
 با حمایت انجمن ژنتیک ایران
 تهرانبا مجوز بهزیستی استان 

 
 

 

، سارا شعبانیسلیمی، سمیرا  مهدیهدکتر نازنین احمدی، دکتر : اسلاید ها کنندگانتهیه 
 سامانیان
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 بدن همه ی موجودات زنده 
 از واحدهای ساختمانی به نام 

 سلول ساخته شده است
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 ???شباهت سلول های بدن به 
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که برای دیدن آن ها نیاز به کوچک آنقدر  .هستندفوق العاده کوچک ها سلول 
 .میکروسکوپ است
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 هسته
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 کروموزوم چیست؟
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(عدد 46)جفت کروموزوم وجود دارد  23در انسان   
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 تفاوت زن با مرد؟
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 ژن چیست؟

 . ژنهادرونکروموزومهاجایدارند
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 ژنتیکووراثتچیست؟

 فرزند

 مادر پدر
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طبقه بندی بیماری های 

 ژنتیکی

 بیماری های ژنی بیماری های کروموزومی

 ساختاری  تعدادی

کروموزوم 

 اتوزومی

 تک ژنی

اتوزومال 

 غالب

اتوزومال 

 مغلوب

وابسته 

 به جنس

وابسته به توارث 

 میتوکندری 

 چند عاملی چند ژنی

جنس یکروموزوم   
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بیمارفرد سالمفرد  بیمارفرد   
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 غالب؟؟اتوزومال



سالمفرد بیمارفرد   
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 اتوزومالمغلوب؟؟

سالمفرد  



 وابستهبهجنسغالبدرزنان؟؟

بیمارفرد سالمفرد  بیمارفرد   
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 وابستهبهجنسمغلوبدرزنان؟؟

سالمفرد بیمارفرد   
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سالمفرد  



 وابستهبهجنسدرمردان؟؟

سالمفرد  
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سالمفرد بیمارفرد   



 وراثتمیتوکندریایی؟؟
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 :ناهنجاری های کروموزومی
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شیوع ناهنجاری های کروموزومی  با افزایش سن مادر افزایش 

 می یابد
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 آزمایش ژنتیک چیست؟

آزمایشاتی است که وجود یا عدم وجود بیماری ژنتیکی در فرد یا •

 .اطرافیان او را تائید یا رد می کند
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 ؟آیا همه بیماران به آزمایش ژنتیک نیاز دارند

www.geneticsfound.com 29 

 فرد بیمار

 نیاز به آزمایش دارد؟ نوع و توارث بیماری؟ بیماری ژنتیکی هست یا خیر

 مشاوره ژنتیک
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 مشاوره ژنتیک؟
فرآیند آموزش ی است که به افراد مبتلا یا در معرض خطر یک  مشاوره ژنتیک

 :کمک می کند

 

بیماری را در تکرار ها بشناسند و خطر  را دربیماری توارث نقش  1.
 .بدانندخویشاوندان و فرزندانشان 

 .با خطر موجود را بشناسندبرخورد های در دسترس برای راه 2.

ها و اعتقادات خانواده منطبق  را که با اهداف، ارزشچاره بهترین راه  3.

 .باشد، بیابند

 .از وقوع مکرر معلولیت در خانواده را شناسایی کنندپیشگیری های  راه4.
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؟چرا باید مشاوره ژنتیک انجام داد  

توان اطلاعاتی پیرامون خطر ابتلاء  انجام مشاوره ژنتیک میبا •
های مختلف پیشگیری  ها و راه به بیماری، نحوه وراثت بیماری 

از تکرار یک ناهنجاری ژنتیکی را دریافت نمود به ویژه در 
   .مواردی که زوجین ازدواج های فامیلی انجام داده اند
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 جلسه مشاوره ژنتیک

در یک جلسه مشاوره معمولا زن و شوهر یا هر دو نفری که قصد ازدواج دارند باید حضور   •
 داشته باشند

تیمی که در مشاوره ژنتیک دخیل است شامل پزشک مشاور ژنتیک و بر حسب نیاز متخصص •
 باشند ژنتیک، متخصص بیوشیمی، و پزشکان متخصص مختلف می
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 جلسه مشاوره ژنتیک

طول می کشد که بیشتر آن به سوال و جواب دقیقه  60تا  20یک جلسه مشاوره ژنتیک •

 .می گذرد

مربوط به مدارک پزشکی  و حتی همراه داشتناطلاعات کافی جلسه مشاوره داشتن در •
بیماریهای مزمن واختلالات بدو تولد در فامیل کمک کننده است تا مشاور بتواند شجره 

 فامیلی را ترسیم کند

همه موارد مشاوره منجر به انجام آزمایش ژنتیکی نمیشود و شاید با انجام یک آزمایش •
 ساده بیوشیمیایی به نتیجه برسد

درصد از مراجعان نیاز به انجام آزمایش  15تا  10 بر اساس مطالعات انجام شده حدود•
 دارند
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 موضوعات مورد بحث در جلسه مشاوره

 گفتگو در مورد علت مراجعه زوجین •

 کنندهمحاسبه خطر وقوع بیماری در فرزند مراجعه رسم شجره نامه •

 گفتگو در مورد تاریخچه پزشکی، خانوادگی و بارداری فرد مراجعه کننده•
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 اندیکاسیونهای مشاوره ژنتیک
 ازدواج فامیلی•

 سابقه بیماری ژنتیکی نظیر هموفیلی، تالاسمی و غیره در خانواده یا فامیل•

 سال و بالاتر 35حاملگی در سن •

 وجود نقایص مادرزادی•

 عقب ماندگی ذهنی یا تاخیر در رشد و نمو در خانواده یا فامیل•

 کوتاهی بیش از حد قد و سایر اختلالات رشدی•

 ثانویهعدم تکامل اندم های جنس ی در سن بلوغ یا تأخیر در بلوغ •

 نازایی، مرده زایی یا سقطهای مکرر در زنان و عقیمی در مردان•

 بروز ناتوانیهای جسمی بدون دلیل در کودکان، نوجوانان و حتی بزرگسالان در خانواده یا فامیل•

 اختلالات رفتاری و یادگیری •

 غیره در خانواده یا فامیلو وجود ناشنوایی، نابینایی سابقه •

 تکرار بعض ی بیماریها در فامیل مثل سرطان، دیابت، فشار خون و بیماریهای قلبی•
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 ازدواج فامیلی؟؟

در ازدواج فامیلی، دو فرد خویشاوند ژن های مشابه را از جد •
 .مشترک خود به ارث می برند

 

 . احتمال مبتلا شدن فرزندان به بیماری ژنتیکی بیشتر است•
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 بیماری زالی
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 تالاسمی
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:مشاورهمراحل   

در صورتیکه بیماری خاص ی در فامیل وجود دارد تست ناقلی در : قبل از ازدواج
 خواست میشود وبر اساس نتیجه توضیحات لازم داده میشود

 قبل از بارداری 

 حین بارداری 

 های دارای فرزند معلول  مشاوره ژنتیک در فرزند دوم در خانواده
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دوران بارداری    

هفته به طول می انجامد که بطور  40روز یا  280بارداری معمولا •
این دوران را . قراردادی از اولین روز آخرین قاعدگی شروع می شود

بارداری تقسیم کرد که در هر یک وقایع « سه ماهه»می توان به سه 
 .خاص ی اتفاق می افتد

www.geneticsfound.com 42 



 :زایمان زودرس

بارداری، زایمان زودرس اطلاق می  36به تولد نوزاد قبل از هفته •
 .گردد
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زنان باردار به نوعی با مشکلات مرتبط با یک سوم تقریبا •
بارداری دست به گریبان هستند که این مشکلات می توانند 

پیامدهای خطرناکی هم برای مادر و هم برای نوزاد داشته 
 .باشند

 لذا آگاهی مادران از این عوامل•

 خطر در پیشگیری از عوارض بعدی 

 .راهگشا است 
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:این عوامل خطر عبارتند از  
 

