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یژنتیکبیماریهای  
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بیماری ژنتیکی چیست؟

3

درتغییرراثدرکهمی شودخطاببیماری هاییمجموعهبهژنتیکیاختلالاتیاارثیبیماری های
ناهنجاریوزبردرواقع.می شوندمنتقلدیگرنسلبهنسلیازومی شوندایجادفردژنتیکیماده

ازیشب.می دهدرخبدنکروموزوم هایدرتغییریاجهشایجادنتیجهدرژنتیکیبیماری هایو
یژنتیکجهش های.می شونددریافتبیولوژیکی مانوالدینطریقازمابدنژن هایازنیمی

اختلالاتاوقاتبرخی.برسندارثبهکودکبهدوهریاووالدینازییکازاستممکن
 هایجهشنیزمواقعبرخیدرومی شودایجادفردکروموزوم هایدرارثیصورتبهژنتیکی
محیطیاملعوتوسطخاصشرایطیدرگرفتنقراردلیلبهیاوتصادفیصورتبهژنتیکی

.می شودفعال
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دلایل ایجاد موتاسیون

5

,UV-raysمانند:اشعهمعرضدرگرفتنقرار• X-rays
شیمیاییموادمعرضدرگرفتنقرار•
میوزانجامرونددراشتباه•
رندومخطاهای•



پیامد ایجاد موتاسیون

6

پروتیینتولیدباعثکهمیدهدرخDNAازایناحیهدرموتاسیونایجاد:مخربتاثیر•
.شودمیطبیعیغیرخصوصیاتبروزباعثوشدهجدید

ونیستپروتیینکنندهکدکهدهدمیرخDNAازایمنطقهدرموتاسیون:تاثیربدون•
.کندنمیایجادمخربیتغییر



تاثیر موتاسیون در بروز بیماری

7

میادایجسمیموادمعرضدرگرفتنقراراثردریاسلولیتقسیماتحیندرهاموتاسیون
درژنیکیعنی،این.شودمیگفتهموتاسیونDNAایرشتهدوساختاردرتغییربه.شوند

جادایزیرموارداثردرتواندمیموتاسیون.نداردقرارکروموزومرویبرخودصحیحجایگاه
:شود

.شوددیگرینوکلئوتیدجایگزیننوکلئوتیدیک:substitutionیاجایگزینی
DNAبهجدیدنوکلئوتیدشدناضافه:insertionیاشدگیدرج

DNAازنوکلئوتیدیکشدنحذف:deletionیاشدگیحذف



انتقال اختلالات ژنتیک

8

.استامکانپذیرصورتچهاربهموتاسیونانتقالمندلیمبانیاساسبر

غالباتوزومی

مغلوباتوزومی

غالبXبهوابسته

مغلوبXبهوابسته



اتوزوم غالب

9

تحالایندر.مبتلاستوالدیکحداقلدارای”معمولامبتلافردغالب،اتوزومیتوارثدر
درجنیندنبوپسریادخترمیانتفاوتییعنیاست،میزانیکبهجنسدوهردرابتلااحتمال

%50احتمالبهسالم،والدیکومبتلاوالدیکدارایکودکیک.نداردوجودبیماریبروز
.داردرابیماریبهابتلااحتمال
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بیماری های ژنتیکی شایع با الگوی وراثت اتوزوم غالب

11

:رسندمیارثبهغالباتوزومالگویباکهژنتیکیهایبیماریترینشایع

هانتینگتونبیماری
مارفانسندرم

آکندروپلازی



اتوزوم مغلوب

12

تولدممعیوبژنحاملواقعدروسالموالدینازبیمارافراد”معمولامغلوباتوزومیتوارثدر
یناوقوعاحتمال(استفامیلیازدواجمنظورکه)والدینبودنخونهمصورتدر.شوندمی

یکصورتیکهدر.دهدمیقرارتاثیرتحتراجنسدوهرحالتاین.یابدمیافزایشحالت
در%25احتمالبهبعدنسلکودکانازیکهرباشد،داشتهوجودخانوادهدرمبتلاکودک
.هستندبیماریبروزمعرض
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بیماری های ژنتیکی شایع با الگوی وراثت اتوزوم مغلوب

14

:رسندمیارثبهمغلوباتوزومالگویباکهژنتیکیهایبیماریترینشایع

فیبروزکیستیک
شکلداسیخونیکم

ساکستیبیماری



وابسته به X غالب

15

میرمتأثرامونثافرادبیشترولیدهد،میقرارتاثیرتحتراجنسدوهرغالبXبهوابسته
دتشبارابیماری”معمولامؤنثافرادومبتلاستوالدینازیکی”معمولاحالتایندر.کند

بدونتلامبفردیکازشدهمبتلاکودک.دهندمینشانمذکرافرادبهنسبت(ترملایم)کمتر
باشد،مبتلاپدرکهصورتیدر.استبرخوردارابتلابرایدرصدی50شانسازجنسیتبهتوجه
.شوندنمیمبتلاویپسرانازهیچکدامولیشوند،میبیمارویدخترانتمام



وابسته به  X مغلوب

16

از”معمولابیمارمذکرافراد.دهدمیقرارتأثیرتحترامذکرافراد”عمدتامغلوبXبهوابسته
رمذکخویشاونداندارایونشانهبدونحاملیک”معمولامادر.آیندمیدنیابهسالموالدین

