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ارزيابي سقط مكرر و اهميت عوامل ژنتيكي

خلاصه
به طور کلي س��قط مکرر به صورت دو یا تعداد بیشتري 
اتلاف حاملگي که به صورت پیوس��ته ی��ا منفصل، قبل از 
هفته 24 بارداري تش��خیص داده شده اند، تعریف مي شود. 
در این مقاله عواملي که مظنون به ایجاد سقط مکرر هستند 
مورد بررس��ي ق��رار گرفته و توصیه هایي ب��راي ارزیابي و 
انج��ام آزمایش  هاي لازم ارائه مي ش��ود. ای��ن توصیه ها به 
منظ��ور کمک به مش��اوران ژنتی��ک و متخصصین زنان و 
زایمان، مامائي و مراقبان امر س��لامت م��ادران باردار تهیه 
شده است. لازم به ذکر است که این توصیه ها نباید به عنوان 
یک دس��تورالعمل انحصاري در نظر گرفته شود و همواره 
تجربیات و نظریات تخصصي مراقبین بالیني که متناس��ب 
با ش��رایط ویژه هر مورد اتخاذ مي شود بر توصیه هاي ارائه 

شده مي تواند ارجح باشد.
کلمات کلیدي: سقط مکرر، بارداري، مشاوره ژنتیک

 
مقدمه

س��قط جنین تکراري )RM( مي تواند اثرات مخربي بر 

احساس��ات یک زن و همس��رش بگذارد. هر چند چندین 
عامل ژنتیکي و غیر ژنتیکي در ارتباط با سقط شناخته شده 
است، ولي یک دیدگاه استاندارد به منظور کمک به مراقبان 
حرفه اي س��لامت در ارزیابي و مشاوره آن ها از زوج هاي 
داراي س��قط وجود ندارد. بر اس��اس مطالعات انجام شده 
در نق��اط مختلف جهان، حداقل 15 � 10 % حاملگي ها به 
س��قط جنین منجر مي شوند و بیشتر سقط ها در سه ماه اول 
بارداري اتفاق مي افتند. سقط جنین در مراحل اولیه بارداري 
)کمتر از 8 هفته( ممکن اس��ت شیوع بیشتري داشته باشد 
چرا که این امکان وجود دارد که برخي از زنان تش��خیص 
ندهند که حامله هس��تند و س��قط جنین را به سادگي یک 
دوره عادت ماهانه با تاخی��ر مي پندارند. با افزایش کاربرد 
تست هاي خانگي حاملگي، امروزه سقط جنین در مراحل 
اولیه بارداري بیش��تر تش��خیص داده مي شوند که ثمره آن 
مراجعه تعداد بیشتري از زوج ها جهت بررسي مي باشد. با 
افزایش س��ن مادر ریسک سقط جنین هم به علت فراواني 
بالاي تش��کیل جنین ب��ا اختلالات کروموزوم��ي افزایش 
مي یابد. این ریس��ک براي زناني که 45 سال یا بیشتر دارند 
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ممکن اس��ت به 75 % برسد. بر اساس گزارش هاي موجود، 
تقریبا 5 � 3 درصد از زنان پیش��ینه اي از یک سقط دارند. در 
تقریبا 50 % زوج هاي داراي س��قط ب��ا وجود ارزیابي کامل، 
اتیولوژي آن ناشناخته مي ماند به همین علت آن ها جز موارد 
با دلیل ناشناخته طبقه بندي مي شوند. تخمین زده شده است 
که زوج هاي داراي با دلایل ناشناخته مي توانند بیش از 75 % 

شانس حاملگي موفق داشته باشند )1(.

عواملي موثر در سقط جنين
عوامل��ي که موجب س��قط جنین تکراري مي ش��وند و به 
طور مداوم تش��خیص داده مي ش��وند به صورت زیر خلاصه 

مي شوند. 

