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ارزيابي سقط مكرر و اهميت عوامل ژنتيكي

خلاصه
به طور كلي س��قط مكرر به صورت دو يا تعداد بيشتري 
اتلاف حاملگي كه به صورت پيوس��ته ي��ا منفصل، قبل از 
هفته 24 بارداري تش��خيص داده شده‌اند، تعريف مي‌شود. 
در اين مقاله عواملي كه مظنون به ايجاد سقط مكرر هستند 
مورد بررس��ي ق��رار گرفته و توصيه‌هايي ب��راي ارزيابي و 
انج��ام آزمايش‌‌هاي لازم ارائه مي‌ش��ود. اي��ن توصيه‌ها به 
منظ��ور كمك به مش��اوران ژنتي��ك و متخصصين زنان و 
زايمان، مامائي و مراقبان امر س�المت م��ادران باردار تهيه 
شده است. لازم به ذكر است كه اين توصيه‌ها نبايد به عنوان 
كي دس��تورالعمل انحصاري در نظر گرفته شود و همواره 
تجربيات و نظریات تخصصي مراقبين باليني كه متناس��ب 
با ش��رايط ويژه هر مورد اتخاذ مي‌شود بر توصيه‌هاي ارائه 

شده مي‌تواند ارجح باشد.
كلمات كليدي: سقط مكرر، بارداري، مشاوره ژنتكي

 
مقدمه

س��قط جنين تكراري )RM( مي‌تواند اثرات مخربي بر 

احساس��ات كي زن و همس��رش بگذارد. هر چند چندين 
عامل ژنتكيي و غير ژنتكيي در ارتباط با سقط شناخته شده 
است، ولي كي ديدگاه استاندارد به منظور كمك به مراقبان 
حرفه‌اي س�المت در ارزيابي و مشاوره آن‌ها از زوج‌هاي 
داراي س��قط وجود ندارد. بر اس��اس مطالعات انجام شده 
در نق��اط مختلف جهان، حداقل 15 ـ 10 % حاملگي‌ها به 
س��قط جنين منجر مي‌شوند و بيشتر سقط‌ها در سه ماه اول 
بارداري اتفاق مي‌افتند. سقط جنين در مراحل اوليه بارداري 
)كمتر از 8 هفته( ممكن اس��ت شيوع بيشتري داشته باشد 
چرا كه اين امكان وجود دارد كه برخي از زنان تش��خيص 
ندهند كه حامله هس��تند و س��قط جنين را به سادگي كي 
دوره عادت ماهانه با تاخي��ر مي‌پندارند. با افزايش كاربرد 
تست‌هاي خانگي حاملگي، امروزه سقط جنين در مراحل 
اوليه بارداري بيش��تر تش��خيص داده مي‌شوند كه ثمره آن 
مراجعه تعداد بيشتري از زوج‌ها جهت بررسي مي‌باشد. با 
افزايش س��ن مادر ريسك سقط جنين هم به علت فراواني 
بالاي تش��يكل جنين ب��ا اختلالات كروموزوم��ي افزايش 
ميي‌ابد. اين ريس��ك براي زناني كه 45 سال يا بيشتر دارند 

 دكتر صادق وليان بروجني 
متخصص ژنتيك پزشكي، استاد ژنتيك دانشگاه اصفهان، رئيس مركز 

ژنتيك پزشكي اصفهان
svallian@sci.ui.ac.ir

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 la

bd
ia

gn
os

is
.ir

 o
n 

20
26

-0
6-

04
 ]

 

                               1 / 6

http://labdiagnosis.ir/article-1-69-en.html


37
فصلنامه آزمایشگاه و تشخیص- پاییز 1393- شماره 25

ممكن اس��ت به 75 % برسد. بر اساس گزارش‌هاي موجود، 
تقريبا 5 ـ 3 درصد از زنان پيش��ينه‌اي از كي سقط دارند. در 
تقريبا 50 % زوج‌هاي داراي س��قط ب��ا وجود ارزيابي كامل، 
اتيولوژي آن ناشناخته مي‌ماند به همين علت آن‌ها جز موارد 
با دليل ناشناخته طبقه بندي مي‌شوند. تخمين زده شده است 
كه زوج‌هاي داراي با دلايل ناشناخته مي‌توانند بيش از 75 % 

شانس حاملگي موفق داشته باشند )1(.