ایندر.باشدحاملمادروبیمارآنهاپدرکهشوندمیبیمارصورتیدرمونثافراد.استبیمار
.نداردوجودمذکربهمذکرانتقالحالت



Yتوارث وابسته به 
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هموارهتلامبمذکرافرادبنابراین.گیردمیصورتپسربهپدرازتنهاانتقالYبهوابستهتوارث
.گردندمیمبتلامبتلا،پدرازشدهمتولدپسرانتماموباشندمیمبتلاپدردارای



انواع اختلالات ژنتیکی

18

:دارندمختلفیانواعژنتیکیاختلالاتوارثیبیماری های

o ژنیتکارثیبیماری
o عاملیچندارثیبیماری
oکروموزومیناهنجاری های
oمیتوکندریاییاختلالات



بیماریهای ارثی تک ژنی

19

DNAیتوالرویژنتیکیتغییراتکهمی دهدرخزمانیمونوژنییاژنیتکارثیبیماری های
ازیکیقطریاز)غالباتوزومیصورتبهمعمولاًژنیتکاختلالات.بیفتداتفاقژنتکیک

.ندمی شوایجادایکسکروموزومطریقهازیاو(والددوهرطریقاز)مغلوباتوزومی،(والدین
ارفان،مسندرمشکل،داسیکم خونیتالاسمی،فایبروزیس،سیستیکنظیربیماری هایی

.می شوندوبمحسژنیتکارثیبیماری هایرایج ترینازهموکروماتوزیسو هانتینگتونبیماری



بیماری  ارثی چند عاملی

20

.ندهستدخیلهمباارثیومحیطیعواملژنیپلییاعاملیچندارثیبیماری هایبروزدر
دستهدراقیچوسرطاندیابت،آرتروز،آلزایمر،بالا،خونفشارقلبی،بیمارینظیربیماری هایی
.دارندجایعاملیچندارثیبیماری های



ناهنجاری های کروموزومی

21

یناهنجاری هادرواقع.استکروموزوم هاساختاروتعدادبهمربوطژنتیکیاختلالنوعاین
ظیرنبیماری هایی.می دهندرخسلولیتقسیمبهمربوطمشکلاتاثردرمعمولاًکروموزومی

جاری هایناهنرایج ترینازگربهفریادسندرموفلترکلاینسندرمترنر،سندرمداون،سندرم
.می شوندمحسوبکروموزومی
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توارث وابسته به میتوکندی

23

گرفتهقرارهستهازخارجسلول،سیتوپلاسمدرکهاستسلولدرطبیعیاندامکیمیتوکندری
کروموزوم هایباکمیاما.استشدهساختهDNAازکهکروموزومی داردمیتوکندریهر.است

جاییآناز.استحلقویوکوچک ترمیتوکندریاییکروموزوم.داردتفاوتشناخته شدههسته ای
ایهبیماریمی گذارداشتراکبهرا هایشمیتوکندریلقاح،هنگامتخمکسلولفقطکه

.می شوندمنتقلمادرطریقازفقطمیتوکندریایی



سندرم داون
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سندرم داون

25

کهاستمیکروموزواختلالشناخته شده ترینوارثیبیماری هایترینشایعازیکیداونسندرم
ذهنیعلائمداونسندرمبهمبتلاافراد.می شودایجاد21شمارهکروموزومازکپی3وجوداثردر
ازکهمی دهدنشانآمارهاوندارددرمانیهیچامروزبهتابیماریاین.دارندویژه ایجسمیو

.استاختلالاینبهمبتلانفریکنفر700هر



کاریوتایپ بیمارسندرم داون
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سندرم داون

27

:داردوجودبیماریاینازنوعسه

oوجود21کروموزومازاضافینسخهیکسلولهردرکهاستمعنیبدان21تریزومی
.استداونسندورمشکلترینشایعاین.دارد

oدنیابهافیاضکروموزومباسلولهایشازبعضیدرکودککهافتدمیاتفاقزمانیموزاییسم
علائم21تریزومیبهمبتلاافرادبهنسبتموزاییکداونسندورمبهمبتلاافراد.آیدمی

.دارندکمتری

o21مکروموزوازاضافیبخشیکتنهاکودکان،سندرومازبیمارینوعایندر:جابجایی
اضافیقطعهیکدارایآنهاازیکی،حالاینبا.داردوجودکلکروموزوم46.دارند

.استشدهوصلآنبهکهاست21کروموزوم
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سندرم داون

29

oدردوانسندمغربالگیریسال40بالایهمسرانباسال35بالایهایشودخانممیتوصیه
.دهندانجامرابارداریدوران

oبارداریاولماههسهدرخونآزمایشوسونوگرافی.
تستهایو(CVS)جنینیپرزهایازنمونهبرداشتوآمنیوسنتزانجامبودنمثبتصورتدر

.بارداریهفته15ازبعدتکمیلی



کم خونی داسی شکل
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کم خونی داسی شکل

31

. شودمیشناختهمعیوبهموگلوبینباکهاستخونیاختلالیکوژنتیکیبیمارییک
ارخونیمویرگ هایازآسانعبوراجازهسلولبهواستگردوصافطبیعیهموگلوبین