آنومالي هاي آناتوميكي رحم
س��قط جنین تکراري به علت بیماري هاي ساختماني رحم 
ظاه��را بیش��تر در دو ماه اول ب��ارداري اتف��اق مي  افتد که به 
میزان زیادي به نوع بیماري رحم بس��تگي دارد. بیماري هاي 
اصل��ي رحم ت��ک گی��ر هس��تند و 27 � 15 درص��د موارد 
س��قط را تش��کیل مي دهد. ش��ایع ترین بیماري  هاي مشترک 
 رحم��ي در زن��ان داراي س��قط جنین تکراري ش��امل رحم 
Septate,  Bicornuante و Didelphic مي شود. انومالي 
گ��ردن رحم، به هر دو صورت مادر زادي یا اکتس��ابي عامل 
ح��دود 10 % اتلاف حاملگي ها )قبل از هفته 24( مي باش��د 
و تع��داد قابل ملاحظ��ه اي از تولده��اي زودرس را موجب 
مي شود. برخي از آنومالي هاي گردن رحم به علت زخم و یا 
درمان جراحي بد ش��کلي ها به وجود مي آیند. مطالعات اخیر 
نشان دهنده نقص ساختاري کلاژن بافت گردن )مانند: کلاژن 
تیپ V و ІV ( به عنوان عاملي که در سقط جنین نقش دارد 

در نظر گرفته شده است که نیاز به بررسي بیشتر دارد )1(.

بيماري هاي غدد مترشحه داخلي
گلیکولی��زه  هموگلوبی��ن  س��طح  افزای��ش  ب��ا   زنان��ي 
 )Mellitus به علت دیابت کنترل نشده( (HbA1c)A1c
افزایش سقط جنین را نشان مي دهند. مکانیسمي که به واسطه 
آن دیابت کنترل نش��ده وابس��ته به انس��ولین موجب اتلاف 
حاملگي مي ش��ود ناشناخته است. عملکرد ناقص تیروئید در 

حالت حاد بیش��تر موجب عقیمي تا س��قط مي ش��ود. با این 
حال حضور اتوآنت��ي بادي ها در بافت تیروئی��د )مانند آنتي 
تیروگلوبولین، تیروئید پروکس��یداز( در ایجاد سقط هم نقش 
دارند. اگر چه مدرکي دال بر کارآمدي این روش وجود ندارد 
و آزمایش ه��اي کنترل اتفاقي لازم اس��ت در برخي از مراکز 
درمان��ي تزریق داخل وری��دي ایمونوگلوبولین )IVIG( در 

حضور این آنتي بادي ها انجام شود.

بيماري هاي ايمونولوژيكي
به نظر مي رسد که ترکیبات ایمونولوژیکي نقش موثري در 
وقوع س��قط جنین تکراري داشته باش��ند. اما به نظر مي رسد 
که پس زني جنین ممکن اس��ت در مواردي که در آن والدین 
نوزاد داراي الل هاي HLA � DQ خیلي مش��ابه هستند رخ 
دهد ولي این مس��ئله به طور قطعي روشن نشده و تحقیقات 
مختل��ف نتایج ض��د و نقیضي را در مورد این نظریه نش��ان 
مي دهند. س��ندروم آنتي فس��فولیپید در 40 � 15 درصد زنان 
داراي سقط تشخیص داده شده است و در آن هایي که سطح 
بالاي آنتي کاردیولیپین آنتي بادي تش��خیص داده شده است 
داراي ریس��ک بالاتري براي اتلاف بارداري بعدي در تمامي 
دوره هاي س��ه ماهه هستند. به همین علت آزمایش هاي آنتي 
کاردیولیپین آنتي بادي و Lupus anticoagulant در زنان 

داراي سقط مکرر قابل توصیه مي باشد )2و3(.

عفونت ها و عوامل عفوني
عفونت مادري، بیشتر به وسیله Mycoplasma، با سقط 
یک حاملگي همراه اس��ت اما این موضوع ارتباط روش��ني با 
سقط جنین تکراري نشان نمي دهد. نقش کلامیدیا در سقط  هاي 
تکراري نیز نامعلوم مي باش��د. ولي ارتباط سیتومگالوویروس 
با نوع تک گیر س��قط جنین ولي نه نوع تکراري آن مشخص 

شده است )1(. 