 مادردیابت 

 بودن فشار خون مادربالا 

 زودرسزایمان 

 های زود رس پرده های جنینیپارگی 

 در دوران بارداری خونریزی 

 بودن جواب تست های آزمایشگاهی که برای غربالگری در سه ماهه ی اول و دوم مثبت

 انجام می شود

 غیر طبیعیسونوگرافی 

 جنین نسبت به سن حاملگیکوچک تر بودن 

 زایمانغیر طبیعی بودن جنین در هنگام وضعیت 
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( تراتوژن)انواع عفونت ها 

 سابقه ی ابتلا مادر بهHIV یا سایر بیماری های مقاربتی 

(تراتوژن)تماس با اشعه ،دارو یا سموم،دود سیگار یا انواع عفونت ها 

بیماری های جفت 

 مرده زایی/سابقه ی سقط های مکرر 

 سال 18سال یا کمتر از  35سن بالای مادر بیش از 

سابقه ی نازایی قبلی 

 پایین جنین/وزن بالای 

 فامیلسابقه ی بیماری های ژنتیکی در خانواده و 

www.geneticsfound.com 46 



 تراتوژن ها

ضرر دود قلیان از دود )یا در معرض دود تنباکو قرار گرفتن ( سیگار، قلیان)مصرف تنباکو 1.

سیگاربیشتر است زیرا از آنجایی که دود قلیان ازآب عبور می کند ماده ی سمی بیشتری وارد بدن فرد 

 (.گردیده و زمینه ایجاد اثرات سوء بر جنین را فراهم می کند

الکل یک داروی روان گردان تلقی می شود و تاثیراتی بر روی مغز و رفتار فرد میگذارد، : مصرف الکل 2.

در صورتی که مادر باردار الکل مصرف کند منجر به سندروم جنین الکلی می شود که صورت 

 .ها،اندام ها ،قلب و کلیه جنین دچار اختلال می گردد

در زمان بارداری خصوصا سه ماهه ی اول غیر از قرص اسید فولیک بهتر است از : مصرف داروها3.

 مصرف هر دارویی پرهیز گردد مگر در مواردی خاص با تجویز پزشک

تماس با مواد شیمیایی، حشره کش ها، سموم یا آفت کش ها و گازهای بیهوش ی می تواند منجر به 4.

 .ناهنجاری در جنین گردد
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 بیماری های عفونی در مادر باردار

سرخجه، : این عفونت ها که بسیار خطرناک هستند عبارتند از •
انگلی که از طریق مواد آلوده به مدفوع گربه منتقل )توکسوپلاسموز 

، ایدز، Cو  B، سیتومگالوویروس، هرپس، هپاتیت (می شود
 .سیفیلیس و آبله مرغان

 

مهمترین راه پیشگیری از ابتلا به عفونت در دوران بارداری، نرفتن به •
 .مکان های شلوغ و تماس نداشتن با افراد بیمار است
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 :  توکسوپلاسموز 

تنها راه پیشگیری از ابتلا به بیماری •
توکسوپلاسموز، پرهیز از تماس با گربه در 
دوران بارداری و نخوردن غذاهای آماده 

 .می باشد

 :  سرخجه مادرزادی

تزریق واکسن سرخجه قبل از بارداری •
 .توصیه می گردد
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 سیتومگالوویروسعفونت  (تبخال تناسلی)عفونت هرپس 

www.geneticsfound.com 50 



 سیفلیس مادرزادی مرغان مادرزادیآبله 
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 واکسیناسیون دوران بارداری 

 MMRواکسن 1.

 (توام)واکسن دوگانه 2.

 Bواکسن هپاتیت 3.

 واکسن آنفلوانزا4.
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 بارداری غربالگری دوران 

 (  بارداری  12تا  5هفته )ماه اول  3غربالگری 

 (بارداری  28تا  13هفته ) دوم ماه  3غربالگری 

 (بارداری  40تا  29هفته )غربالگری سه ماه سوم 
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 :سه ماه اول غربالگری 

 سونوگرافی•
 خون آزمایش •
 ناشتاخون قند •
 اسید اوریکمیزان •
 های انعقادیتست •
 ایدز،هپاتیت،سفلیستست •
 ادرار و کشت ادرارآزمایش •
 تحمل گلوکزتست •
 گروه خون و ارهاش خون سنجش •
 کومبس غیر مستقیمتست •
 تیروئیدتست •
 (منگولیسم)خون جهت غربالگری سندرم داون تست •
 ناقلی برای مادرتست •
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 ویژگی های سه ماه اول بارداری 

میزان آسیب پذیری جنین در مراحل مختلف بارداری یکسان •
 .حساس ترین زمان سه ماه اول بارداری است. نیست

مصرف قرص اسید فولیک از سه ماه قبل از بارداری توصیه می •
 .گردد
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 دومغربالگری سه ماهه ی 

  (Fp,hcG,UE3,Inhibin)آزمایشات چهارگانه •

 بارداری  28تا  24تست غربالگری دیابت در هفته  •

، قند خون مادر بالا بود با آزمایش قند خون پس از (FBS)اگر در آزمایش خون ناشتا •

 .دیابت مادر تایید می گردد( GTT)مصرف گلوکز 

سه بعدی به منظور بررس ی وجود نقایص لوله عصبی،نقص دیواره شکمی و سونوگرافی •

اگر در سونوگرافی یاآزمایشات انجام شده در سه ماهه اول و دوم شک . جنینکند دهنی در 

به وجود بیماری داشتیم با صلاحدید متخصص زنان و ژنتیک تصمیم به آمنیوسنتز می 

 .کنیم
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 بارداری غربالگری سه ماهه ی سوم 

این دوره می تواند شامل غربالگری عفونت های مختلف و ایدز می باشد آزمایشات •

که بخش ی از آنها با آنتی بیوتیک ها قابل درمان می باشدکه اگر درمان نشوند در طی 

 .زایمان ممکن است عفونت به نوزاد منتقل شده و منجر به بیماری گردد

سونوگرافی در سه ماهه سوم بارداری برای کنترل رشد جنین ،بررس ی مقدار مایع •

 .گیردآمنیوتیک ،بررس ی جفت و تعیین موقعیت جنین برای زایمان صورت می 
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 دانستنی های مهم قبل از بارداری 

 سن مادر•
 مشاوره ژنتیک•
 واکسن سرخجه•
 مصرف دارو •
 عوامل محیطی•
 ...بیماری هایی مثل صرع، آسم، میگرن و •
 مصرف اسید فولیک•
 تست پاپ اسمیر•
 درمان کم کاری تیروئید•
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:شجره خانوادگي  
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 زمان انجام آزمایش ژنتیکی

 برای شخص بیمار
در افراد تشخیص بیماری برای 

 دارای اندیکاسیون 

 در بارداری 
قبل از 
 بارداری 

قبل از لانه 

  PGDگزینی  

در دوران 
نوزادی و یا 
 بعد از آن 

شناسایی علت 

 ژنتیکی بیماری 
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 آزمایش ژنتیکی بر روی چه نمونه هایی انجام می شود؟

 ( EDTAهپارینه یا )خون •
 

 مایع آمنیون •
 

 پرزهای جفتی جنین•

 
 نمونه گیری از خون یا بافت جنین•

 
 مغز استخوان •

 
 مایع منی •

 

 

 آمنیوسنتز

CVS 
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Chorionic Villus Sampling (CVS) 
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  CVSزمان انجام 

 هفتگی 12الی  10حاملگی و بیشتر بین اواخر سه ماهه اول •

 

اطمینان از سلامت جنین ........... زمان آن نسبت به آمنیوسنتز زودتر •
 تصمیم سریع تر در رابطه با ادامه یا ختم حاملگی ........زودتر

 

 درصد 2الی  1 خطر سقط جنین•
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 :هستند  CVSچه کسانی کاندید انجام عمل 