ل هاسلواین.می باشندداسشکلبهوسفتداسیسلولهموگلوبینهایمولکول.می دهد
ویرگ هایمازراحتیبهبنابراینگیرند،قراریکدیگرکناردروخوشه ایشکلبهدارندتمایل
.دندمی گراکسیژنحمل کنندهخونجریانتوقفبهمنجرخوشه هااین.نمی کنندعبورخونی

ازبعدداسیسلول هایهستند،زندهروز120ازبیشکهطبیعیهموگلوبینباسلول هابرخلاف
.می شودخونیکمبروزبهمنجرمزمندورهیکطیرونداین.می روندبینازروز10–20



کم خونی داسی شکل

32

بتلامشکلداسیسلولبیماریمی برد،ارثبهوالدیندوهرازراژنتیکیجهشکهکودکی
.شدخواهد
واهدخشکلداسیسلولصفتحاملبهمی بردارثبهوالدینازیکیازراجهشکهکودکی

.سازدمنتقلفرزندانشبهراآنمی تواندوبود



علایم کم خونی داسی شکل

oسینهقفسهدردرد
oسکته
oطحلدرخونیسلولهایتجمع
oپوستزردییایرقانروبین،بیلیتجمع
oعفونتافزایش
oپازخم
oادرارکاهشوکلیهصدمات



هموفیلی
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هموفیلی

35

رایبخونانعقادولختهایجادبرایبدنتوانآن هادرکههستندارثیبیماری هایازدسته ای
فاکتورنقص(کلاسیکنوعهموفیلی)Aهموفیلی.شده استمختلخونریزیازجلوگیری

نوزادهزار10تا5هرازنوزادیکدرواستاختلالاینشکلشایعترینهشت،انعقادی
ازموردیکدرانعقادی،فاکتورنقصBهموفیلی.می شوددیده(دختراندرنادرصورتبه)پسر
.می شودمشاهدهپسرنوزادهزار34تا20هر



علت بروزهموفیلی

36

کروموزومدودارایفردهر.داردقرارXکروموزومدرمعیوبژنهموفیلی،انواعترینشایعدر
یکومادرازراXکروموزومیکهازن.استکردهدریافتخودوالدینازکهاستجنسی

ازYکروموزومیکومادرازراXکروموزومیکمردها.برندمیارثبهپدرازXکروموزوم
.برندمیارثبهپدر

ژنازیکیطریقازودهدمیرخپسراندرهمیشهتقریباً هموفیلیکهاستمعنیبداناین
یلیهموفناقلصرفامعیوبژندارایزنانبیشتر.شودمیمنتقلفرزندبهمادرازمادر،های

صورتدرناقلانازبرخیالبته.کنندنمیتجربهراهموفیلیازعلائمیهیچخودشانوهستند
.کنندمیتجربهراخونریزیعلائمانعقاد،فاکتورهاینسبیکاهش



علایم هموفیلی

37

.شودبزرگهماتومیکبهمنجرتواندمیکهکوچکصدماتازحاصلکبودی:کبودی
یازدنمسواکنظیرکوچکصدمهیکباها،لثهو،دهانبینیازخونریزیبهتمایل:خونریزی

.استهموفیلینشانگراغلبدندانپزشکیاعمال
دروگرددمیتحرکعدمودردباعثمفصلیدرونخونریزی:مفصلیدرونخونریزی

.شودمیمفصلبدشکلیبهمنجرکاملدرمانعدمصورت
رمتو.شودمیقرمزیودردتورم،بهمنجرعضلاتداخلخونریزی:عضلانیداخلخونریزی

بهرمنجناحیهاعصابوهابافتبرفشارافزایشطریقازمناطقایندرخونریزیازناشی
.گرددمیبدشکلیوپایدارصدمات



بیماری سلیاک
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بیماری سلیاک

39

وگندمدرودموجپروتئینبهحساسیتایجادموجبکهاستگوارشیشایعبیمارییکسلیاک
ورتصدرزیراکنند،استفادهگلوتنحاویموادازنبایدسلیاکبهمبتلاافراد.می شودجو

بروزازجلوگیریبرایافراداین.می کندحملهرودهسلول هایبهبدنایمنیسیستماستفاده
.کننداستفادهگلوتنفاقدرژیم هایازبایدعلائم



علت بروزبیماری سلیاک

40

-HLA-DQA1ژنهایجملهازخاصیژنهایباتواندمیافرادبرخیدرسیلیاکبیماری
HLA-DQB1دهدنشانهمراهی.
HLA-DQA1ژناین.دکنمیبازیایمنیسیسمدراساسینقشکهاستپروتینیکنندهکد

.شودمینامیدهانسانیهایلکوسیتژنآنتیکمپلکسکهاستژنهاییخانوادهازبخشی
شدهساختهیپروتینهاازرابدنپروتینهایتامیکندکمکبدنایمنیسیستمبهHLAکمپلکس

.دهدتشخیصباکتریهاوویروسهامانندخارجیعواملتوسط



عوارض بیماری سلیاک

41

oنازاییوجنینسقط
oشدیدخونیکم
oمعدنیموادوویتامین هاکمبود
oزودرساستخوانپوکیبهابتلا
oصرعمیگرن،عقل،زوالهمچونعصبیمشکلات
oکوچکرودهسرطانورودهلنفومسرطان
oلاکتوزتحملعدم
oموریزش