عوامل محيطي
ق��رار گرفتن طولاني مدت در مع��رض عوامل محیطي که 
موجب س��قط جنین تکراري مي شوند اغلب نگراني والدین 
را افزای��ش مي دهد. معمولا یافتن پاس��خ صریحي براي این 
نگراني ه��ا و مس��لم فرض ک��ردن نقش فاکتوره��اي مختل 
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کننده اي چون س��ن مادر، دوز بالقوه توکسین  ها، مدت زمان 
در معرض قرار گیري، ارائه اسناد در معرض قرار گیري براي 
هر حاملگي، فاکتورهاي فیزیولوژیکي و اسناد اتلاف بارداري 
مشکل است. چون قرار گرفتن در معرض توکسین  ها معمولا 
به صورت ممتد انجام نمي گیرد. این که آن ها تنها دلیل سقط 
جنین تکراري در یک فرد باشند غیر محتمل به نظر مي رسد. 
موارد اس��تثنا شامل استنشاق مزمن دود سیگار، مصرف بیش 
از ح��د قهوه و الکل و در معرض ق��رار گیري هاي مزمن به 
علت وضعیت ش��غلي مي باشد. فرکانس س��قط در زناني که 
س��یگاري هس��تند 80 � 20 % بیش از حد انتظار اس��ت که 
ریسک در میان سیگاري  هاي شدید بیشترین مقدار را دارد. با 
این حال رابطه بین سیگار و سقط جنین خود به خودي وقتي 
که تمامي فاکتورهاي خطر س��از دیگر لحاظ ش��وند از لحاظ 

آماري اهمیتي ندارد )1و 2(. 
گزارش ها نشان مي دهد که از لحاظ آماري ارتباط معنا داري 
بین مصرف قهوه و الکل )تاثیر وابسته به دوز( و سقط جنین 
وجود دارد. علیرغم دشواري هاي ذاتي که در ارزیابي تماس 
با توکس��ین هاي محیطي به عنوان عامل سقط جنین تکراري 
وجود دارد، ش��رح مفصل پیش��ینه هاي در معرض قرار گیري 
حاملگي ک��ه روي داروه��اي درماني، تماس ه��اي محیطي    
شغلي و کاربرد دارو در رفع خستگي متمرکز هستند و ممکن 
اس��ت در طول بارداري هایي که به سقط ختم شده اند اتفاق 
افتاده باشند، باید مشخص شود. مشاوره تراتولوژي مقدماتي 
باید با توجه به دوز تماس��ي، س��ن ب��ارداري جنین و درک 
دوره )همه یا هیچ( بررس��ي شود. تهیه لیستي از تراتوژن هاي 
بالق��وه که زوج ها درباره آن ها نگران هس��تند و آگاهي دادن 
درب��اره این فاکتورها مي تواند از احس��اس گناهي که والدین 
راجع به اتلاف حاملگي دارند بکاهد. اطلاعات بیشتر درباره 
تراتوژن ها و سرویس  هاي قابل دسترس را مي توان از سازمان 

سرویس هاي اطلاعاتي تراتوژن یا )OTIS( به دست آورد.
)http: /  / otispregnancy.org / home.html(

نقص هاي كرومزومي و تك ژني
در 70 � 50 % س��قط هاي جنی��ن، بیماري کروموزومي در 
محصول حاملگي )POC( دیده مي ش��ود. انتظار مي رود که 
نتیج��ه نرمال POC به ص��ورت 46XX در POC بیش از 

آن که نتیجه آنالیز جنین باشد به آلودگي با سلول هاي مادري 
مربوط ش��ود. متداول ترین کاریوتایپ  هاي ابنرمال ش��ناخته 
ش��ده مونوزومي X، ترزومي 16 و دیگر تریزومي  ها هستند. 
در اکثر موارد کاریوتایپ  والدین نرمال است. تصور مي شود 
که در شرایط آن ها سقط به علت آنیوپلوئیدي جنین پیشامدي 
تک گیر با ریسک وقوع مجدد ناچیز باشد. در زوجي که قبلا 
کاریوتایپ محصول س��قط انیوپلوئیدي تش��خیص داده شده 
است ش��انس داش��تن یک حاملگي موفق در آینده بیشتر از 
زوجي اس��ت ک��ه داراي کاریوتایپ نرمال مي باش��ند. با این 
حال در برخي تحقیقات انجام گرفته خاطر نش��ان شده است 
که زناني که قبلا سقط با آنیو پلوئیدي داشته اند در حاملگي 