عواملي موثر در سقط جنين
عوامل��ي كه موجب س��قط جنين تكراري مي‌ش��وند و به 
طور مداوم تش��خيص داده مي‌ش��وند به صورت زير خلاصه 

مي‌شوند. 

آنومالي‌هاي آناتوميكي رحم
س��قط جنين تكراري به علت بيماري‌هاي ساختماني رحم 
ظاه��را بيش��تر در دو ماه اول ب��ارداري اتف��اق مي‌‌افتد كه به 
ميزان زيادي به نوع بيماري رحم بس��تگي دارد. بيماري‌هاي 
اصل��ي رحم ت��ك گي��ر هس��تند و 27 ـ 15 درص��د موارد 
س��قط را تش��يكل مي‌دهد. ش��ايع ترين بيماري‌‌هاي مشترك 
 رحم��ي در زن��ان داراي س��قط جنين تكراري ش��امل رحم 
Septate,  Bicornuante و Didelphic مي‌شود. انومالي 
گ��ردن رحم، به هر دو صورت مادر زادي يا اكتس��ابي عامل 
ح��دود 10 % اتلاف حاملگي‌ها )قبل از هفته 24( مي‌باش��د 
و تع��داد قابل ملاحظ��ه‌اي از تولده��اي زودرس را موجب 
مي‌شود. برخي از آنومالي‌هاي گردن رحم به علت زخم و يا 
درمان جراحي بد ش��كلي‌ها به وجود مي‌آيند. مطالعات اخير 
نشان دهنده نقص ساختاري كلاژن بافت گردن )مانند: كلاژن 
تيپ V و ІV ( به عنوان عاملي كه در سقط جنين نقش دارد 

در نظر گرفته شده است كه نياز به بررسي بيشتر دارد )1(.

بيماري‌هاي غدد مترشحه داخلي
گلكيولي��زه  هموگلوبي��ن  س��طح  افزاي��ش  ب��ا   زنان��ي 
 )Mellitus به علت ديابت كنترل نشده( )HbA1c(A1c
افزايش سقط جنين را نشان مي‌دهند. مكانيسمي كه به واسطه 
آن ديابت كنترل نش��ده وابس��ته به انس��ولين موجب اتلاف 
حاملگي مي‌ش��ود ناشناخته است. عملكرد ناقص تيروئيد در 

حالت حاد بيش��تر موجب عقيمي تا س��قط مي‌ش��ود. با اين 
حال حضور اتوآنت��ي بادي‌ها در بافت تيروئي��د )مانند آنتي 
تيروگلوبولين، تيروئيد پروكس��يداز( در ايجاد سقط هم نقش 
دارند. اگر چه مدركي دال بر كارآمدي اين روش وجود ندارد 
و آزمايش‌ه��اي كنترل اتفاقي لازم اس��ت در برخي از مراكز 
درمان��ي تزريق داخل وري��دي ايمونوگلوبولين )IVIG( در 

حضور اين آنتي بادي‌ها انجام شود.