فیبروز کیستیک

42



فیبروز کیستیک

43

غلیظوچسبناکمخاطایجادباعثکهاستارثیوژنتیکیبیمارییکCFیاکیستیکفیبروز
تنفسیمسیرغلیظمخاطدارند،CFکهافرادی.شودمیپانکراسوریه جملهازهاییاندامدر

املشبیماریاینمدیریت.شودمیدشوارآنهابرایتنفسنتیجهدرکند،میمسدودراآنها
.استسالمتغذیهومتفاوتسبکداشتنوریهپاکسازیمانندهاییروش



علت بروزفیبروز کیستیک

44

.شودمیCFTRنامبهشوندهتنظیمکلریدیکانالنوعیعملکرددراختلالسببژنتیکنقص
غددروده،د،پانکراس،کبریه،ترشحاتچسبندگیوتغلیظباعثکانالاینعملکرددراختلال
وسدیممیزانافزایشبیماریایندیگرعارضه.شودمیبیمارانایندرتناسلیسیستموبزاقی

CFاولیهتشخیصروشهایتریناصلیازیکی.شودمیبیشترتعریقموجببودهبدنکلر
.استتعریقمیزانارزیابی



علایم فیبروز کیستیک

45

oریهعفونتوسینهخسخسخلط،باهمراهسرفهجملهازتنفسیدرگیری
oرشددرنارسایی
oاستفراغوتهوع
oچرباسهال
oوزنکاهش
oتغذیهوگوارشدراختلال
oرودهانسداد
oکبدیدرگیریوکنندهعوددردهایدل



تالاسمی

46



تالاسمی

47

کهودهبارثیخونیاختلالیکوژنتیکیبیماری هایازیکیوخاصبیماری هایازتالاسِمی
نرمالحالتازبیماریاینبهمبتلافردبدندرقرمزگلبول هایوهموگلوبین هاتعدادآن،در

نتقالاوحملبهقادرراآن هاکهاستقرمزگلبول هایدرپروتئینیهموگلوبین.استکمتر
.ودشکم خونیموجبمی تواندخونی،سلول هایوهموگلوبینپایینشمار.می سازداکسیژن



علایم بیماری تالاسمی

48

oخستگیوضعف
oپریدهرنگوزردپوست
oصورتاستخوانشدندفرمه
oآرامرشد
oشکمتورم
oرنگتیرهادرار
oطحالسایزافزایش
oقلبیمشکلات



علت بروز بیماری تالاسمی

49

یکیداریماصلیژننوعدو.استهموگلوبینسازندهژن هایدرجهشازناشیتالاسمی
HBBخواهدمیتالاسبتامولدآندرجهشوقوعواستگلوبینبتازنجیرهساختمسئولکه

ژنایندرجهشوقوعومی باشدگلوبینآلفازنجیرهساختمسئولکهHBAدیگریوبود
.می باشدتالاسمیآلفامولد

ورماژتالاسمیبتابهمبتلافردباشند،جهشدارایHBBژننسخهدوهراگرتالاسمیبتادر
داشتهوجودHBBژننسخهیکدرتنهاجهشاگرولیمی باشدعلامتدارایوبودخواهد

بتاطلاحاًاصوضعیتاینبهکهبودخواهدعلامتفاقدوتالاسمیبتاناقلفردیچنینباشد
.می گردداتلاقنیزمینورتالاسمی



دیستروفی ماهیچه ای

50



دیستروفی ماهیچه ای

51

تودهشکاهوپیشروندهضعفباعثکههستندبیماری هاازگروهیعضلانیهایدیستروفی
روتئین های پتولیددر(جهش یافته)غیرطبیعیژن هایوضعیتایندرواقعدر.می شوندعضلانی

.می کنندجادایاختلال(دیستروفینپروتئینبه خصوص)سالمماهیچهتشکیلبراینیازمورد
ایجادعلائمرسایوماهیچه هاهماهنگیوبلعرفتن،راهدرمشکلاتیمی تواندپروتئیناینکمبود

.کند



دیستروفی عضلانی دوشن

52

نشانهولناقتوانندمیدختراناگرچهاستعضلانیدیستروفینوعترینشایعبیماریاین
درمعمولابیماریاین.باشدمیشایعپسراندربیماریاینامابدهندنشانرابیماریازخفیف
مشکل،خوابیدنوبرخواستندرمشکلمکرر،افتادنشاملعلائمیوشدهشروعکودکیاوایل

یادگیریردناتوانیپا،ساقپشتماهیچهشدنبزرگعضلانی،دردوسفتیپریدن،ودویدندر
.باشدمیتاخیریرشدو



دیستروفی عضلانی دوشن

53

اینکهبهتوجهباشداشارهکههمانطورومیدهد،نشانمغلوبXبهوابستهتوارثبیماریاین
ژن.میکندبروزبیماریاینژندرجهشصورتدردارندXکروموزمیکتنهامذکرافراد

.باشدمیDMDژنبیماریایندردخیل



دیستروفی عضلانی بکر

54

پیشرفتیرسوبودهترخفیفاماباشدمیدوشنعضلانیدیستروفیمشابهبیماریاینعلائم
واسطاتااستممکناماشودمیشروعنوجواناندرمعمولاعلائماین.باشدمیکندتربیماری

.نکندبروزآنازبعدیاسالگی20سن
دوشنعضلانیدیسترفیبیماریدرکهباشدمیDMDژنهمانبیماریایندردرگیرژن