واجد مشکلات ژنتیکی مانند بیماری تی ساکس، هموفیلی، آنمی سیکل سل، بتاتالاسمی  کسانی که •
 .در خود یا اقوام نزدیک هستند

 
 .سال دارند 35افرادی که سن بالای •

 
آنها وجود ناهنجاری خاص در جنین را نشان آزمایش غربالگری جنینی سه ماهه اول افرادی که •

 .می دهد
 

 .ناهنجاری خاص ی گزارش شده استسونوگرافی معمولی یا سه بعدی افرادی که در •
 

 مطرح باشدیک اختلال وابسته به جنس جنین در مواردی که تعیین جنسیت جنین •
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 آمنیوسنتز چیست؟

 تکنیک پزشکی تشخیص قبل از تولد•

گرفته می شود و مورد بررس ی ژنتیکی مایع آمنیون  در طی آن مقدار کمی از•
 .قرارمی گیرد

 در •
ً
 (هفتگی 16تا  14)انجام می گیرد سه ماهه دوم معمولا

 درصد 1الی  0.5خطر سقط •
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پیشگیری ازبیماریهای معلولیت زا در 

 کودکان
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 معلولیت و انواع آن

مجموعه ای از عوامل جسمی، ذهنی، اجتماعی یا ترکیبی از آنها که •
به نحوی در زندگی شخص ی فرد اثر سوء بر جا میگذارد و مانع 

 ادامه زندگی مستقل او به صورت طبیعی میشود

 حس ی، حرکتی، داخلی: معلولیتهای جسمی•

 عقب ماندگی ذهنی و بیماری روانی: معلولیتهای ذهنی•
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80 درصد افراد معلول در کشورهای جهان سوم زندگی می کنند. 

1/3 معلولان کودک هستند. 

مشکلات مالی، روحی، روانی و اجتماعی به همراه دارد. 

بیش از نیمی از بیماری های مادرزادی قابل پیشگیری می باشد 
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 علل ایجاد معلولیت

 : علل مادرزادی. 1

دوران بارداری مانند عوامل ژنتیکی، سوء تغذیه مادر، سن بالای •
 ...مادر، اشعه و 

 علل هنگام زایمان نظیر زایمان مشکل و طولانی•

 :  علل ارثی. 2

. عقب ماندگی های ذهنی شدید بیماریهای ژنتیکی است%  60عامل •
بیشتر از غیرفامیلی برابر  2-3بروز معلولیت فامیلی احتمال ازدواج در 

 .است

 :علل اکتسابی. 3

 حوادث•
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:بیماریهای شایع کودکی که باعث معلولیت میشوند  

سال حداقل یک بار دچار تشنج ناش ی  5ماه تا  6درصد کودکان  4تا  2: تب و تشنج•
 از تب میشوند

 معمولا در این خانواده ها سابقه قبلی وجود دارد•

 درصد این افراد در آینده مبتلا به صرع میشوند 1•

 باید اطمینان حاصل شود که این تشنج ناش ی از عفونت مغزی نباشد•

 تب ناش ی از انسفالیت یا مننژیت که باعث تشنج شود دیگر جزء این گروه نمیباشد•

سال و در پسران  5التهاب پرده های مغزی است عمدتا در کودکان زیر : مننژیت•
 شایعتر است

 نوع باکتریایی آن کشنده است ودر موارد غیر کشنده، معلولیت دائمی میدهد•

 مهمترین و تنها تست تشخیص ی گرفتن مایع مغزی نخاعی است•

 مانددر صورت تشخیص به موقع ودرمان، هیچگونه عارضه ای به جا نخواهد •
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مادرزادی که معمولا در سه ماهه شایعترین ناهنجاری : پاچنبری •
 دوم بارداری ایجاد میشود

 بارداری قابل تشخیص است 16با سونوگرافی بعد از هفته •

 برابر دخترها است 2یکطرفه یا دو طرفه بوده و در پسرها •

 عوامل مختلف محیطی و ژنتیکی در بروز آن دخیل است•

 درمان بصورت گچ گیری و یا جراحی است•
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بیماری مادرزادی مفصل ران که یک تا : دررفتگی مادرزادی لگن•
 نوزاد زنده را درگیر میکند 1000دو نفر از هر 

 برابر شایعتر است و در سمت چپ بیشتر دیده میشود 9در دختران •

در فرزند اول ودر خانواده هایی که سابقه این بیماری وجود دارد •
 شایع تر است

در نوزادانی که با پا به دنیا می آیند و یا بیماریهای دیگری مثل •
 دارند بیشتر است داون پاچنبری و 

پا در سمت مبتلا کوتاهتر و به سمت بیرون چرخیده است : علائم•
مفصل ران دچار . چینهای پوستی در دو طرف غیر قرینه هستند

 محدودیت حرکت شده به خوبی باز نمیشود
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در نوزادان درمان غیر جراحی است از  :درمان•
ماهگی در اتاق عمل جااندازی  18تا  6

مفصل صورت گرفته سپس در  قالب گچی 
ماهگی معمولا  18بعد از . نگه داشته میشود

 .نیاز به عمل جراحی میباشد

در صورت عدم درمان به موقع : عوارض•
لنگش، کوتاهی عضو مبتلا، محدودیت 

حرکات مفصل، دردناک شدن مفصل و در 
 30نهایت نیاز به تعویض مفصل در سن 

 سالگی  است
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مهره شکاف دار یکی از : اسپینا بیفیدا•
شایعترین ناهنجاریهای مادرزادی در 

 .ستون فقرات است

کمبود اسید فولیک، مصرف : علل ایجاد•
داروهای ضد صرع در ماههای اول 

بارداری، وجود سابقه این بیماری در 
خانواده، دیابت کنترل نشده مادر، چاقی 

بیش از حد مادر، تب در ماههای اول 
بارداری و نیز این بیماری در سفیدپوستان 

 شایعتر است

تشخیص در زمان بارداری با سونوگرافی و •
آزمایش خون مادر است در موارد شدید 

 .میتوان اجازه ختم حاملگی داد

میلی  1بهترین راه پیشگیری مصرف روزانه •
گرم اسید فولیک از سه ماه قبل از 

 بارداری میباشد
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بعد از پاچنبری : شکاف لب وکام•
شایعترین ناهنجاری نوزادان 

 .میباشد

شکاف لب در پسران و شکاف کام در •
 .دختران شایعتر است

اگر یک فرزند با این مشکل بدون •
بیماری دیگری در خانواده باشد 

درصد و در  2احتمال بروز مجدد 
صورت ابتلای یکی از والدین احتمال 

 .درصد است 4

سن هر  و نیزژنتیکی علل محیطی و   •
در بروز این حالت دخیل دو والد 

 است
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معمولا مشاوره ژنتیک پیش از ازدواج برای افرادی که یکی : پیشگیری •
از اعضای خانواده آنها مبتلا به شکاف کام است می تواند مفید 

همینطور والدینی که فرزندی مبتلا به شکاف کام دارند بهتر . باشد
است قبل از اقدام به بچه دار شدن مجدد مشاوره ژنتیک انجام 

 دهند

افرادی که شکاف لب و یا کام دارند مبتلا به اختلالات % 30حدود •
دیگری در سایر سیستمهای بدن خود هستند که به این گروه نوع 

 .سندرومی اطلاق می شود
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 CPفلج مغزی یا 

یک اصطلاح کلی است که شامل گروهی از ضایعات مرض ی می شود •
 که کنترل حرکتی فرد را مختل می کند

 .معمولا در سالهای اولیه زندگی کودک ظاهر می شود•

بعض ی از بچه . مهمترین علائم فلج مغزی ناتوانی حرکتی در بچه است•
 .ها دچار عقب ماندگی ذهنی هم هستند

بسیاری از بیماری های ژنتیکی و یا بعض ی عفونتهای ویروس ی مادر در •
 زمان بارداری می توانند باعث فلج مغزی شوند