بعدي ریسک وقوع مجدد آنیوپلوئیدي افزایش مي یابد.
شیوع اختلال کروموزومي در بیماراني با سابقه سقط جنین 
تکراري کمتر از آن هایي اس��ت که س��قط هاي اس��پورادیک 
داش��ته اند. در زن هاي داراي س��قط مکرر، تقریبا 32 � 25 % 
محصول سقط، داراي کاریوتایپ غیر طبیعي مي باشد. علاوه 
بر آنالیز کرموزومي جنیني روي POC، ارزیابي پاتولوژیکي 
کام��ل جنین و جفت نیز باید انجام ش��ود. این روش ممکن 
است بیماري هایي نظیر هیدرپس جنیني، اسپینابفیداي شدید 
و اننس��فالي را شناس��ایي کند که مي تواند یک یافته مجزا یا 

ناشي از یک سندروم ژنتیکي باشد )4(. 
در حدود 5 � 3 % زوج  هایي با س��قط جنین تکراري، یک 
نفر داراي یک بیماري س��یتوژنتیکي مي باش��د. لذا بررس��ي 
س��یتوژنتیک زوجین ضروري است. اگر موارد دیگري چون 
بیم��اري رحم را از ابتدا اس��تثنا کنیم حتي فراواني بیش��تري 
از بیماري ه��اي کاریوتایپ��ي درمیان زوج هاي داراي س��قط 
مکرر دیده مي ش��ود. ب��ه عنوان مثال در ش��یوع بیماري هاي 
کروموزوم��ي والدین در زوج هاي داراي س��قط مکرر حدود 
10 � 8 % گزارش ش��ده اس��ت. این مطالعات همچنین نشان 
مي دهد که این فراواني مس��تقل از تعداد اتلاف هاي حاملگي 
در گذش��ته اس��ت. جابجایي متقابل و جابجایي رابرتس��وني 
از معم��ول تری��ن آنومالي هاي کروموزومي هس��تند. هرچند 
آنومالي عددي، واژگوني و موزاییک هم دیده مي ش��ود. لازم 
است، ماهیت دقیق نوع بازآرایي کروموزومي و سابقه آن در 
دیگر اعضاي فامیل که داراي بازآرایي و تاریخچه تولید مثلي 
مش��ابهي هستند به دقت بررسي شود تا در صورتي که نقص 
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مزبور اتیولوژي س��قط جنین هاي تکراري یک زوج باش��د، 
مشخص ش��ود. پایگاه زیر اطلاعات بیش��تري در خصوص 

انواع بیماري هاي کروموزومي و سقط در اختیار مي گذارد:
http: /  / www.thegeneticsscenter.com / transrsk.htm

در مطالع��ه اي افزایش میزان آنیوپلوئی��دي کروموزوم  هاي 
X ،13،18،21 وY در اس��پرم مردان��ي ک��ه همس��ر آن ه��ا 
داراي بارداري های��ي با ثمره س��قط جنین تک��راري بودند با 
اس��تفاده از هیبریداس��یون درجا فلورس��انت )FISH( نشان 
داده ش��ده اس��ت. البته مردان فوق عموما" داراي کاریوتیپ 
نرمال مي باش��ند. این مس��ئله نش��انگر این واقعیت است که 
آنیوپولوئیدي حاصله ممکن است ناشي از موزائیک رده هاي 
سلول زاینده جنسي و یا فرآیندي که موجب افزایش عمومي 
عدم تفرق کروموزومي مي شود باشد. با پیشرفت تکنیکي در 
آزمایش هاي س��یتوژنتیک مثل هیبریداسیون مقایسه اي ژنوم 
)CGH( و اس��تفاده از پروب هاي FISH س��اب تلومري، 
مش��اهده فراواني انومالي  ه��اي کاریوتایپ��ي نظیر نقص  هاي 
کوچک کروموزومي و بازآرایي ها در زوج  هاي داراي س��قط 