ژنجهشنوععلتبهدوشنبیماریبهنسبتبیماریاینخفیفعلائماماکندمیپیداجهش
.باشدمی



بیماری ام اس

55



بیماری ام اس

56

اسامیماریبدر.استنخاعومغزکنندهفلجعصبیبیمارییکاسامیااسکلروزیسمالتیپل
ارتباطدرلاختلاموجبوکردهحملهعصبیبافت(میلین)محافظغلافبهبدنایمنیسیستم

آسیبویاموقتتخریببهمنجربیماریایننهایتدرمی شود؛بدنمناطقدیگرومغزبین
وخستگیازوبودهوسیعاسامبیماریاختلالاتبروزدامنه.می شوداعصاببهدائمی

بهوجهتبا.بردناممی توانحرکتیاختلالاتودیدمشکلیاوتحرکعدمتاضعفاحساس
فاوتمتاستممکنآنتظاهراتوعلائمشدتونوععصبی،سیستمومغزدردرگیرمنطقه
.باشد



بیماری ام اس

57

استممکناسامبهابتلااستعداداما،نمی شود؛محسوبارثیبیماریتنهاییبهخوداسام
نفرندچیایکاستممکناس،امبهمبتلاافرادازبرخیکهمی دهدنشانمطالعات.باشدارثی

نشانکنونیتحقیقات.باشندبیماریایندرگیرنیزآن هاخویشاوندانیاخانوادهاعضایاز
یآسیب پذیرومی شوندترکیبهمباژن هاانواعدرتنوعصدهااحتمالاًوژنده هاکهمی دهد

کردهایعملباآن هابیشتروشده اندشناساییژن هااینازبرخی. کنندایجادرا اسامبرابردر
افراددرکههستندژن هاییمشابهشناخته شدهژن هایازبسیاری.هستندمرتبطایمنیسیستم

شناساییلوپوسیاروماتوئیدآرتریت،1نوعدیابتمانندخودایمنیبیماری هایسایربهمبتلا
.شده اند



نقص های حین تولد
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نقص های حین تولد

59

ازقلببهمربوطمشکلاتوعصبیلولهنقصلب،شکافمثلتولدحیننقص هایازبسیاری
درالکلحدازبیشاستفادهیاوژنتیکیعاملاثردرکههستندتولدهنگامژنتیکیبیماری های

جراحیروش هایازمی توانتولدحیننقص هایازبرخیدرمانبرای.می شوندایجادجنین
.کرداستفاده



سرطان های ارثی

60



سرطان های ارثی

61

ازیاریبسبهابتلابهمنجروارثیهایسرطانبهابتلاخطرافزایشباعثخاصیهایجهش
،لیهک،پانکراس،پروستات،رحم،روده،کولورکتال،تخمدان،پستانجملهازهاسرطان

پستانهایسرطانتمامدرصد10تا5حدوددروراثتیپستانسرطان.میشوندملانوموکبد
هایرطانس.شوندمیایجاددیدهآسیبژنیکرسیدنارثبهتوسطمستقیماوهستندارثی

اولیهتومورهایوشدهایجاد(گیرتک)اسپورادیکهایسرطاناززودترمعمولاارثیپستان
عللترینشایعBRCA2وBRCA1هایژندرجهش.میشوندایجادپستاندوهردرجدید

.هستندوراثتیتخمدانوپستانهایسرطان



انفواید پنل های ژنتیکی سرطان پست

62

oوماموگرافیشروعجهتآگاه سازیMRIپایین ترسندر
oلازمجراحی هایسایروماستکتومیپروفیلاکتیکجراحیانجامپیشنهاد
oمثالبرایپیشگیرانه،دارودرمانیPARP InhibitorجهشناقلینبرایBRCA1/2
oاستبالاترمرگ ومیرهموابتلاخطرهمبیماری زا،جهش هایناقلافراددر



سرطان کلورکتال

63

رطانسفرمترینشایعلینچسندرم.هستندارثیکولورکتالهایسرطاندرصد30حدوددر
رالورکتالکوسرطانبهابتلاخطرنیزدیگرسرطانیهایسندرمامامیباشدارثیکولورکتال

روده،عدهم،رودهسرطانبهابتلاخطرمعرضدرلینچسندرمبهمبتلابیماران.میدهندافزایش
ژندرییرتغاثردرلینچسندرم.میباشندمونثافراددرتخمدانورحموصفراکیسه،کوچک

رایبژنتیکآزمایشانجامبنابراین.میشودایجادPMS2وMLH1،MSH2،MSH6های
.میشودتوصیههاسرطاناینبادرگیرهایخانوادهبههاژناین



سرطان کلیه

64

تعدادی.باشدمیمثبتخانوادگیسابقهباترمسنبیماراندرسرطانترینشایعکلیهسرطان
شاملاهبیماریاین.میدهندافزایشراکلیهسرطانبهابتلاخطرکهداردوجودارثیبیماری
ونبیماریوآیدمیوجودبهFLCNژنهایجهشاثردرکهدوب-هاگ–برتسندرم

.میباشنددیگرمواردوآیدمیوجودبهVHLژنهایجهشاثردرکهلیندو-هیپل



سرطان ریه

65

هایسرطانکلبهنسبتبیشتریمرگباعثکهاستسرطانیترینشایعریهسرطان
محیطیعواملبهزیادیمیزانبهریهسرطانبهابتلاخطر.میشودپروستاتوپستان،کولورکتال