بيماري‌هاي ايمونولوژيكي
به نظر مي‌رسد كه تريكبات ايمونولوژكيي نقش موثري در 
وقوع س��قط جنين تكراري داشته باش��ند. اما به نظر مي‌رسد 
كه پس زني جنين ممكن اس��ت در مواردي كه در آن والدين 
نوزاد داراي الل‌هاي DQ ـ HLA خيلي مش��ابه هستند رخ 
دهد ولي اين مس��ئله به طور قطعي روشن نشده و تحقيقات 
مختل��ف نتايج ض��د و نقيضي را در مورد اين نظريه نش��ان 
مي‌دهند. س��ندروم آنتي فس��فوليپيد در 40 ـ 15 درصد زنان 
داراي سقط تشخيص داده شده است و در آن‌هايي كه سطح 
بالاي آنتي كارديوليپين آنتي بادي تش��خيص داده شده است 
داراي ريس��ك بالاتري براي اتلاف بارداري بعدي در تمامي 
دوره‌هاي س��ه ماهه هستند. به همين علت آزمايش‌هاي آنتي 
كارديوليپين آنتي بادي و Lupus anticoagulant در زنان 

داراي سقط مكرر قابل توصيه مي‌باشد )2و3(.

عفونت‌ها و عوامل عفوني
عفونت مادري، بيشتر به وسيله Mycoplasma، با سقط 
كي حاملگي همراه اس��ت اما اين موضوع ارتباط روش��ني با 
سقط جنين تكراري نشان نمي‌دهد. نقش كلاميديا در سقط‌‌هاي 
تكراري نيز نامعلوم مي‌باش��د. ولي ارتباط سيتومگالوويروس 
با نوع تك گير س��قط جنين ولي نه نوع تكراري آن مشخص 

شده است )1(. 

عوامل محيطي
ق��رار گرفتن طولاني مدت در مع��رض عوامل محيطي كه 
موجب س��قط جنين تكراري مي‌شوند اغلب نگراني والدين 
را افزاي��ش مي‌دهد. معمولا يافتن پاس��خ صريحي براي اين 
نگراني‌ه��ا و مس��لم فرض ك��ردن نقش فاكتوره��اي مختل 
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كننده‌اي چون س��ن مادر، دوز بالقوه توكسين ‌ها، مدت زمان 
در معرض قرار گيري، ارائه اسناد در معرض قرار گيري براي 
هر حاملگي، فاكتورهاي فيزيولوژكيي و اسناد اتلاف بارداري 
مشكل است. چون قرار گرفتن در معرض توكسين‌‌ها معمولا 
به صورت ممتد انجام نمي‌گيرد. اين كه آن‌ها تنها دليل سقط 
جنين تكراري در كي فرد باشند غير محتمل به نظر مي‌رسد. 
موارد اس��تثنا شامل استنشاق مزمن دود سيگار، مصرف بيش 
از ح��د قهوه و الكل و در معرض ق��رار گيري‌هاي مزمن به 
علت وضعيت ش��غلي مي‌باشد. فركانس س��قط در زناني كه 
س��يگاري هس��تند 80 ـ 20 % بيش از حد انتظار اس��ت كه 
ريسك در ميان سيگاري‌‌هاي شديد بيشترين مقدار را دارد. با 
اين حال رابطه بين سيگار و سقط جنين خود به خودي وقتي 
كه تمامي فاكتورهاي خطر س��از ديگر لحاظ ش��وند از لحاظ 

آماري اهميتي ندارد )1و 2(. 
گزارش‌ها نشان مي‌دهد كه از لحاظ آماري ارتباط معنا داري 
بين مصرف قهوه و الكل )تاثير وابسته به دوز( و سقط جنين 
وجود دارد. عليرغم دشواري‌هاي ذاتي كه در ارزيابي تماس 
با توكس��ين‌هاي محيطي به عنوان عامل سقط جنين تكراري 
وجود دارد، ش��رح مفصل پيش��ينه‌هاي در معرض قرار‌گيري 
حاملگي ك��ه روي داروه��اي درماني، تماس‌ه��اي محيطي‌ ‌ 
شغلي و كاربرد دارو در رفع خستگي متمركز هستند و ممكن 
اس��ت در طول بارداري‌هايي كه به سقط ختم شده اند اتفاق 
افتاده باشند، بايد مشخص شود. مشاوره تراتولوژي مقدماتي 
بايد با توجه به دوز تماس��ي، س��ن ب��ارداري جنين و درك 
دوره )همه يا هيچ( بررس��ي شود. تهيه ليستي از تراتوژن‌هاي 
بالق��وه كه زوج‌ها درباره آن‌ها نگران هس��تند و آگاهي دادن 
درب��اره اين فاكتورها مي‌تواند از احس��اس گناهي كه والدين 
راجع به اتلاف حاملگي دارند بكاهد. اطلاعات بيشتر درباره 
تراتوژن‌ها و سرويس‌‌هاي قابل دسترس را مي‌توان از سازمان 

