد مرگ زيـر      %5/24هاي مادرزادي مسئول     ناهنجاري
 موارد بـوده اسـت كـه        %8/9هاي غير واگيردار مسئول      و ساير بيماري  

ــه ايــن ناهنجــاري  ــابهــا ر توجــه ب ــذير مــي ا امــري اجتن ــد ناپ . نماي
 هنـوز  و هـستند  ناهمگون بسيار علت نظر از مادرزادي هاي ناهنجاري

  . ندارد وجود مشخصي علت ها آن% 50 حدود براي
  چندگانه  صورت به مادرزادي هاي ناهنجاري% 16 يـتقريب طور به

 مقدمه
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   664 تا 659، 10، شماره 70، دوره 1391 ديمجله دانشكده پزشكي، دانشگاه علوم پزشكي تهران،  

(Multiple Congenital Anomalies, MCA) نسبت به كه يابند مي بروز 
 در  4-6.دارنـد  تـري  بـيش  معلوليـت  و ميـر  و مرگ ميزان منفرد، اردمو

 MCAاي توسط همكاران اين گروه تحقيقاتي علل كروموزومي          مطالعه
   7و8.بررسي گرديد

در ادامه اين روند مطالعاتي، وضعيت قبل، حـين و بعـد از تولـد               
تر با شرايط موجود سيستم بهداشتي       اين بيماران به منظور آشنايي بيش     

  .  ورد بررسي قرار گرفته استم
  

  
 بـستري   MCA بيمار   77 يفينگر و توص    گذشته يا در خلال مطالعه  

هاي حـضرت وليعـصر       و نوزادان بيمارستان   NICUهاي   شده در بخش  
، شـريعتي، مفيـد، بهرامـي، آرش، مركـز طبـي            )ع(، امام حسين    )عج(

كز مشاوره ژنتيك شهيد صفر داسـتاني       كودكان و يا مراجعه كرده به مر      
 از نظـر    1390 تـا آذر     1388بيمارستان شريعتي در شهر تهران، از تيـر         

 مورد بررسـي قـرار      1390وضعيت قبل، حين و پس از تولد تا اسفند          
  . دنگرفت

 و  بررسي شده قبـل از تولـد شـامل بـارداري خواسـته            معيارهاي  
قلـو يـا چنـدقلويي،     ، مصرف كامل اسيد فوليك، تـك      ريزي شده   برنامه

هاي غربالگري سـلامت جنـين در سـه ماهـه اول و دوم               انجام آزمون 
هاي سونوگرافي، مشكلات حين بارداري، منسوب بودن        بارداري، يافته 

والدين، سن مادر، شيوه باروري، تعداد بارداري و سابقه سقط يا مرگ            
  . جنين قبلي در مادر بودند

 Gestational)ل سن بارداري موارد بررسي شده در حين تولد شام

age)                نوع زايمان، وزن، قد و دور سر تولـدي، عقـب افتـادگي رشـد ،
هـاي بـاليني      هاي مـادرزادي و يافتـه      ، ناهنجاري (IUGR)درون رحمي   
  . بيماران بودند
هاي بررسي شده پـس از تولـد عبـارت بودنـد از مـرگ                شاخص

نارسايي رشد   روز، مرگ زير يك سال،       28دوران نوزادي يا مرگ زير      
(Failure To Thrive, FTT) ــاني ــي و زب ــل حركت  9. و وضــعيت تكام

نامه آگاهانه در خلال سه مرحلـه         مورد نياز به همراه رضايت     اطلاعات
آوري و موارد نـاقص از طريـق         مشاوره ژنتيك با والدين بيماران جمع     

 SPSSافـزار    تمـامي آناليزهـا توسـط نـرم       . تماس تلفني تكميل گرديـد    
  .  انجام شد5/11 ويراست

  
  

 و نتـايج مربـوط بـه        1ر جـدول    اطلاعات دموگرافيك بيمـاران د    
   .ها در ادامه آورده شده است هاي پيش، حين و پس از تولد آن بررسي

 مـوارد   %52/64در ايـن مطالعـه       :هاي پيش از تولـد     نتايج بررسي 
 مادران قرص اسـيد     %03/29ريزي شده و     ها، خواسته و برنامه    بارداري