(انوادگیخسابقه،گرفتنقرارسمیشیمیاییموادمعرضدر،کشیدنسیگار)دیگرعواملو
،EFGR،KRASهایژنپیکیریهایجهش،هاژنهدفمندیابیتوالیگرچه،داردبستگی

TP53ودرمانبهامراینومیکندشناساییراکنندهعودریهسرطانبامرتبطهایژندیگرو
.میکندکمکبیماریپیشبینی



66



AMLلوسمی میلوئیدی حاد 

67

غبلووتمایزازکهمیباشداستخوانمغزتهاجمیبدخیمییکAMLحادمیلوئیدیلوسمی
مغزایگزینجبدخیمهایسلول.میدهدافزایشراسلولیتکثیروکردهممانعتهاسلولطبیعی

وبودیکبهمنجروشدههاپلاکتوقرمزهایگلبولکاهشباعثومیشوندطبیعیاستخوان
طبیعیفیدسهایگلبولفقدانعلتبهعفونتبهابتلاافزایشوخستگی،سریعخونریزی

سرطانتمامدرصد25)بزرگسالاندرخونهایسرطانترینشایعازیکیAML.میشوند
ازکمتروجوانبیماراندرصد45تا40درسال5کلیبقاینرخبا(بزرگسالاندرخونهای
کنندهعودAMLبامرتبطهایجهش،هاژنهدفمندیابیتوالی.میباشدمسنافراددرصد10
.میکندشناساییدیگرهایژنوFLT3،NPM1،KIT،CEBPA،TET2هایژندررا



68



پنل های ژنتیکی سرطان

69

شاملمی توانندومی پردازندسرطانیسلول هایDNAدرژنتیکیتغییراتبررسیبهپنل هااین
ایرسوهانامبرکپیتعدادنقایصجهش ها،شناساییبرایآن هااز.باشندژنهزارانتاصدها

.باشدمؤثررطانسدرمانوتشخیصروندتعییندرمی تواندکهمی شوداستفادهژنتیکیتغییرات



تشخیص بیماریهای ژنتیک

70



تشخیص بیماری پیش از بروز علائم 

71

ازقبلکیژنتیآزمایشانجامدارد،خانوادگیسابقهوراثتیعارضهیکبرایفردکهصورتیدر
.خیریاهستبیماریآنبروزخطرمعرضدرآیاکهدهدنشاناستممکنبیماریعلائمبروز

طانسرازخاصیانواعبروزخطرشناساییبرایاستممکنآزمایشنوعاینمثالعنوانبه
.باشدمفیدبزرگروده



آزمایش ناقل

72

سابقه-یستیککفیبروزیاشکلداسیسلولخونیکممانند-ژنتیکیاختلالیکبرایفرداگر
اختلالیکبهابتلاخطرمعرضدرکهباشدمیقومیگروهیکمتعلقاینکهیاداردخانوادگی

.دهدامانجژنتیکآزمایشبچهآوردندنیابهازقبلباشدلازمشایددارد،قرارخاصژنتیکی
هایبیماریزاایگستردهطیفبامرتبطهایژنتواندمیناقلینغربالگریپیشرفتهآزمایش
برایاوزندگیشریکوآیافردکهکندمشخصتواندمیودهدتشخیصراهاجهشوژنتیکی

.خیریاهستناقلهاعارضهآن



آزمایش فارماکوژنتیک

73

تعیینبهاستممکنژنتیکیآزمایشنوعاینباشد،داشتهخاصیبیمارییاناخوشیفرداگر
.کندکمکاست،ترینمفیدوموثرتریناوبرایدوزیچهوداروچهاینکه



آزمایش قبل از تولد

74

هایژندرموجوداحتمالیهایناهنجاریازبرخیتوانندمیهاآزمایشاینباردار،فردبرای
هبغالباً کههستندژنتیکیاختلالدو18تریزومیسندرموداونسندرم.دهدتشخیصراکودک
طوربهارکاین.شوندمیدادهقرارغربالگریموردتولدازقبلژنتیکیآزمایشازبخشیعنوان
مانندتهاجمیهایآزمایشانجامطریقازیاخوندرموجودمارکرهایمشاهدهباسنتی

Cell-freeتستنامبهتریجدیدآزمایش.گیردمیصورتآمنیوسنتز DNA testingیا
میقراربررسیموردرانشدهمتولدکودکDNAمادر،خونآزمایشطریقازNIPTهمان
.دهد



75

غربالگری نوزادان



غربالگری سه ماهه اول

76

)یسونوگرافومادرخونآزمایششاملترکیبیتستیکبارداریاولماههسهغربالگری
6وهفته12تابارداریروز6وهفته11بینکهاستمادرسنهمراهNBوNTاندازه گیری

و13تریزومیو(21تریزومی)داونسندرمریسکآنوسیلهبهوبودهانجامقابلبارداریروز
.می گرددمحاسبه18



غربالگری سه ماهه دوم

77

زمانبهتریناما.دادانجامبارداری26هفتهتا13هفتهازراآزمایشاینمی توانکلیطوربه
خطاهاییبااستممکنزماناینازپیشآزمایش.است18تا16هفتهآزمایشاینانجامبرای