سرويس‌هاي اطلاعاتي تراتوژن يا )OTIS( به دست آورد.
)http:‌/‌‌/‌otispregnancy.org‌/‌home.html(

نقص‌هاي كرومزومي و تك ژني
در 70 ـ 50 % س��قط‌هاي جني��ن، بيماري كروموزومي در 
محصول حاملگي )POC( ديده مي‌ش��ود. انتظار مي‌رود كه 
نتيج��ه نرمال POC به ص��ورت 46XX در POC بيش از 

آن كه نتيجه آناليز جنين باشد به آلودگي با سلول‌هاي مادري 
مربوط ش��ود. متداول ترين كاريوتايپ‌‌هاي ابنرمال ش��ناخته 
ش��ده مونوزومي X، ترزومي 16 و ديگر تريزومي‌‌ها هستند. 
در اكثر موارد كاريوتايپ‌ والدين نرمال است. تصور مي‌شود 
كه در شرايط آن‌ها سقط به علت آنيوپلوئيدي جنين پيشامدي 
تك گير با ريسك وقوع مجدد ناچيز باشد. در زوجي كه قبلا 
كاريوتايپ محصول س��قط انيوپلوئيدي تش��خيص داده شده 
است ش��انس داش��تن كي حاملگي موفق در آينده بيشتر از 
زوجي اس��ت ك��ه داراي كاريوتايپ نرمال مي‌باش��ند. با اين 
حال در برخي تحقيقات انجام گرفته خاطر نش��ان شده است 
كه زناني كه قبلا سقط با آنيو پلوئيدي داشته اند در حاملگي 

بعدي ريسك وقوع مجدد آنيوپلوئيدي افزايش ميي‌ابد.
شيوع اختلال كروموزومي در بيماراني با سابقه سقط جنين 
تكراري كمتر از آن‌هايي اس��ت كه س��قط‌هاي اس��پورادكي 
داش��ته‌اند. در زن‌هاي داراي س��قط مكرر، تقريبا 32 ـ 25 % 
محصول سقط، داراي كاريوتايپ غير طبيعي مي‌باشد. علاوه 
بر آناليز كرموزومي جنيني روي POC، ارزيابي پاتولوژكيي 
كام��ل جنين و جفت نيز بايد انجام ش��ود. اين روش ممكن 
است بيماري‌هايي نظير هيدرپس جنيني، اسپينابفيداي شديد 
و اننس��فالي را شناس��ايي كند كه مي‌تواند كي يافته مجزا يا 