 و  %9/12 فوليك را به طور كامل دريافت كـرده بودنـد در حـالي كـه              
 ديگر به ترتيب اصـلا اسـيد فوليـك دريافـت نكـرده يـا بـه                  07/58%

  . صورت ناكامل دريافت كرده بودند
 سـال،   20 مـوارد زيـر      %18/3سن مـادران در زمـان بـارداري در          

 %52/9 سال و در 35 تا 31 موارد   %4/25 سال،   29 تا   20 موارد   9/61%
ري به صورت طبيعي     موارد بارو  %72/96در  .  سال بود  35موارد بالاي   

 (ART)هاي كمك باروري      موارد ديگر با استفاده از روش      %28/2و در   
قلـويي و    قلـويي، دو   هـاي تـك    بـارداري . اقدام به باروري نموده بودند    

قـسمت اعظـم     . بودنـد  %45/1 و   %7/8،  %85/89قلويي بـه ترتيـب       سه
بــا ايــن وجــود . بــدون مــشكل خاصــي بودنــد) %2/73(هــا  بــارداري
ترين مـشكلات ديـده شـده دوره      و ديابت كنترل شده شايع   فشارخون

اطلاعات  . بود %9/7 و   %5/9ها به ترتيب     بارداري بودند كه فراواني آن    
ها در دسترس بـود كـه         مورد از بارداري   65سونوگرافي دوران جنيني    

هاي   مورد نيز تنها به يافته     14ها طبيعي گزارش شده و در         مورد آن  21
.  اشاره شده بود   سهيدرآمنيو  و پلي  سگوهيدرآمنيواوليغير اختصاصي   

 )Edwardsو  Patauاز جمله دو بيمار مبتلا بـه نـشانگان          ( مورد   21در  
هـاي    ناهنجاري از ناهنجـاري    دو مورد   دوتنها به يك ناهنجاري و در       

هـاي    بيمـار نيـز ناهنجـاري   پـنج در . موجود تشخيص داده شـده بـود    
هـاي كلينيكـي و پـاراكلينيكي     گزارش شـده در سـونوگرافي بـا يافتـه        

 عيمـا گيـري مقـدار      انـدازه  اطلاعات در مورد آزمون    .مطابقت نداشتند 
  مــورد62 بــراي (Nuchal Translucency, NT) نيپــشت گــردن جنــ

باشد كه از اين بين آزمون غربالگري نشانگان داون تنهـا در        موجود مي 
 خطر گزارش   ها طبيعي و كم     مورد انجام شده بود كه نتايج همه آن        22

  .شده است
از نظر سن بارداري در زمان زايمـان         :هاي حين تولد   نتايج بررسي 

، نارس زود   (Term)رسيده   نوزادان به ترتيب     %3/14 و   3/44%،  4/41%
  نوزادان بـا %82/81. بودند (Preterm)  نارس و(Early preterm) هنگام

  در . ا آمدندـه دنيـي بـان طبيعـا زايمـر بـديگ% 18/18عمل سزارين و 

 هايافته

  بررسيروش
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  اطلاعات دموگرافيك بيماران: 1جدول 
   گروه سني

1
NA   

  تعداد(%) 
   مجموع

 تعداد(%) 

   ساليكتر از  بيش
 تعداد(%) 

   ساليك  روز تا29
 تعداد(%) 

   روز28تر از  كم
  تعداد(%) 

  

 سن در زمان مراجعه 53)83/68( 18)38/23( 6)79/7( 77)100( -

 مذكر 33)86/42( 12)58/15( 4)19/5( 49)64/63( -

 مونث 20)97/25( 6)79/7( 2)60/2( 28)36/36( -

 جنس

 3)89/3( فاميلي 26)77/33( 6)79/7( 2)60/2( 34)95/45(

 فاميليغير  26)77/33( 10)99/12( 4)19/5( 40)05/54(

 ازدواج
 والدين

 12)58/15( زنده - - 30)15/46( 30)15/46(

 فوت 11)92/16( 23)38/35( 1)54/1( 35)85/53(

 فعليوضعيت 

  اطلاعات موجود نيست: 1

  
  ها  فراواني آنهمراه باهاي مختلف  ها و ارگان هاي مادرزادي مشاهده شده در سيستم ناهنجاري: 2 جدول