نرسیدن اکسیژن به مغز نوزاد، خونریزی مغزی و عفونتهای مغز هم •
 .هستند CPاز علل دیگر 
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در صورتی که فرزند اول شما دارای معلولیت است و یا فرد معلولی •
در فامیل شما و یا همسرتان وجود دارد به مشاوره ژنتیک مراجعه 

 .نمایید

پرهیز از ازدواجهای فامیلی ، اجتناب از باردار شدن در سنین بالای •
سال می توانند از بسیاری از معلولیتها پیشگیری  18سال و زیر  35

 .نمایند
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 پیشگیری از عقب ماندگی های ذهنی
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 تعریف عقب ماندگی ذهنی حالتی است که در آن کارکرد هوش
عمومی فرد به میزان چشمگیری زیر حد متوسط است که سبب 

 18تخریب همزمان رفتار انطباقی شده ودر حین دوره رشد پیش از 
 سالگی تظاهر میابد

 از کل کودکان و دانش آموزان سنین مدرسه به طور قابل % 3حدود
 .ملاحظه ای دچار عقب ماندگی ذهنی هستند
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 مهارت های انطباقی

 

 .قرار دارد 90-110بهره هوش طبیعی در محدوده •

 .هوش مرزی اطلاق می شود 71-84به فاصله بین •

 مهارتموردانتظار نوععقبماندگی بهرههوش

 آموزش پذیر خفیف 70-50

 تربیت پذیر بالا متوسط 50-35

 تربیت پذیر پایین شدید 35-25

ایزوله، نیازمند نگهداری در  عمیق 25کمتر از 

 موسسه 
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 طبقه بندی عقب ماندگی

 (:50-70بهره هوش ی )عقب ماندگی ذهنی خفیف •
 درصد  80    
 
 (:35-49بهره هوش ی )عقب ماندگی ذهنی متوسط •

 درصد  12    
 
 (:20-34بهره هوش ی )عقب ماندگی ذهنی شدید •

 درصد  7    
 
 (:20بهره هوش ی کمتر از )عقب ماندگی ذهنی بسیار شدید •

 درصد 1حدود     
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 علل عقب ماندگی ذهنی

 عقب ماندگی به علت عوامل ارثی1.

 عقب ماندگی به علت اتفاقات دوران بارداری 2.

 عقب ماندگی به علت حوادث زایمانی و بعد از تولد3.

 عقب ماندگی به علت عوامل محیطی، اجتماعی و فرهنگی4.
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 عقب ماندگی به علت اتفاقات دوران بارداری 

عفونتهای مادر در حین بارداری مثل سرخجه و سیتومگالوویروس 

 زمانیکهRH  پدر مثبت وRH مادر، منفی باشد گاهی اوقات مشکل ایجاد می کند. 

 مانند( آسیب زا)عوامل تراتوژنیک: 

 Xتاثیر اشعه •

 مسمومیت سرب•

 اعتیاد•

 سن والدین•

 بیماری مادر مثل هیپوتیروئیدی درمان نشده•
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 هیپوتیروئیدی 

کمبود ید در زمان رشد جنین و شیرخواری و اوایل کودکی باعث گواتر و •
 .هیپوتیروئیدیسم می شود 

مادری دچار هیپوتیروئیدیسم باشد جنین او در معرض آسیب نورولوژیک اگر •
 .قرار دارد 

تیروئید مادر تأثیر قابل ملاحظه ای روی عمل تیروئید جنین و نوزاد بیماری •
 .دارد

مانند آنچه در تیروئیدیت اتوایمیون دیده می شود  IgGاتوآنتی بادیهای از نوع •
 .  شودمی تواند از جفت رد شده و باعث ممانعت از عمل تیروئید جنین 

تیروئید برای رشد طبیعی مغز و میلیناسیون و ارتباطات نورونی لازم هورمون •
حساس ترین دوره برای تکامل مغز ماههای اول و بخصوص چند هفته . است 

 .  اول زندگی است 
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تولدعقب ماندگی به علت حوادث زایمانی و بعد از   

 تولدحوادث بعد از 

 عفونت ها1.

 (سرب و جیوه)مسمومیت ها 2.

 ضربه های وارده به سر کودک3.

 اختلالات غدد داخلی کودک4.

 کمبود غذا و سوء تغذیه5.

 خستگی های جسمی و روانی6.

 

 زایمانیحوادث 

 نارس ی1.

 دیررس ی2.

 زایمان های طولانی3.

 صدمه مستقیم به سر4.
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اهمیت حوادث دوران نسبتا کوتاه بارداری از حوادث دوران 
 .زندگی کمتر نیست



کودکانی که نیاز به مراقبت ها و آموزش های ویژه دارند دو گروه 
 :هستند

 کودکان دارای فعالیت های ذهنی پایین -1

کودکانی که دچار اختلالات شخصیتی، آشفتگی های عاطفی و  -2
هیجانی هستند در این دسته فعالیتهای ذهنی مشکلی ندارد ومعمولا 

در یک مهارت اختلال دارند مانند گفتار اینها قادر به سازگاری با 
 محیط نیستند مانند اوتیسم، بیش فعالی
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 اوتیسم

( مداخلات)درخودماندگی یک اختلال رشدی مغزی است که به وسیله آسیب در تقابلات •
اجتماعی و ارتباط و همچنین رفتارهای تکراری و ویژه تقسیم بندی می شود، این علایم همگی 

اوتیسم بسیاری از بخش های مغز را تحت تأثیر قرار . پیش از سه سالگی کودک ایجاد می شود
 .می دهد و این که چطور این اتفاق رخ می دهد، هنوز درک نشده است

درخودماندگی یک نشانه ژنتیکی قوی نیز دارد که البته بسیار پیچیده است و به وسیله تقابل •
 .ایجاد می شود جهش ژنیو یا گاهی ( گروهی از ژن ها)بین ژنی 

در موارد نادری، درخودماندگی به طور قوی، با آسیب های اولیه در دوره رشد مرتبط است •
 حشره کش ها می باشندفلزات سنگین موجود در جو، : این عوامل شامل

 داردبیش از زنان وجود برابر  4و در مردان است  1000در  ASD  6شیوع•

.  تا کنون هیچ روش قطعی ای برای درمان مبتلایان به درخودماندگی یافته نشده است•
 .کارآمدترین روش درمانی، توانبخش ی است
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 بیش فعالی

 . اختلال رفتاری رشدی استیک : بیش فعالی -اختلال کم توجّهی •
ً
معمولا

ت و تمرکز بر روی یک موضوع را نداشته، یادگیری در او 
ّ
کودک توانایی دق

کند است و کودک از فعّالیّت بدنی غیر معمول و بسیار بالا برخوردار 
این اختلال با فقدان توجه، فعّالیت بیش ازحد، رفتارهای تکانش ی، . است

به باید   ADHDهر کودکی با شک . یا ترکیبی از این موارد همراه است
بسیاری از این کودکان، یک یا . دقت تحت نظر یک پزشک معاینه گردد

همچنین ممکن است یک مشکل روانی . چند اختلال رفتاری دیگر نیز دارند

شایعترین   ADHD .مانند افسردگی یا اختلال دوقطبی داشته باشند
کودکان  ٪۵تا  ٪۳اختلال رفتاری در سنین کودکی و بلوغ است، و حدود 

این عارضه بیشتر در دوران . قبل از هفت سالگی به آن مبتلا می شوند
ابتدایی مدرسه برای کودکان و در هنگام بلوغ رخ می دهد و با افزایش سن 

 .بسیاری از بیماران بهتر می شوند
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علت بیشتر مبتلایان به عارضه بیش فعالی هنوز روشن نیست ولی •
و محیط در  ژنتیکیگمان می رود که جزو بیماریهای چند عاملی با ریشه 

ژنتیکی این عارضه بیشتر در پدران کودکانی که عامل . باشدارتباط 
دچار بیش فعالی هستند وجود دارد اما عوامل محیطی نیز بر افزایش 

این اختلال به میزان دو تا چهار . شدت این عارضه بسیار موثر هستند
 .  برابر در پسران نسبت به دختران شایعتر است

درمان این بیماری می تواند روان درمانی و یا دارویی به تنهایی و یا روش •
 .ترکیبی از اقدامات دارویی با اقدامات روان درمانی باشد
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 بعض ی از دلایل شایع ایجاد عقب ماندگی ذهنی

 نوزادزردی  داون سندرم 
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 اصول پیشگیری اولیه از بروز عقب ماندگی ذهنی

 :جلوگیری از ظهور عوامل ایجاد کننده عقب ماندگی ذهنی به خصوص عوامل قبل از تولد از اهمیت ویژه ای برخوردار است

 مشاوره ژنتیک1.