مکرر افزایش یافته است )4(.
 )TS( ریسک سقط خود به خودي زنان داراي سندروم ترنر
که داراي خطوط س��لولي موزاییک 46XX و 47XXX یا 
)Xp( Xحذف هاي بخش بسیار انتهایي بازوي بلند کروموزوم
هس��تند بسیار زیاد اس��ت. مطالعات انجام شده بر روي زنان 
TS نش��ان مي دهد که در بیش از 39 درصد موارد حاملگي ها 

به سقط خود به خودي منجر شده اند. 
برخ��ي از اخت��لالات تک ژني به ص��ورت تیپیک موجب 
ات��لاف حاملگ��ي در دومین و س��ومین س��ه م��اه حاملگي 
مي شوند. ازدواج هاي خویشاوندي خطر ابتلا به بیماري هاي 
تک ژني را افزایش مي دهد. زیرا ش��انس این که هر دو والد 
حامل ژن مغلوب بیماري مش��ابهي باشند که از جد مشترک 
به ارث برده اند افزایش مي یابد. آلفا تالاس��مي مثالي از بیمار 
تک ژني اس��ت که ممکن است موجب اتلاف حاملگي شود. 
جنین هایي با چهار ژن آلفا گلوبین حذف ش��ده هموگلوبین 
بارت��ز را گس��ترش مي دهن��د که موجب م��رگ در دومین و 
سومین س��ه ماهه حاملگي مي ش��ود. اتلاف جنین وابسته به 
آلفا تالاس��مي تنها زماني نگران کننده است که زوجین حامل 
الل هاي داراي حذف کامل در حالت سیس باشند )حذف هر 

دو ژن آلفا هموگلوبین روي یک کروموزوم( )4و5(. 
گزارش ه��اي ضد و نقیضي درباره افزایش فراواني س��قط 
جنی��ن در زن��ان داراي دیس��تروفي میوتونیک وج��ود دارد. 
تش��خیص دیس��تروفي میوتونیک در زنان داراي سقط جنین 
 myotonia تکراري با پیشینه شخصي یا خانوادگي میوتوني
)کاه��ش توانایي در به اس��تراحت در آوردن ماهیچه منقبض 
شده(، اختلالات ش��ناختي و ضعف عضلاني پیش رونده به 
وی��ژه زماني که در مراحل اولیه ق��رار دارد، باید مورد توجه 

قرار گیرد. 
وقت��ي اتلاف چندین جنین مذکر در یک خانواده به خوبي 
ش��ناخته ش��ده اس��ت باید بیماري هاي غالب پیوس��ته روي 

کروموزوم X که در مردان کشنده است بررسي شوند. 
یکي دیگ��ر از آنومالي هاي ژنتیکي، انحراف برجس��ته در 
الگو ع��دم توازن در غیر فعال ش��دن کروموزوم X اس��ت. 
افزایش ن��رخ انحراف غیر فعال س��ازي X را در زنان داراي 
 س��قط مک��رر ح��دود 18 % در مقایس��ه با ن��رخ حالت پایه
 6 % برآورد کرده اند. انتخاب قبل از غیر فعال سازي موجب 
حذف س��لول هایي که حامل یک الل موتانت فعال در زناني 
که حامل برخي بیماري هاي پیوسته روي X و کروموزوم هاي 
X غیر طبیعي از لحاظ س��اختاري هستند مي شود. این پدیده 
مي تواند توضیحي براي بخشي از سقط جنین هاي تکراري و 
انحراف در غیر فعال سازي X باشد یکي از این قبیل مثال ها 
خانواده اي اس��ت که در آن حذف در ژن فاکتور VІІІ همراه 
عدم توازن در غیر فعال س��ازي X و RM تفکیک مي ش��ود. 
این احتمال وجود دارد که رشد و نمو جنین از تعداد کاهش 
یافته اي س��لول هاي جنیني ریس��ک س��قط را افزایش دهد. 
یک��ي از توضیحات براي این پدیده این اس��ت که کاهش در 
تعداد س��لول هاي جنیني موجب پیدایش آنومالي هایي مانند 
تریزومي موزاییک مي شود. به ترتیب کاهش تعداد سلول هاي 
جنیني ممکن اس��ت پیامد کاهش نقش محافظتي رحم باشد 
که با افزایش ریس��ک تریزومي همراه است. با این حال همه 
مطالع��ات وجود ارتب��اط بین انحراف غیرفعال س��ازي X و 
نتیج��ه حاملگي را تایید نمي کنن��د و برقراري ارتباط بین این 