ناشي از كي سندروم ژنتكيي باشد )4(. 
در حدود 5 ـ 3 % زوج‌‌هايي با س��قط جنين تكراري، كي 
نفر داراي كي بيماري س��يتوژنتكيي مي‌باش��د. لذا بررس��ي 
س��يتوژنتكي زوجين ضروري است. اگر موارد ديگري چون 
بيم��اري رحم را از ابتدا اس��تثنا كنيم حتي فراواني بيش��تري 
از بيماري‌ه��اي كاريوتايپ��ي درميان زوج‌هاي داراي س��قط 
مكرر ديده مي‌ش��ود. ب��ه عنوان مثال در ش��يوع بيماري‌هاي 
كروموزوم��ي والدين در زوج‌هاي داراي س��قط مكرر حدود 
10 ـ 8 % گزارش ش��ده اس��ت. اين مطالعات همچنين نشان 
مي‌دهد كه اين فراواني مس��تقل از تعداد اتلاف‌هاي حاملگي 
در گذش��ته اس��ت. جابجايي متقابل و جابجايي رابرتس��وني 
از معم��ول تري��ن آنومالي‌هاي كروموزومي هس��تند. هرچند 
آنومالي عددي، واژگوني و موزاكيي هم ديده مي‌ش��ود. لازم 
است، ماهيت دقيق نوع بازآرايي كروموزومي و سابقه آن در 
ديگر اعضاي فاميل كه داراي بازآرايي و تاريخچه توليد مثلي 
مش��ابهي هستند به دقت بررسي شود تا در صورتي كه نقص 
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مزبور اتيولوژي س��قط جنين‌هاي تكراري كي زوج باش��د، 
مشخص ش��ود. پايگاه زير اطلاعات بيش��تري در خصوص 

انواع بيماري‌هاي كروموزومي و سقط در اختيار مي‌گذارد:
http:‌/‌‌/‌www.thegeneticsscenter.com‌/‌transrsk.htm

در مطالع��ه‌اي افزايش ميزان آنيوپلوئي��دي كروموزوم‌‌هاي 
X ،13،18،21 وY در اس��پرم مردان��ي ك��ه همس��ر آن‌ه��ا 
داراي بارداري‌هاي��ي با ثمره س��قط جنين تك��راري بودند با 
اس��تفاده از هيبريداس��يون درجا فلورس��انت )FISH( نشان 
داده ش��ده اس��ت. البته مردان فوق عموما" داراي كاريوتيپ 
نرمال مي‌باش��ند. اين مس��ئله نش��انگر اين واقعيت است كه 
آنيوپولوئيدي حاصله ممكن است ناشي از موزائكي رده‌هاي 
سلول زاينده جنسي و يا فرآيندي كه موجب افزايش عمومي 
عدم تفرق كروموزومي مي‌شود باشد. با پيشرفت تكنكيي در 
آزمايش‌هاي س��يتوژنتكي مثل هيبريداسيون مقايسه‌اي ژنوم 
)CGH( و اس��تفاده از پروب‌هاي FISH س��اب تلومري، 
مش��اهده فراواني انومالي‌‌ه��اي كاريوتايپ��ي نظير نقص‌‌هاي 
كوچك كروموزومي و بازآرايي‌ها در زوج‌‌هاي داراي س��قط 

مكرر افزايش يافته است )4(.
 )TS( ريسك سقط خود به خودي زنان داراي سندروم ترنر
كه داراي خطوط س��لولي موزاكيي 46XX و 47XXX يا 
)Xp( Xحذف‌هاي بخش بسيار انتهايي بازوي بلند كروموزوم
هس��تند بسيار زياد اس��ت. مطالعات انجام شده بر روي زنان 
TS نش��ان مي‌دهد كه در بيش از 39 درصد موارد حاملگي‌ها 

به سقط خود به خودي منجر شده‌اند. 
برخ��ي از اخت�اللات تك ژني به ص��ورت تيپكي موجب 
ات�الف حاملگ��ي در دومين و س��ومين س��ه م��اه حاملگي 
مي‌شوند. ازدواج‌هاي خويشاوندي خطر ابتلا به بيماري‌هاي 
تك ژني را افزايش مي‌دهد. زيرا ش��انس اين كه هر دو والد 
حامل ژن مغلوب بيماري مش��ابهي باشند كه از جد مشترك 
به ارث برده‌اند افزايش ميي‌ابد. آلفا تالاس��مي مثالي از بيمار 
تك ژني اس��ت كه ممكن است موجب اتلاف حاملگي شود. 
جنين‌هايي با چهار ژن آلفا گلوبين حذف ش��ده هموگلوبين 
بارت��ز را گس��ترش مي‌دهن��د كه موجب م��رگ در دومين و 
سومين س��ه ماهه حاملگي مي‌ش��ود. اتلاف جنين وابسته به 
آلفا تالاس��مي تنها زماني نگران كننده است كه زوجين حامل 
الل‌هاي داراي حذف كامل در حالت سيس باشند )حذف هر 