 )تعداد( نوع ناهنجاري تعداد ارگان درگير سيستم يا

، )2 (بدشـكلي پلـك   ،  )2 (لـوچي ،  )2 (اگزوفتـالمي ،  )4 (ميكروفتـالمي ،  )18 (هـاي پـايين قـرار گرفتـه        گـوش  ،)4 (چهره بد شكل   132 سر و صورت
بـد شـكلي   ، )3( آپلازي بينـي  ،)6( ها فاصله افزايش يافته چشم ،  )1( پره گردني ،  )5( گردن كوتاه ،  )15( عقب رفتگي چانه  /كوچكي

جـوش خـوردگي زودرس     ،  )1( كلوبومـاي چـشمي   ،  )17( قوس كـام افـزايش يافتـه      ،  )12( شكاف كام ،  )8( شكاف لب ،  )2( بيني
، )2( بدشـكلي جمجمـه   ،  )5( بدشـكلي گـوش   ،  )5( فونتانـل پهـن   ،  )2( جمجمـه مثلثـي   ،  )8( ميكروسـفالي ،  )4( درزهاي جمجمه 
  .)2( كندگي شبكيه، )1( زبان بزرگ، )1( هولوپروزنسفالي

 آرتروگريپـوزيس ،  )6( انگشتان خميـده  ،  )4(  بهم چسبيده  انگشتان،  )4( انگشت اضافي ،  )8( پا چنبري ،  )1( دست چنبري ،  )1( آمليا 67 اسكلت و اندام
، )5( هـا  ، انحراف جـانبي سـتون مهـره       )5( گوژپشتي،  )1( دست مشت شده  ،  )4( رفتگي مادرزادي لگن  در،  )7( بدشكلي اندام ،  )2(

  .)9( خط صاف كف دست، )5( بدشكلي مهره، )3( پاي راكر باتوم، )1( چسبندگي مهره، )3( بدشكلي قفسه سينه
هيپـوپلازي  /آپلازي  ،  )1( دريچه پيشابراه خلفي  ،  )5( هيدرونفروزيس،  )2( هيپوسپاديازيس،  )1( هيدروسل،  )17( بيضه نزول نكرده   63 تناسلي -ادراري

، )1( حالـب دوشـاخه   ،  )3( آترزي حالـب  ،  )4( في مثانه واكستر،  )1( مثانه نوروژنيك ،  )1( فقدان مثانه ،  )5( فتق كشاله ران  ،  )5( كليه
  .)7( ابهام تناسلي، )6( ميكروفالوس، )3( كيست كليه، )1( ه نعل اسبيكلي

، )1( ارگانومگـالي ،  )10( مقعد سوراخ نشده  ،  )3( انسداد روده ،  )1( آترزي ژژنوم ،  )8( آترزي مري ،  )1( گاستروشزي،  )7( فتق نافي  36 گوارش
  .)1( هاي داخلي  معكوس ارگانجا گيري، )2( هيرشپرونگ، )1( آترزي مجراي صفراوي، )1( فتق ديافراگم

تنگـي  ،  )1( تنگي آئـورت  ،  )1( هيپرتروفي بطن راست  ،  )7( جراي شرياني باز  ، م )9( نقص ديواره بطني  ،  )10( نقص ديواره دهليزي   35 بيماري مادرزادي قلبي
  .)3( تعريف نشده، )3( دكستروكاردي، )1( شريان ريوي

  .)2( ضعف، )1( هيپررفلكسي، )1( نيهيپرتو، )11( هيپوتوني 15 حركتي -سيستم حسي
 آتروفـي مغـزي  ، )1( حفره سـاكرال ،  )1( ريزي داخل جمجمه   خون،  )6( هيدروسفالي،  )1( ميلومننگوسل،  )1( ستون مهره دو شاخه    13 نقص لوله عصبي

  .)2( خال گوشتي كمري، )1(
  .)2( آپلازي ريه، )1( پنوموتوراكس، )2( افزايش فشار ريوي 5 سيستم ريوي