 و بالا ممانعت از بارداری زنان در سنین پایین2.

 مشورت با پزشک برای مادرانی که مدتی از وسایل پیشگیری از حاملگی استفاده کرده اند3.

 Rhناسازگاری گروه های خونی و بویژه 4.

 استفاده از دارو در دوران بارداری 5.

 برنامه تغذیه ای سالم و مصرف اسید فولیک6.

 اجتناب از تماس با بیماران عفونی7.

 ...ممانعت از مصرف دخانیات، مشروبات الکلی و 8.

 انجام آزمایشات سلامت جنین9.

 انجام واکسیناسیون قبل از بارداری مادر10.

 انجام آزمایشات غربالگری و تیروئید در نوزاد11.

 شرایط محیطی مناسب12.

.13... 
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 ژنتیک عقب ماندگی ذهنی
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 اپیدمیولوژی

درصد در هر جمعیتی را بخود  3الی  2عقب ماندگی ذهنی •
 .اختصاص می دهند

 

 .درصد از عقب ماندگی های ذهنی ژنتیکی هستند 70•

 

www.geneticsfound.com 94 



 ژنتیک عقب ماندگی ذهنی

 ناهنجاری های تک ژنی  ناهنجاری های کروموزومی 

 غیر سندرومی سندرومی  ساختمانی تعدادی

  X سندروم داون 
 شکننده 

بیماری های 

 متابولیک
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 سندروم داون 

 

 

 

 

 

 
مورد از تولد  ۱۰۰۰تا یک در  ۶۰۰در  ۱میزان بروز این سندرم مابین متوسط : شیوع•

 . باافزایش سن مادر افزایش می یابد این میزان در مادران جوان کم تر وکه  نوزادان زنده 
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 از سندرم داون پیشگیری 

 
به همه مادران باردار شیوه های غربالگری سندرم داون حال حاضر در 

 .توصیه می شود
 

 در   •
ً
سه ماهه اول بارداری یا سه ماهه دوم در این شیوه ها که معمولا

همانند بررس ی خون غیر تهاجمی انجام می گیرند از روش های بارداری 
 .مادر یا سونوگرافی استفاده می شود

 
تست های غربالگری سرمی ، مشکوک و موارد سال  35 در مادران بالای•

 .آمنیوسنتز توصیه می شود
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 شکننده  Xسندروم 

يکی از شايعترين علل عقب •
 .ماندگی ذهنی ارثی است

 

سندرم يک بيماری اين •
بوده  X وابسته به کروموزوم 

و افرادی که جهش کامل ژن 
را دارند، اختلالاتی در 

يادگیری، عقــــب ماندگی ذهنی 
 .دارندشديد و اوتيسم 
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 بیماری های متابولیک

نوزادی و بیماری های دوره درصد  20•
های متابولیک بیماری را کودکی 

 .تشکیل می دهند

 

وجود و شیوع نسبتا زیاد بدلیل •

 .برای برخی از آنها اهمیت دارنددرمان 
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 های متابولیک پیشگیری از بیماری 
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 بیماری متابولیک چیست؟

هــای متابولیــک ارثــی شــامل تجمــع یــک مــاده ســمی در بــدن و یــا  بیمــاری •
باشــد کــه منجــر  کاــهش توانــایی در تولیــد یــک مــاده ضــروری در بــدن مــی

 .گردد ای می به بروز مشکلات عمده

هـای غربـالگری از بـروز علائـم در نـوزادان مبـتلا  توان با انجـام تسـت می•
 .جلوگیری کرد

فنیللللللل بیمــــــاری  3در حــــــال حاضــــــر در ایــــــران تســــــت غربــــــالگری بــــــر روی •
انجـام مـی کتونوروی، کم کاری مادرزادی تیروئید و بیماری فاویسلم 

 .شود
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مهمنکته   

ایـــــــــــــن آزمـــــــــــــایش بایـــــــــــــد 
حتمـــــــــــــــــــــــــــا در همـــــــــــــــــــــــــــان 
روزهــــای ابتــــدای تولــــد 
نــــوزاد انجــــام شــــود تــــا 
بتــــــوان از بــــــروز علائــــــم 
جـــدی و جبـــران ناپـــذیر 

 آن جلوگیری کرد
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 (PKU)فنیل کتونوری 
 به که باشد می متابولیک مادرزادی ارثی بیماری  یک کتونوری فنیل•

 .شود می ایجاد بدن در  هیدروکسیلاز  آلانین فنیل آنزیم کمبود دلیل

 .باشد می مغلوب آتوزوم صورت به بیماری  این انتقال نحوه•

 بوده بیشتر  جهانی سطح از  بیماری  این به مبتلا  نوزادان آمار  ایران در •
 .است فامیلی های ازدواج آن علت و 

 متولد ما کشور  در  PKU به مبتلا  کودک 400 تا 300 سالانه•
 .شوند می
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ها عوارض و ویژگی  

 .در بدو تولد ظاهر کاملا سالمی دارد•

ماه علائم بروز میکنند،  3تا  2بعد از •
 :شامل

 و استفراغ  تشنج•

بور شدن موهای سر بدون سابقه •
 ارثی

 دیر گردن گرفتن و شل بودن نوزاد•

عقب با گذشت زمان کودک دچار •
 می گردد ماندگی ذهنی
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 درمان
رژیــم غــذایی بــا فنیــل آلانــین کــم تنهــا راه پیشــگیری از •

بــروز علائــم ایــن بیمــاری اســت کــه بایــد در تمــام عمــر 
 .این رژیم رعایت شود

ای اســــــتفاده  هــــــای ویــــــژه نــــــوزادان بایــــــد از شیرخشــــــک•
 .کنند

چون فنیل آلانین یک اسیدآمینه ضروری برای بـدن •
مــــی باشــــد، زیــــاده روی در رژیــــم نیــــز مــــی توانــــد باعــــث 

 .عوارض کمبود این ماده در بدن شود
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آزمایشلللات تشـــخیص ایـــن بیمـــاری قبـــل از تولـــد و در طـــی دوران حـــاملگی از طریـــق •
امکـــان پـــذیر اســـت و در صـــورت ابـــتلای جنـــین از طریـــق پزشـــکی قـــانونی مـــی ژنتیکلللی 

 .توان مجوز سقط را صادر کرد

مـی تواننـد بـاردار شـوند و فرزنـد سـالمی بـه دنیـا آورنـد   PKUخانم های مبتلا به •
مـــاه قبـــل از حـــاملگی و در حـــین  3بـــه شـــرط آنکـــه میـــزان فنیـــل آلانـــین خـــون آنهـــا از 

 .بار کنترل شود 2حاملگی هفته ای 

در صــــــــورت عــــــــدم کنتــــــــرل جنـــــــــین دچــــــــار عوارضــــــــ ی چـــــــــون عقــــــــب مانــــــــدگی ذهنـــــــــی، •
 .شود میکروسفالی، رشد نامناسب و بیماری قلبی مادرزادی می
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 گالاکتوزمی