دو ژن آلفا هموگلوبين روي كي كروموزوم( )4و5(. 
گزارش‌ه��اي ضد و نقيضي درباره افزايش فراواني س��قط 
جني��ن در زن��ان داراي ديس��تروفي ميوتونكي وج��ود دارد. 
تش��خيص ديس��تروفي ميوتونكي در زنان داراي سقط جنين 
 myotonia تكراري با پيشينه شخصي يا خانوادگي ميوتوني
)كاه��ش توانايي در به اس��تراحت در آوردن ماهيچه منقبض 
شده(، اختلالات ش��ناختي و ضعف عضلاني پيش رونده به 
وي��ژه زماني كه در مراحل اوليه ق��رار دارد، بايد مورد توجه 

قرار گيرد. 
وقت��ي اتلاف چندين جنين مذكر در كي خانواده به خوبي 
ش��ناخته ش��ده اس��ت بايد بيماري‌هاي غالب پيوس��ته روي 

كروموزوم X كه در مردان كشنده است بررسي شوند. 
كيي ديگ��ر از آنومالي‌هاي ژنتكيي، انحراف برجس��ته در 
الگو ع��دم توازن در غير فعال ش��دن كروموزوم X اس��ت. 
افزايش ن��رخ انحراف غير فعال‌س��ازي X را در زنان داراي 
 س��قط مك��رر ح��دود 18 % در مقايس��ه با ن��رخ حالت پايه
 6 % برآورد كرده‌اند. انتخاب قبل از غير فعال سازي موجب 
حذف س��لول‌هايي كه حامل كي الل موتانت فعال در زناني 
كه حامل برخي بيماري‌هاي پيوسته روي X و كروموزوم‌هاي 
X غير طبيعي از لحاظ س��اختاري هستند مي‌شود. اين پديده 
مي‌تواند توضيحي براي بخشي از سقط جنين‌هاي تكراري و 
انحراف در غير فعال سازي X باشد كيي از اين قبيل مثال‌ها 
خانواده‌اي اس��ت كه در آن حذف در ژن فاكتور VІІІ همراه 
عدم توازن در غير فعال س��ازي X و RM تفكيك مي‌ش��ود. 
اين احتمال وجود دارد كه رشد و نمو جنين از تعداد كاهش 
يافته‌اي س��لول‌هاي جنيني ريس��ك س��قط را افزايش دهد. 
كي��ي از توضيحات براي اين پديده اين اس��ت كه كاهش در 
تعداد س��لول‌هاي جنيني موجب پيدايش آنومالي‌هايي مانند 
تريزومي موزاكيي مي‌شود. به ترتيب كاهش تعداد سلول‌هاي 
جنيني ممكن اس��ت پيامد كاهش نقش محافظتي رحم باشد 
كه با افزايش ريس��ك تريزومي همراه است. با اين حال همه 
مطالع��ات وجود ارتب��اط بين انحراف غيرفعال س��ازي X و 
نتيج��ه حاملگي را تاييد نميك‌نن��د و برقراري ارتباط بين اين 