ربالگریغ.باشدنرسیدهاندازه گیریمرحلهبههنوزمهمفاکتورهایبرخیاینکهیاباشدروبرو
اینکهایودرمانیروندشروعمهلتگذشتنباعثاستممکنمواردیدرنیزتاریخاینازبعد

..شوداختلالدارایمواردبرایجنینسقطمجوزصدوردرمشکلاتیبروز



غربالگری نوزاد

78

هایناهنجاریبرایرانوزادانایراندر.استژنتیکآزمایشنوعترینرایجتستاین
این.کنندمیآزمایششوند،میخاصیهایعارضهایجادباعثکهخاصیمتابولیکیوژنتیکی

کممانندلیاختلابهمبتلانوزاددهدنشاننتایجاگرزیرااستمهمبسیارژنتیکیآزمایشنوع
ازدرمانومراقبتاست،کتونوریافنیلیاشکلداسیسلولبیماریمادرزادی،تیروئیدکاری

.شودآغازبلافاصلهمیتواندمبتلاکودکاین



غربالگری نوزاد

79

:استزیرمواردشاملشدهمتولدتازهنوزادانغربالگریهایآزمایش

oنوزادانشنوایی
oنوزادانبینایی
oمتابولیکبیماریهای
oتیروییدکاریکم



PGDآزمایش پیش از لانه گزینی یا 

80

میشود،میهشناختنیزگزینیلانهازقبلژنتیکیتشخیصعنوانباهمچنینکهآزمایشاین
در.گیردقراراستفادهموردآزمایشگاهیلقاحطریقازکودکداشتنبرایتلاشهنگامدرتواند
هاینجنیوگیرندمیقرارغربالگریموردژنتیکیهایناهنجاریبرایهاجنینآزمایشاین
.شوندمیگزینیلانهرحمدربارداریحصولامیدبهناهنجاریفاقد



81

تشخیص پیش از تولد



تشخیص پیش از تولد

82

طریقازتوانمیکهاستآزمایشگاهیوپزشکیاقداماتازایمجموعهتولدازپیشتشخیص
هایشآزمایدادتشخیصجنیندررافیزیکییاوژنتیکیاختلالنوعچندیایکوجودآنها

پیشمراقبتازیهایجنبهکهتولدازپیشتشخیصوتولدازپیشغربالگرییعنیتولدازپیش
ممکنلاتاختلااین.دارندتمرکزبارداریاختلالاتزودترچههرتشخیصبر،میباشندتولداز

هایآزمایش.باشندجنینیارویان،تخمسلولفیزیولوژیکوآناتومیکاختلالاتاست
هایهشجوکروموزومیاختلالات،عصبیلولهنقایصهمچوناختلالاتیمیتوانندغربالگری

داونسندرم،کامشکاف،بیفیدااسپینامثلتولدنقایصوژنتیکیاختلالاتایجادباعثکهژنی
وعضلانیروفیدیست،کیستیفیبروز،تالاسمی،شکلداسیخونیکم،ساکس-تیبیماری،

.کنندشناساییرامیشوندشکنندهXسندرم



تشخیص پیش از تولد

83

حتترامادرسلامتابتداکهمیدهندتشخیصرامشکلاتیشدهطراحیهایآزمایشبرخی
هایآزمایشیا(حاملگیمسمومیت)اکلامپسیپره،PAPP-Aآزمایشمثلا.میدهندقرارتاثیر

ایصنقمیتواندهمچنینغربالگری.میدهندتشخیصرابارداریهایدیابت،گلوکزتحمل
.دهدتشخیصراآمنیوتیکباندسندرموقلبینقایص،آنسفالی،هیدروسفالوسمثلآناتومیکی



مزایای تشخیص پیش از تولد
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oمادرزادیوژنتیکیهایبیماریبهمبتلانوزادانتولدازجلوگیری

oجنینسلامتوضعیتخصوصدرهاخانوادهبهدادنآرامشواسترسبردنبیناز

oهمچنینوخاصشرایطیاوبیماریدارایفرزندیکپذیرشبرایوالدینسازیآماده
آنهاتولدازپیشمبتلانوزادانبرایمناسبدرمانیشرایطبینیپیش

oیکوعشرامکانروشاینازاستفادهباتوانمیدارندوراثتیمشکلاتکههاییخانوادهدر
.نمودفراهمهاخانوادهبرایراایمنبارداری



ضرورت تشخیص پیش از تولد
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خطرافزایشباباردارمادرانسنافزایش.باشدسال35ازبیشترمادرسنکهصورتیدر•
ازالاتربمادرانبرایکهاستبهتردلیلهمینبهاستهمراهجنیندرکروموزومیمشکلات

.شودانجامجنینکروموزومیبررسیمراحلسال35

مامیت.باشدجنیندریافتهافزایشخطردهندهنشانبارداریدورانغربالگریآزمایشات•
هایماریبیبهشوندمیشناساییپرخطرعنوانبهغربالگریآزمایشاتدرکههاییجنین

گونهینادرودهندمینشانراخطرافزایشتنهاآزمایشاتاینونیستندمبتلاژنتیکی
برومیکروموزهایبررسیبایدجنینقطعیوضعیتازاطمینانحصولمنظوربهشرایط