 عدم دلیل به که باشد می متابولیک مادرزادی ارثی بیماری  یک گالاکتوزمی•
  در ترانسفراز  یوریدیل فسفات 1 گالاکتوز  آنزیم عملکرد در  اختلال یا وجود
 .شود می ایجاد بدن

 .باشد می مغلوب آتوزوم صورت به بیماری  این انتقال نحوه•

 فرزند به فامیلی ازدواجهای در ویژه به ناقل، والدین طریق از  بیماری  این•
 میگردد منتقل

 1 زنده تولد 40 هر از  و  گالاکتوزمی به مبتلا  نوزاد 1 زنده تولد 7500 هر از •
   باشند می ژن  این ناقل مورد
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 علایم و درمان 

بــــا مصــــرف شــــیر حــــاوی پللللس از چنللللد روز در بــــدو تولــــد حالــــت طبیعــــی دارنــــد ولــــی •
گـاـلاکتوز فــراوان علایمــی مثــل اســهال، اســتفراغ، زردی، کـاـهش قنــد خــون بــروز 

 میکند

عــــــدم شــــــناخت و درمــــــان بــــــه موقــــــع ایــــــن بیمــــــاری در روزهــــــای اول تولــــــد بزرگـــــیـ و •
واخـــتلال در رشـــد وهمچنـــین آسلللیب کلیللله و مغلللز اخـــتلالات کبـــدی، آب مرواریـــد، 
 مرگ را به دنبال خواهد داشت

مهمتــــــرین بخــــــش درمــــــان ایــــــن بیمــــــاری پیــــــروی از رژیــــــم غــــــذایی بــــــدون گـــــاـلاکتوز  •
 میباشد
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بچه های حتی در صورت استفاده از رژیمهای بدون لاکتوز :نکته مهم•
دچـــــــار مشـــــــکل یلللللللادگیری و دللللللل بت کلللللللردن در مبـــــــتلا بـــــــه گــــــاـلاکتوزمی 

 مبتلا شوند نارسایی تخمدانمیشوند و خانمها نیز ممکن است به 

www.geneticsfound.com 109 



 فاویسم

فاویســم یــک بیمــاری ارثــی خــونی میباشــد کــه بــه علــت کمبــود یکــی از آنــزیم •
 .های گلوبول قرمز ایجاد می شود

ایــن آنــزیم ماننــد یــک آنتــی اکســیدان در احیــای اکســیدان هــای تولیــد شــده •
در گلوبـــول قرمـــز نقـــش دارد و در عـــدم حضـــور آن گلوبولهـــای قرمـــز اکســـید 

 .شده دچار همولیز می شوند

 .بیشتر دیده می شود مذکر بوده و در جنس وابسته به جنس این بیماری •

افراد مونث دارای نقص آنزیمی بدون علامت هسـتند، امـا دختـران علامـت •
 .دار نیز در کشور ما به وفور دیده می شوند

 .ایران شیوع بیشتری داردنواحی شمالی و جنوبی در •
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 علائم و درمان

سردرد، : در صورت مواجهه فرد با مواد اکسیدان علائمی مانند•
تهوع، استفراغ، رنگ پریدگی، بی حالی، افزایش تعداد تنفس، زردی 

 .پوست و مخاط و تغییر رنگ ادرار دیده می شود

علائم در نوزادی خود را به صورت زردی طول کشیده نشان می •
 .دهند

این بیماری درمان قطعی ندارد و تنها اقدام موثر پیشگیری از بروز •
حمله همولیز با پرهیز از مواجهه با مواد اکسیدان بوده و در صورت 

 .بروز حمله اقدامات حمایتی می باشد
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 سیستیک فیبروزیس

 که باشد می مادرزادی ارثی های بیماری  ترین شایع از  یکی فیبروزیس سیستیک•
 چسبنده و  غلیظ تناسلی سیستم و  روده کبد، لوزالمعده، ریه، ترشحات آن در 
 .شود می دفع تعریق طریق از  هم بدن نیاز  مورد نمک همچنین .شود می

  در انتقال این که باشد می مغلوب آتوزوم صورت به بیماری  این انتقال نحوه•
 .است شایع فامیلی های ازدواج

 .مبتلاست بیماری  این به نفر  یک نفر، 6400 هر از  ایران در •

 .است سال 30 تقریبا مبتلا  افراد عمر  متوسط•
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 علائم و نشانه های بیماری 

گاهی . نشانه ها در کودک معمولا در طول سال اول زندگی مشاهده می شود•
 .هم تا جوانی یا بعدها علائم را نشان نمیدهد

بیمار مربوط به درگیری سیستم تنفس ی علت اصلی مرگ شایعترین علائم و •
در مواردی . عفونت ریهسرفه همراه با خلط، خس خس سینه و : است شامل

 .سینوزیت و پولیپ هم دیده شده

دل دردهای عودکننده، کاهش وزن، اختلال در هضم غذا، : سایر علائم•
 ...نارسایی در رشد و 

از دست دادم مقدار زیادی نمک و به تبع آن تپش های غیرعادی قلب و خطر •
 .بروز شوک وجود دارد

www.geneticsfound.com 113 



 درمان

بــــه دلیــــل عفونتهــــای مــــزمن ریــــه کلیــــد اصــــلی درمــــان، کنتــــرل عفونــــت و •
 .حفظ عملکرد ریه می باشد

دارو درمـــــــانی بـــــــرای کنتـــــــرل عفونـــــــت، کــــــاـهش التهـــــــاب تنفســـــــ ی، کــــــاـهش •
 ...مشکلات گوارش ی و 

 .اکسیژن درمانی در زمانی که کودک در بیمارستان بستری است•

 فیزیوتراپی سینه برای خارج کردن ترشحات•

 ژن درمانی•
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 تشخیص

بر اساس نتایج تست عرق که میزان نمک موجود در عرق کودک از فرد •
 .معمولی بالاتر است

در صورت جواب ندادن این تست از آزمایش ایمونو ریکتیو تریپسینوژن •
 .استفاده می شود

آزمایشات دیگر شامل رادیوگرافی سینه، تست عملکرد ریه ها و کشت خلط •
 .سینه می باشد

امکان پذیر است و می توان آزمایشات ژنتیک تشخیص قبل از تولد از طریق •
 .بیماری را در دوران بارداری بر روی مایع آمنیوتیک یا پرز جنینی تشخیص داد
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-پیشگیری از بیماریهای عضلانی
 اسکلتی
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بیماریهای اسکلتی عضلانی در واقع اختلالات ماهیچه ها، •
تاندونها، اعصاب محیطی، مفاصل، استخوانها، لیگامانها و 

 عروق خونی هستند

در نتیجه ی وارد شدن ضربه های تکراری در طول زمان یا به •
 علت یک ضربه ی آنی یا حاد ایجاد میشوند

 عوامل خطر•

 مثل پارگی دیسکهای بین مهره ای: عوامل ژنتیکی1.