یافته ها به تحقیقات بیشتري احتیاج است. 
گزارش هایي براس��اس تحقیقات انجام گرفته روي چندین 
جمعیت پیش��نهاد مي کنند بارداري هایي که براي آبستن شدن 
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از تکنول��وژي لقاح مصنوعي )ART( اس��تفاده مي کرده اند 
 ART .س��قط جنین بالاتري را از حد انتظار نش��ان مي دهند
شامل لقاح در محیط آزمایش��گاهي، انتقال جنین به صورت 
transcervical، انتق��ال جنی��ن منجمد، جنی��ن انتقال داده 
 ART .شده، انتقال تخمک و گامت به درون فالوپ مي شود
خودش موجب افزایش ریس��ک نمي ش��ود ام��ا فاکتورهاي 
اختلالگري چون کیفیت اووسیت / جنین، سن مادر، استعمال 
تنباکو، اندیکس mass baby، س��ندروم رحم پلي سیستیک 
و اتیولوژي ناباروري با افزایش احتمال اتلاف حاملگي همراه 
مي ش��وند. ارزیاب��ي ژنتیکي پیش از کاش��ت )PGD( براي 
تش��خیص بیماري هاي کروموزومي قبل از جایگزیني، براي 
بیماراني که داراي پیش��ینه داش��تن جنین آنیوپلوئیدي حامل 

جابجایي متعادل شناخته شده هستند توصیه مي شود. 

توصيه هاي ارزيابي زوج هايي با سقط جنين تكراري 
ارزیابي و آزمایش پیشنهادي براي زوج هایي با سقط جنین 

تکراري به صورت زیر قابل توصیه است. 
الف( به دس��ت آوردن پیشینه بالیني و بارداري شخص از 
مشاور)ها(. توصیه مي ش��ود در صورت امکان ارزیابي کامل 

بافت جنین و جفت باید دنبال شود. 
ب( اسناد مربوط به تاریخچه پزشکي خانوادگي 

 � به کارگیري س��مبل هاي استاندارد شجره نامه، به دست 
آوردن اطلاعات پیشینه خویشان درجه 1و2 از مشاور)ها(. 

 � توجه ویژه اي باید به خویشاوندان درجه 1و2 که احتمالا 
پیش��ینه اي از عقب ماندگ��ي ذهني، ناتواني ه��اي یادگیري، 
ضعف عضلاني پیش رونده، عقیمي، س��قط، سقط تکراري و 

بیماري هاي انعقادي داشته مبذول گردد.
 � گزارش نژاد هر دو دسته پدر بزرگ ها و مادر بزرگ ها

 � به هر گونه هم خوني توجه شود. تهیه اسناد رابطه دقیق 
خویشاوندي در ازدواج هاي فامیلي بر اساس شجره نامه.

 � مقایسه گزارش هاي تشخیصي از پیشینه ژنتیکي خانواده 
با گزارش هاي پزشکي در صورت امکان

 � اس��ناد مربوط به نتای��ج Thrombophilia، مطالعات 
کروموزومي و تست هاي ژنتیک مولکولي 

 � حفظ اس��ناد تاریخچه خانوادگي با رازداري و احترام به 
مشاور)ها( و دیگر اعضاي خانواده 

 � ب��ا ارجاع های��ي ب��ه دیگ��ر متخصصان پزش��کي جنین  
هورمون ه��اي درون ریز تولید مثل��ي و gynecology باید 
بررسي ش��ود تا مادراني که موجب س��قط جنین مکرر شده 