  .)1( اپيدرمولايزيس بولوزا 1 پوست
  367 مجموع
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   664 تا 659، 10، شماره 70، دوره 1391 ديمجله دانشكده پزشكي، دانشگاه علوم پزشكي تهران،  

 آورده  2 آنومالي ديـده شـد كـه بـه تفكيـك در جـدول                367مجموع  
 1گونـه كـه در جـدول         همـان  :هاي پس از تولد    نتايج بررسي  .اند شده

 و ميزان مـرگ زيـر     % 92/16نشان داده شده است ميزان مرگ نوزادي        
 بيش از يك سـال زنـده        مواردي كه % 67/56در  . بود% 3/52سال   يك

% 30موارد وزن كم مشاهده شد و در        % 33/13بودند تاخير رشد و در      
هاي تكاملي انجـام     در بررسي . باقي مانده رشد شيرخواران طبيعي بود     

  .بيماران درجات مختلفي از تاخير تكاملي را نشان دادند% 12/78شده 
  

  
هـاي مـادرزادي در      زمينه شيوع ناهنجـاري   كنون چند مطالعه در     تا

ها عوامل دخيـل در دوران     ايران صورت گرفته است و در برخي از آن        
   5و10-12اند بارداري را نيز بررسي نموده

بـه بررسـي    اي     منتشر شـده   بر اساس جستجوي ما، تاكنون مطالعه     
. زمان وضعيت قبل، حين و پس از تولد اين بيماران نپرداخته است            هم

 بـا  MCAاي از بيمـاران   ين مطالعه بررسي اين عوامل در مجموعـه   در ا 
 %95/45ازدواج فـاميلي در     . وضعيت كروموزومي معلـوم انجـام شـد       

والدين بيماران ديده شد در حالي كه اين ميـزان در جامعـه ايـران بـه                 
دهنـده نقـش     توانـد نـشان     كه اين امر مي    13باشد  مي %38طور ميانگين   

بـا  . باشد هاي مادرزادي مي   ازدواج فاميلي در تسهيل ابتلا به ناهنجاري      
توجه به تاثير تعيـين كننـده باورهـاي دينـي و مـذهبي بـر رفتارهـاي                

كه ازدواج فـاميلي در      باره اين  و تصور غلط در    در ايران اجتماعي مردم   
سازي جامعه كه ايـن مـسئله ريـشه          دين مبين اسلام توصيه شده، آگاه     
   13و14.فرهنگي و عرفي دارد تا مذهبي

 گيـري  تواند تاثير چشم   هاي فرهنگي رسانه ملي مي     از طريق برنامه  
هـاي   در كاهش اين نوع ازدواج در ايران و به تبع آن كاهش ناهنجاري            

ها به صورت خواسته و       بارداري سوم دوحدود   .مادرزادي داشته باشد  
هـا دوز كامـل اسـيد        تـر از نيمـي از آن       ريزي شده بود كه در كم      برنامه

ها  رسد آموزش عمومي خانواده    لذا به نظر مي   . فوليك مصرف شده بود   
 مراجعه به مراكز مشاوره بارداري قبل از اقدام به آن و تاكيـد              در زمينه 

چنـين   بر مصرف كامل اسيد فوليك قبل از شروع و حين بارداري، هم           
سازي آرد نان با اسيد فوليك       هاي وزارت بهداشت در زمينه غني      برنامه
 بـيش از    15.هـا مفيـد باشـد      تواند در كاهش اين دسته از ناهنجـاري        مي

  فـوت شـدند و بـيش از نيمـي از مـوارد زنـده             MCAنيمي از بيماران    

 نيز دچار تاخير تكـاملي      %80 داده و حدود      نشان (FTT) رشد   نارسايي
آگهـي ضـعيف، تـشخيص زودهنگـام ايـن            لذا با توجه به پيش     شدند

بررسـي جنـين از نظـر        استفاده از  بارداري با    18ماران پيش از هفته     بي
توسط سونوگرافيـست مجـرب و    (Detailed fetal scanning) آنومالي

هاي پر خطر براي تمـامي مـادران بـاردار           هاي با ناهنجاري   سقط جنين 
 و سـاير    NTدهـد كـه      نتـايج ايـن مطالعـه نـشان مـي         . شود توصيه مي 