 فقراتسن، جنس، اندازه کانال ستون : عوامل مورفولوژیکی2.
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 کیفوز 

کیفوز یا قوز یک اختلال ستون فقرات است که در •
 .کودکان یا بزرگسالان رخ می دهد

 .باعث پشت برآمده یا کوهان دار می شود•
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 دو نوع شایع•

در نوجوانان و بخصوص در : کیفوز وضعیتی1.
 .دختران بیشتر است

ستون مهره جنین خوب : کیفوز مادرزادی2.
تشکیل نشده و دو یا چند مهره از یک طرف به 
هم چسبیده هستند یا یک مهره به طور ناقص 

 .تشکیل شده است

 .درمان به صورت غیرجراحی و جراحی است•
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 اسکولیوز 

انحراف جانبی ستون مهره ها به طرف راست یا چپ می باشد که •
 .اغلب به علت یک نقص مادرزادی در مهره ها بوجود می آید

در بعض ی از بیماران نقصهای دیگری مانند مشکلات کلیه یا مثانه •
 .هم دیده می شود
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شایعترین نوع آن با علت ناشناخته است که معمولا حوالی •
 .سن رشد اتفاق می افتد و در دخترها شایع تر است

 .معمولا انحراف به راست شایع تر می باشد•

اسکولیوز مادرزادی با حرکات عضلانی و کمربندهای •
 .گردد مخصوص و در صورت نیاز با عمل جراحی درمان می
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 پوکی استخوان

حالتی است که در اثر  osteoporosisپوکی استخوان یا •
تخریب بافت استخوانی توده استخوان کاهش یافته، سرانجام 

 .به شکستگی استخوان منجر می شود

 .تعداد و اندازه تیغه های استخوانی کاهش می یابند•
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از توده استخوان در هر % 5-3سالگی سالانه حدود  35از سن •
 .دو جنس کم می شود

پس از کاهش استروژن در زمان یائسگی این کاهش سریع تر می •
-2سال پس از یائسگی خانم ها  10تا  5شود به طوری که در 

 .از توده استخوانی خود را از دست می دهند% 4

شکستگی یکی از عوارض پوکی استخوان است که می تواند در •
 .فعالیت های روزانه نیز اتفاق بیفتد

شکستگی های فشاری ستون فقرات باعث درد مزمن و نیز •
 .کوتاهی قد فرد یا قوز پشت و کمر می شود
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 علل و عوامل خطر

 جنس مؤنث•

 سیگار•

 عدم تحرک و ورزش نکردن•

 پرکاری تیروئید و پاراتیروئید•

 کمبود مصرف کلسیم•

 بیماری های التهابی مزمن مثل آرتریت روماتوئید•

 مصرف طولانی مدت بعض ی داروها مثل کورتون و هپارین•

•.... 
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 Osteoarthritisآرتروز 

یک بیماری مفصلی است که در آن غضروف مفصلی •
آسیب دیده و تخریب می شود و استخوان نزدیک مفصل 

 .تغییراتی پیدا می کند

هر مفصلی را درگیر می کند اما مفاصل بزرگ مانند زانو و •
 .ران و ستون فقرات بیشتر در معرض ابتلا هستند

 .هم مردان و هم زنان را مبتلا می سازد•

 70در دهه دوم و سوم زندگی شروع می شود و در سن •
 .سالگی همه افراد کم و بیش دچار این بیماری می باشند
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خشکی مفصل پس از استراحت،کاهش انعطاف : علائم•

 پذیری و درد

سن، ژنتیک، چاقی، جنس مؤنث، آسیب قبلی : مؤثرعلل •

 به مفصل، شغل
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 آرتریت روماتوئید

یک بیماری طولانی مدت که طی آن مفصل به همراه •
گاهی چشم و عضلات، غشاهای پوشاننده و غضروف و 

 .درگیر می شوندرگهای خونی نیز 

 برابر در زنان شایع تر است 3•

 .سالگی بروز می کند 60تا  20معمولا بین سنین •
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 علائم

شروع آهسته یا ناگهانی درد، تورم، گرمی، خشکی صبحگاهی در •
 مفصل مبتلا

 .معمولا مفاصل محیطی به صورت متقارن درگیر می شوند•

 .گاهی درگیری مهره های گردنی نیز دیده می شود•

تب، ضعف، خستگی زودرس، بی اشتهایی، : علائم خارج مفصلی•
کاهش وزن، گره های روماتوئیدی، درگیری عروق و اعصاب 
پوست و یا سایر اعضای بدن مثل کلیه، ریه، طحال، کبد، 

 بیضه ها و درگیری چشمی و خونی
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 علل و عوارض
 ناشناخته است ولی احتمالا منشا خودایمنی دارد : علل بیماری •

 سابقه خانوادگی آرتریت روماتویید یا سایر بیماریهای خودایمن•

 عوامل ژنتیک•

 جنس مونث•

 استرس•

 :عوارض احتمالی•

 تغییر شکل مفصل•

 کم خونی •

 استئوپورز•

 عوارض داروهای مصرفی مانند کورتون ها•
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 آرتریت روماتوئید جوانان

بیماری التهابی بافت همبند که عمدتا مفاصل را درگیر •
 می کند

 زانو، آرنج، مچ پا، گردن: مفاصل درگیر•

سالگی آغاز می شود و اغلب تا جوانی  5تا  2بین سنین •
 .بهبود می یابد

 برابر شایع تر از پسران 4در دختران •

 .هر حمله معمولا چند هفته به طول می انجامد•
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 علائم

درد، تورم و خشکی در مفاصل انگشتان پا، زانو، مچ پا، آرنج، شانه یا •
 گردن

 امتناع از راه رفتن•
تب به  .میرسد 39/4افزایش دمای بدن که معمولا در عصر تا حدود •

 .طور شایع با بثورات پوستی و لرز همراه است
 بی اشتهایی و کاهش وزن•
 کم خونی و تورم گره های لنفاوی •
 درد و قرمزی چشم•
 درد قفسه سینه که معمولا شدید است•
 چشم، طحال، قلب و پریکارد: درگیری بافتهایی غیر از مفصل•
 تغییر شکل و به هم خوردن مفصل•

www.geneticsfound.com 131 



 ژنتیک 
 بیماری های عضلانی اسکلتی
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اسکلتی -ژنتیک بیماری های عضلانی   

 مالتی فاکتوریال  تک ژنی

 دیستروفی استئوپورز

 SMA عضلانی

 آرتروز

آرتریت 
 روماتوئید 
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 دیستروفی عضلانی دوشن 

شايع ترين و سخت ترين یكي از •
 مي باشدبيماريهاي ارثي عضلات 

احتمال مذکرتولد  3500در  1رخداد •
 مي رود 

موتاسيون افراد مبتلا حاصل % 33•
 باشد هاي جديد 

از عوارض اصلی این بیماری تحلیل و •
 نابودی ماهیچه های ارادی 

مغلوب وابسته به الگوی توارث •
  Xكروموزوم

سالگی ویلچرنشین می  12معمولا تا •
 شوند

 سالگی فوت می کنند 18معمولا تا •
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 (SMA)بیماری آتروفی عضلانی نخاعی  

نورون های حرکتی شاخ قدامی نخاع  •
درگیر شده و تحلیل پایه مغز به همراه 
 .  می روند

افراد مبتلا به بیماری آتروفی عضلانی •
بسته به شدت و تیپ بیماری در نخاعی، 

.  دچار مشکل می شوندانجام حرکات 
 عضلات نزدیکتر به مرکز بدن 

ً
معمولا

دچار درگیری و ( پروگزیمالعضلات )
ضعف بیشتری نسبت به عضلات انتهای 

 .می باشند( عضلات دیستال)اندام ها 
ژن مربوط به این بیماری تحت عنوان •

SMN  و یا(survival motor 
neuron)  1995می باشد و در سال 
 .کشف گردید
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نابینایی و ناشنواییپیشگیری از   
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 تعریف نابینایی

 :بیناییکم •

کاهش بینایی دوطرفه که میزان قابل ملاحظه ای عملکرد بینایی فرد را مختل •
میسازد و با روشهای متعارف پزشکی، جراحی، عینک و لنزهای تماس ی به میزان 

 .کافی اصلاح نمی شود

 .باشد 0/05و بیشتر از  0/3فردی است که توان بینایی وی کمتر از کم بینا •

 .باشد 0/05فردی است که توان بینایی وی کمتر از  نابینا•

بینایی به معنای انجام معاینات بینایی توسط بینایی سنج و غربالگری •
سال در جهت شناسایی کودکان  5تا  3متخصص چشم پزشکی در کودکان 

 .دارای اختلالات بینایی کشف نشده می باشد
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 علل نابینایی