يافته‌ها به تحقيقات بيشتري احتياج است. 
گزارش‌هايي براس��اس تحقيقات انجام گرفته روي چندين 
جمعيت پيش��نهاد ميك‌نند بارداري‌هايي كه براي آبستن شدن 
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از تكنول��وژي لقاح مصنوعي )ART( اس��تفاده ميك‌رده اند 
 ART .س��قط جنين بالاتري را از حد انتظار نش��ان مي‌دهند
شامل لقاح در محيط آزمايش��گاهي، انتقال جنين به صورت 
transcervical، انتق��ال جني��ن منجمد، جني��ن انتقال داده 
 ART .شده، انتقال تخمك و گامت به درون فالوپ مي‌شود
خودش موجب افزايش ريس��ك نمي‌ش��ود ام��ا فاكتورهاي 
اختلالگري چون يكفيت اووسيت‌/‌جنين، سن مادر، استعمال 
تنباكو، اندكيس mass baby، س��ندروم رحم پلي سيستكي 
و اتيولوژي ناباروري با افزايش احتمال اتلاف حاملگي همراه 
مي‌ش��وند. ارزياب��ي ژنتكيي پيش از كاش��ت )PGD( براي 
تش��خيص بيماري‌هاي كروموزومي قبل از جايگزيني، براي 
بيماراني كه داراي پيش��ينه داش��تن جنين آنيوپلوئيدي حامل 

جابجايي متعادل شناخته شده هستند توصيه مي‌شود. 

توصيه‌هاي ارزيابي زوج‌هايي با سقط جنين تكراري 
ارزيابي و آزمايش پيشنهادي براي زوج‌هايي با سقط جنين 

تكراري به صورت زير قابل توصيه است. 
الف( به دس��ت آوردن پيشينه باليني و بارداري شخص از 
مشاور)ها(. توصيه مي‌ش��ود در صورت امكان ارزيابي كامل 

بافت جنين و جفت بايد دنبال شود. 
ب( اسناد مربوط به تاريخچه پزشكي خانوادگي 

 ـ به كارگيري س��مبل‌هاي استاندارد شجره نامه، به دست 
آوردن اطلاعات پيشينه خويشان درجه 1و2 از مشاور)ها(. 

 ـ توجه ويژه‌اي بايد به خويشاوندان درجه 1و2 كه احتمالا 
پيش��ينه‌اي از عقب ماندگ��ي ذهني، ناتواني‌ه��اي يادگيري، 
ضعف عضلاني پيش رونده، عقيمي، س��قط، سقط تكراري و 

بيماري‌هاي انعقادي داشته مبذول گردد.
 ـ گزارش نژاد هر دو دسته پدر بزرگ‌ها و مادر بزرگ ها

 ـ به هر گونه هم خوني توجه شود. تهيه اسناد رابطه دقيق 
خويشاوندي در ازدواج‌هاي فاميلي بر اساس شجره نامه.

 ـ مقايسه گزارش‌هاي تشخيصي از پيشينه ژنتكيي خانواده 
با گزارش‌هاي پزشكي در صورت امكان

 ـ اس��ناد مربوط به نتاي��ج Thrombophilia، مطالعات 
كروموزومي و تست‌هاي ژنتكي مولكولي 

 ـ حفظ اس��ناد تاريخچه خانوادگي با رازداري و احترام به 
مشاور)ها( و ديگر اعضاي خانواده 

 ـ ب��ا ارجاع‌هاي��ي ب��ه ديگ��ر متخصصان پزش��كي جنين  
هورمون‌ه��اي درون ريز توليد مثل��ي و gynecology بايد 
بررسي ش��ود تا مادراني كه موجب س��قط جنين مكرر شده 