اند مستثني شوند.
ج( توصيه هاي ارزيابي و آزمايش ژنتيكي

زوج ها ممکن است قبلا به وسیله متخصص زنان و غدد یا 
متخصص پزش��کي جنین و دیگر متخصصان ارزیابي و مورد 
 )ultrasound ،آزمای��ش )مثل آنتي بادي آنتي فس��فولیپید
ق��رار گرفته و پی��ش از این براي حذف دیگر دلایل س��قط 
جنین بررسي شده باشند. ارجاع به متخصص ژنتیک هنگامي 
مجاز اس��ت که جواب آزمایش هاي قبلي نرمال بوده باش��د 
و ارزیابي پیش��ینه ب��ارداري و خانوادگي احتمال وجود دلیل 
ژنتیکي را براي زوج هاي با س��قط مکرر پیشنهاد کند. علاوه 
بر ارزیابي کامل پاتولوژیکي جنین و جفت در صورت امکان 
باید آنالیز کروموزومي روي بافت هاي جنیني گرفته ش��ده از 
POC به س��رعت تهیه ش��ود. تهیه کاریوتای��پ معمولي هر 
ی��ک از والدین یک عمل اس��تاندارد ب��وده و خانم نیز براي 
 G2021A و پروترمبی��ن Leiden V موتاس��یون فاکت��ور
 Thrombophilias ،بررسي ش��ود. آزمایش براي بررسي
با ش��یوع کمتر ب��راي زناني که داراي تاریخچه ش��خصي و 
ی��ا خانوادگي Venous thromboembolism هس��تند 
انجام ش��ود. آزمای��ش موتاس��یون هاي MTHFR در خانم 
داراي اتلاف حاملگي تکراري براساس مطالعات در دسترس 
جاري توصیه نمي ش��ود. تس��ت ژنتیکي آلفا تالاس��مي براي 
افرادي با اجداد آس��یاي جن��وب ش��رقي و مدیترانه اي با یا 
بدون پیش��ینه ش��خصي یا خانوادگي توصیه مي شود. کاربرد 
مطالعات کروموزومي ویژه مثل هیبریداسیون مقایسه اي ژنوم 
)CGH(، مطالعه Subtelomeric، بررس��ي هاي اینترفازي 
روي اسپرم و آزمایش هاي انحراف از الگوي غیر فعال سازي 
X در حال حاضر ضروري نیس��ت زیرا س��ودمندي کلینیکي 

آن ها هنوز مشخص نشده است.
 به طور خلاصه، تنظیم یک توصیه تش��خیصي و مش��اوره 
ژنتیکي کامل براي همه زوج هاي با س��قط جنین مکرر امري 
بس��یار مشکل مي باشد. نظر به این که چندین اتیولوژي وجود 
دارد و همچنین موضوعات فیزیولوژیکي و فرهنگي هم باید 
رسیدگي ش��وند. مطالعات اخیر نش��ان داده که تاسیس یک 
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کلینیک س��قط، که در آن متخصص��ان مختلف براي ویزیت 
زوج هایي با سقط جنین تکراري مهیا باشند، اضطراب زوج ها 
را کاه��ش مي دهد. زی��را آن ها را قادر مي س��ازد تا زودتر از 
علت مطلع شوند و ارزیابي در بازه زماني کوتاه تري پیگیري 
مي شود. در هنگام ویزیت بالیني فرد /  زوج ضروري است که 
پزش��ک جزییات بارداري، پیش��ینه هاي پزشکي و خانوادگي 
را به دس��ت آورد تا بتواند آزمایشي را که به احتمال بیشتري 
نتایج آگاهي بخش خواهد داش��ت، مش��خص کند. مشاوره 
زوج هاي داراي س��قط باید با در نظر داشتن ضربه احساسي 

عمیق اتلاف هاي حاملگي و نیز واکنش خویش��اوندان هنگام 
مش��خص ش��دن اتیولوژي ژنتیک��ي انجام گیرد. مش��اوران 
ژنتیک و دیگر متخصصان س��لامت باید از باورهاي شخصي 
و فرهنگي زوج راجع به س��قط جنین آگاهي داش��ته باشند. 
درک و تصدی��ق ان��دوه زوج و تعیی��ن ش��انس واقعي آن ها 
ب��راي داش��تن تولید مثل موفق مهم اس��ت حت��ي اگر علت 
س��قط ش��ناخته نش��ده باش��د. به علاوه در م��وارد مقتضي 
 بای��د ارجاع به گروه ه��اي حمایت��ي و روان درمان حرفه اي

 انجام شود.
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