.شودانجامجنینروی



ضرورت تشخیص پیش از تولد
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oکروموزومیاختلالاتازانواعیناقلافرادبرخی:والدیندرکروموزومیاختلالاتوجود
یباردارزماندرولیکندنمیایجادمشکلیافراداینخوددرهاناهنجاریاینکههستند
دتولیاومکررهایسقطنظیرمشکلاتیباافراداینکهداردوجوداحتمالاینهمواره
افرادنایاساساینبر.شوندروبرومادرزادیهایناهنحجاریواختلالاتبهمبتلافرزندان

.نمایندمراجعهتولدازپیشآزمایشاتانجامبرایبارداریزماندر



ضرورت تشخیص پیش از تولد
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oیلی،هموفتالاسمی،همانندهابیماریبرخی:خانوادهدرژنتیکیهایبیماریسابقهوجود
یکدرلاختلاوجهشوجوداثردرژنتیکیهایبیماریانواعازدیگربسیاریوناشنوایی

شوندمیایجادمشخصژن
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PGD؟چیست



PGDآزمایش 
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کهرویانیآندرکهاستفرایندی،PGDیاجنینلانه گزینیازپیشژنتیکتشخیصآزمایش
قرارآزمایشموردژنتیکمشکلاتبررسیبرایاستکردهرشدوداشتهلقاحرحمازبیرون

بارورسازیوتخمکاستخراجشاملکهمی شودآغازIVFعادیفرایندباآزمایشاین.می گیرد
.استآزمایشگاهدرآن
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PGD؟چگونه انجام می شود

91

:استزیرمراحلشاملگزینیلانهازقبلژنتیکیتشخیص
ازبعد.شوندمیجداهاجنینازIVFازبعدپنجمروزحدوددرسلولچندابتدا،-1

.شودمیفریزایمنصورتبهجنینها،سلولجداسازی
لاختلاآیاشودمشخصتاگیردمیقراربررسیموردواستخراجهاسلولDNAسپس-2

طولاملکهفتهیکحداقلپروسهاینانجام.خیریااسترسیدهارثبهجنینهردرژنتیکی
.کشدمی
شناساییPGDانجامازبعد(استشدهبررسیکهژنتیکیاختلالنظراز)سالمهایجنین-3
.شودمیشروعخانمبارداریدورهوشوندمیمنتقلمادررحمبهو
دفعاترایبنیازصورتدرتاشوندمیفریز(ژنتیکیاختلالاتفاقد)سالمهایجنینسایر-4

.بکشدطولهاهفتهاستممکنآزمایشرونداین.گیرندقراراستفادهموردبعدی
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PGDضرورت انجام 
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است،یژنتیکعارضۀیابیمارییکبردنارثبهخطرمعرضدرآنهافرزندکهزوج هاییتمامی
درمانرایندفدرپزشک.کننداستفادهجنینلانه گزینیازپیشژنتیکتشخیصازمی توانند
:کندتوصیهارلانه گزینیازپیشژنتیکیتشخیصآزمایشزیرشرایطدراستممکنناباروری

oبیشتریاساله35زنان
oمکررجنینسقطسابقۀبازنانی
oدرمانباردوازبیشبازنانیIVFناموفق
oجنسیتبهوابستهژنتیکیاختلالاتحاملزوج های
oتک ژنیاختلالاتحاملزوج های
oکروموزومیاختلالاتبازوج هایی



pgdضرورت انجام 

94

قراراستفادهمورد،IVFروشدرفرزندجنسیتتعیینبرایمی تواندهمچنینPGDآزمایش
دلیلینابهودادتشخیصرامتفاوتژنتیکیعارضۀصدازبیشمی توانPGDانجامبا.گیرد

 هایرویانانتخابامکانپزشکبهمی شود،انجامرحمدررویان لانه گزینیازپیشPGDکه
تشکیلاحتمالکاهشبهPGDکهوجوداینبا.می دهدمادررحمبهانتقالازپیشراسالم
کاملاً رالال هااختاینبهابتلاخطرنمی تواندامامی کند،کمکژنتیکیاختلالاتبافرزندینطفۀ

.ببردبیناز

.بگیردرابارداریدورانآزمایش هایجاینمی تواندPGDکهباشیدداشتهخاطربه



سقط جنین
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سقط جنین
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یاینجنمرگبهمادر،بارداریادامهکهصورتیدرمگراست،ممنوعجنینسقطایرانکشوررد
ممقادستوربااین صورتدرکهکند،ایجادخانوادهبرایجدیمشکلاتیاشودمنجرمادر

اورببهکه)چهارماهگی،ازقبلتامعالجپزشکنامهمعرفییازوجیندرخواستیاقضایی
ارائهشرایط،اینتأییدبرای.اجراستقابل(استجسمبهروحشدناضافهزمانمسلمانان،

فهرستِ ازخارجموارددربلکهاست،الزامیتشخیصدرتخصصیمشاورهدوحداقل
صیتخصمشاورهسهحداقلارائهقانونی،پزشکیسازمانتوسطشدهاعلاماندیکاسیون های

.می گرددضروریمادرمرگخطریاجنینمرگِبهمنجرناهنجاریِبرمبنی



سقط جنین
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ازبرخی،(21و13،18هایتریزومی)کروموزومیاختلالاتجملهازناهنجاریهاازبسیاریبه
آتروفیابولیک،متبیماریهایهموفیلی،وتالاسمیمثلخونیبیماریهای،عصبیلولهنقایصانواع

.شودمیدادهقانونیسقطاجازه…ودوشنونخاییوعضلانی