اند مستثني شوند.
ج( توصيه‌هاي ارزيابي و آزمايش ژنتيكي

زوج‌ها ممكن است قبلا به وسيله متخصص زنان و غدد يا 
متخصص پزش��كي جنين و ديگر متخصصان ارزيابي و مورد 
 )ultrasound ،آزماي��ش )مثل آنتي بادي آنتي فس��فوليپيد
ق��رار گرفته و پي��ش از اين براي حذف ديگر دلايل س��قط 
جنين بررسي شده باشند. ارجاع به متخصص ژنتكي هنگامي 
مجاز اس��ت كه جواب آزمايش‌هاي قبلي نرمال بوده باش��د 
و ارزيابي پيش��ينه ب��ارداري و خانوادگي احتمال وجود دليل 
ژنتكيي را براي زوج‌هاي با س��قط مكرر پيشنهاد كند. علاوه 
بر ارزيابي كامل پاتولوژكيي جنين و جفت در صورت امكان 
بايد آناليز كروموزومي روي بافت‌هاي جنيني گرفته ش��ده از 
POC به س��رعت تهيه ش��ود. تهيه كاريوتاي��پ معمولي هر 
ي��ك از والدين كي عمل اس��تاندارد ب��وده و خانم نيز براي 
 G2021A و پروترمبي��ن Leiden V موتاس��يون فاكت��ور
 Thrombophilias ،بررسي ش��ود. آزمايش براي بررسي
با ش��يوع كمتر ب��راي زناني كه داراي تاريخچه ش��خصي و 
ي��ا خانوادگي Venous thromboembolism هس��تند 
انجام ش��ود. آزماي��ش موتاس��يون‌هاي MTHFR در خانم 
داراي اتلاف حاملگي تكراري براساس مطالعات در دسترس 
جاري توصيه نمي‌ش��ود. تس��ت ژنتیكي آلفا تالاس��مي براي 
افرادي با اجداد آس��ياي جن��وب ش��رقي و مديترانه‌اي با يا 
بدون پيش��ينه ش��خصي يا خانوادگي توصيه مي‌شود. كاربرد 
مطالعات كروموزومي ويژه مثل هيبريداسيون مقايسه‌اي ژنوم 
)CGH(، مطالعه Subtelomeric، بررس��ي‌هاي اينترفازي 
روي اسپرم و آزمايش‌هاي انحراف از الگوي غير فعال سازي 
X در حال حاضر ضروري نيس��ت زيرا س��ودمندي كلينكيي 

آن‌ها هنوز مشخص نشده است.
 به طور خلاصه، تنظيم كي توصيه تش��خيصي و مش��اوره 
ژنتكيي كامل براي همه زوج‌هاي با س��قط جنين مكرر امري 
بس��يار مشكل مي‌باشد. نظر به اينك‌ه چندين اتيولوژي وجود 
دارد و همچنين موضوعات فيزيولوژكيي و فرهنگي هم بايد 
رسيدگي ش��وند. مطالعات اخير نش��ان داده كه تاسيس كي 
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كلينكي س��قط، كه در آن متخصص��ان مختلف براي ويزيت 
زوج‌هايي با سقط جنين تكراري مهيا باشند، اضطراب زوج‌ها 
را كاه��ش مي‌دهد. زي��را آن‌ها را قادر مي‌س��ازد تا زودتر از 
علت مطلع شوند و ارزيابي در بازه زماني كوتاه تري پيگيري 
مي‌شود. در هنگام ويزيت باليني فرد‌/‌ زوج ضروري است كه 
پزش��ك جزييات بارداري، پيش��ينه‌هاي پزشكي و خانوادگي 
را به دس��ت آورد تا بتواند آزمايشي را كه به احتمال بيشتري 
نتايج آگاهي بخش خواهد داش��ت، مش��خص كند. مشاوره 
زوج‌هاي داراي س��قط بايد با در نظر داشتن ضربه احساسي 

عميق اتلاف‌هاي حاملگي و نيز واكنش خويش��اوندان هنگام 
مش��خص ش��دن اتيولوژي ژنتكي��ي انجام گيرد. مش��اوران 
ژنتكي و ديگر متخصصان س�المت بايد از باورهاي شخصي 
و فرهنگي زوج راجع به س��قط جنين آگاهي داش��ته باشند. 
درك و تصدي��ق ان��دوه زوج و تعيي��ن ش��انس واقعي آن‌ها 
ب��راي داش��تن توليد مثل موفق مهم اس��ت حت��ي اگر علت 
س��قط ش��ناخته نش��ده باش��د. به علاوه در م��وارد مقتضي 
 باي��د ارجاع به گروه‌ه��اي حمايت��ي و روان درمان حرفه‌اي

 انجام شود.
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