هـاي   اده در غربالگري سلامت جنين، شـاخص      گرهاي مورد استف   نشان
هاي مـادرزادي    مناسبي به منظور استفاده در غربالگري ساير ناهنجاري       

اين در حالي اسـت   . باشند حداقل با شرايط در حال اجراي كنوني نمي       
كـه   16و17كنـد  كه مطالعات ساير كشورها عكس اين مطلب را بيان مـي          

.  در كـشور باشـد  NTصـحيح  تواند بـه دليـل انجـام نا    اين اختلاف مي  
هاي استاندارد و تحـت      تر با استفاده از روش     طراحي مطالعات گسترده  

تـر پيـشنهاد     نظارت كافي در يك يا دو مركز جهت اظهار نظـر قطعـي            
هـاي موجـود سـونوگرافي دوره جنينـي، در           بر اساس يافتـه    .گردد مي
% 67/7چنـين در      نوزادان هيچ آنومالي ذكـر نـشده بـود، هـم           85/53%

هـاي بـاليني و پـاراكلينيكي        هاي گزارش شـده بـا يافتـه        موارد آنومالي 
ها بوده و    دهنده كيفيت نامطلوب اين بررسي      كه نشان  مطابقت نداشتند 

نيازمند همت جدي مسئولين در وزارت بهداشـت جهـت آمـوزش و             
آگهـي    پيش MCAبيماران  . ها دارد  نظارت بر اجراي صحيح اين آزمون     

باشند بنـابراين تـدوين      مرگ و مير زيادي همراه مي     خوبي نداشته و با     
هـاي مـادرزادي و      استانداردهاي تـشخيص پـيش از تولـد ناهنجـاري         

 و NMRنظارت مستمر بر حسن انجـام ايـن اقـدامات جهـت كـاهش          
IMRرسد  ضروري به نظر مي .  

اين مقاله حاصل بخـشي از طـرح تحقيقـاتي تحـت             :سپاسگزاري
هـاي   مي در بيماران مبتلا به ناهنجـاري      بررسي عدم تعادل ژنو   "عنوان  

 مـصوب دانـشگاه علـوم       "مادرزادي غير مندلي با كاريوتايـپ طبيعـي       
  با كد شماره   1388پزشكي و خدمات بهداشتي درماني تهران در سال         

طرح  (چنين صندوق حمايت از پژوهشگران كشور      هم. باشد  مي 8999
هـاي وزارت    ي و اداره ژنتيك مركز مديريت بيمار      )87042100شماره  

نيـز ايـن طـرح را از نظـر مـالي         بهداشت، درمان و آمـوزش پزشـكي        
 از زحمات كليه پزشكان و پرسـتاراني كـه بـه مـا در      .اند حمايت كرده 

چنـين از    ها و اطلاعات بيماران ياري رساندند و هـم         آوري نمونه  جمع
هـاي محتـرم ايـشان كمـال         بيماران شركت كننده در مطالعه و خانواده      

  .ا داريمتشكر ر

 بحث
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Background: Neonatal deaths stand for almost two-thirds of all deaths occurring in 

infants under one year of age. Congenital anomalies are responsible for 24.5% of these 

cases forming a highly important issue for health policy-makers. 

Methods: We studied the pre-, peri- and post-natal conditions of 77 patients with 

multiple congenital anomalies (MCA) through genetic counseling at Several university 

Hospitals, in Tehran, Iran. The collected data were subsequently analyzed using SPSS 

software.  

Results: The patients did not have a good prognosis, demonstrating the need for the 

diagnosis of such diseases early in pregnancy to be of utmost importance. We screened 

for trisomy and nuchal translucency, which the first showed a low risk and the second 

showed normal results in most cases. 

Conclusion: Establishment of standards for prenatal diagnosis of congenital anomalies 

and monitoring their implementation seem to be necessary for the reduction of deaths 

due to congenital anomalies and infant mortality rate (IMR). 

 
Keywords: congenital anomalies, infant mortality rate, neonatal mortality rate, nuchal 

translucency measurement, neonates, prenatal screening. 
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