 آب مروارید•
 تنبلی چشم•
 عیوب انکساری درمان نشده•
 قوز قرنیه•
 بیماری های شبکیه•
 آب سیاه•
 تغییرات شبکیه در اثر افزایش سن•
 دیابت•
 کدورت قرنیه•
 تراخم و سایر عفونت های چشمی•
 نابینایی دوران کودکی در اثر بیماریهای ارثی، کمبود ویتامین و سوء تغذیه•
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 و تراخم( کاتاراکت)آب مروارید 

موارد %  50به کدورت عدس ی چشم گفته می شود که در جهان حدود  کاتاراکت•
 نابینایی را تشکیل میدهد

 پیری یکی از شایع ترین عوامل کاتاراکت است•

 سموم، بیماری های دیگر بدن و وراثت: عوامل دیگر دخحیل در ایجاد بیماری مانند•

 .کاتاراکت با جراحی کاملا قابل درمان است•

چشم ( واگیر)یک بیماری مسری  تراخم•
است که در اماکن پر گرد و غبار و 

 کثیف پدید می آید

 معمولا دوطرفه است•
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(دیابت)بیماری قند   

 :1دیابت نوع •

 .سالگی شروع می شود 10در سنین کودکی، معمولا •

سال از شروع بیماری  15عوارض عروقی، چشم، کلیه، مغز و اعصاب بعد از •
 .بروز می کند

 :2دیابت نوع •

 .در بزرگسالان دیده می شود•

 .سال عارض می شود 7تا  5حتما عوارض عروقی در چشم، کلیه و مغز بعد از •
 .دیابت خطرناک ترین دشمن چشم است که باعث نابینایی غیرقابل برگشت می شود•

 ، عدم تحرک بدنی و تغذیه نامناسبتوارث: مهمترین علل بیماری •

 .اگر دیابت کنترل نشود تغییرات سریع تر و شدید تر است•
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 عوامل موثر در بروز تغییرات عروقی شبکیه

 میزان قند خون 1.

 نوع دیابت2.

 سن و طول دوره بیماری 3.

 بارداری 4.

 افزایش فشار خون 5.
  

 .است پیشگیری  قابل دیابت در  بینایی دادن دست از 
 اما باشد علامت بدون  است ممکن دیابتی رتینوپاتی
 توسط منظم معاینه و  چشمی عارضه زودرس تشخیص

 .است نابینایی بروز  از  جلوگیری  راه ترین مهم پزشک چشم
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(گلوکوم)آب سیاه   

مایع شفاف داخل چشم به طور طبیعی تخلیه نمی شود و به دلیل بالا رفتن فشار •
 .چشم، عصب بینایی به طور غیرقابل برگشت از بین می رود

در فرم حاد بیماری با با رفتن فشار داخل چشم درد شدیدی در چشم ایجاد می •
 شود که ممکن است با قرمزی چشم، سردرد، تهوع و استفراغ باشد

 :افراد در معرض ابتلا•

 سال 40سن بالای 1.

 در افرادی که نزدیک بینی بالایی دارند2.

افرادی که به بیماریهایی مثل فشار خون و دیابت 3.
 مبتلا هستند

 کورتون با مصرف داروهای حاوی همزمان 4.
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 (دژنراسیون ماکولا)تخریب شبکیه 

سال به طور تدریجی و یا ناگهانی ممکن است لکه زرد دچار  65در افراد بالای •
 .تخریب و آسیب سلولی شود

به کاهش خطر ابتلا به  Eو  C ،Aبرخی مواد غذایی نظیر روی و ویتامین های •
 بیماری کمک کرده و یا پیشرفت آن را کند می کند

که در روغن های نباتی یافت می شود خطر ابتلا را  6مصرف اسیدهای چرب امگا •
 .افزایش می دهد

 نداردتخریب شبکیه درمان قطعی •
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 نابینایی در کودکان و نوجوانان

 .ارثی علل•

 سرخجه به ابتلا  دارو، مصرف :بارداری  به مربوط علل•

 شود مبتلا  بارداری  زمان در  مادر  اگر  که است عفونتی ترین مهم  

 باردار مادر  ابتلا همچنین .دارد وجود کودک در  نابینایی احتمال  

 منتقل گربه مدفوع طریق از  که انگلی بیماری ) توکسوپلاسموز  به  

 .است خطرناک (شود می  

 در  چشمی های عفونت تولد، بدو  صدمات نوزاد، بودن نارس :تولد بدو  علل•
 نوزاد

 ضربه سرخک، ،A ویتامین کمبود :کودکی دوران علل•

 عیوب است، کودکان در  نابینایی علت ترین مهم که چشم تنبلی :علل سایر •
 www.geneticsfound.com 144 نشده درمان انکساری 



(آمبلیوپی)تنبلی چشم   

 .کودکان جهان به تنبلی چشم مبتلا هستند% 3حدود •

با تشخیص زودرس تنبلی چشم و درمان آن از ایجاد معلولیت بینایی در سنین بالاتر •
 می توان پیشگیری کرد

 سالگی می باشد 6سن طلایی برای درمان تنبلی چشم زیر •

 .تنبلی چشم در زمان نوزادی و شیرخوارگی شروع می شود•

در بیشــــتر مــــوارد مشـــــکل ســــاختمانی چشـــــم •
وجود ندارد اما با رشد بدنی کودک سلول 
هــــــــای بینــــــــایی قشــــــــر مغــــــــز تکامــــــــل نیافتــــــــه و 
باعــث مــی شــود کــه کــودک نتوانــد بــا دقــت 

 .ببیند
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عامل مهم تنبلی چشم عیوب •
نزدیک )انکساری اصلاح نشده 

در ( بینی، دوربینی، آستیگماتیسم
یک چشم و انحرافات چشمی می 

 .باشد

درمان تنبلی چشم وادار کردن •
کودک به استفاده از چشم تنبل می 

درمان تنبلی چشم خودبه . باشد
خود امکان پذیر نیست و حتما نیاز 

 به مداخلات پزشکی دارد

سال درمان  5کودکانی که زیر •
شوند، کاملا بهبود می یابند ولی 

تأخیر در درمان منجر به مشکلات 
دائمی بینایی در کودک می شود و 

سالگی معمولا  10درمان پس از 
 .بهبودی کمی ایجاد می کند
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 علل ناشنوایی

 ناشنوایی اکتسابی•

 ناشنوایی ارثی•

 علل ناشناخته•
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 ناشنوایی اکتسابی

عفونتهای مادر در زمان بارداری مانند سرخجه، سیتومگالو ویروس و •
 توکسوپلاسموز 

 ...کمبود اکسیژن، طولانی شدن زمان زایمان و: علل حین تولد•

عفونت در کودک مانند مننژیت، انسفالیت،سرخک، اوریون، یرقان •
 ...نوزادی، سینوزیت و

استفاده از برخی داروهای در بارداری مثل استرپتومایسین، •
 ...سالیسیلات، نئومایسین و

 ...دلائلی مانند ضربه، کمبود ید در رژیم غذایی مادر در بارداری و•
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 غربالگری 

آغاز  1386طرح غربالگری شنوایی در نوزادان و شیرخواران در ایران از سال •
 شد

 مراحل غربالگری نوزادان•

 اولیه حین تولد1.

 (ماهگی 3پیگیری، قبل از )ثانویه 2.

 (ماهگی 6قبل از )اقدام های مداخله ای زودرس 3.
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 نکته

حتـــی الامکـــان از ازدواجهـــای فـــامیلی پرهیـــز کنیـــد و در صـــورت انجـــام 1.
ازدواج فـــــــــامیلی حتـــــــــی اگـــــــــر در ســـــــــابقه خـــــــــانواده، ناشـــــــــنوایی وجـــــــــود 
نداشــــــــته اســــــــت حتمــــــــا قبــــــــل از ازدواج بــــــــا پزشــــــــک مشــــــــاور ژنتیــــــــک 

 مشورت کنید

 

در صــــــــورت داشــــــــتن نقــــــــص شــــــــنوایی در فامیــــــــل، حتــــــــی اگــــــــر ازدواج 2.
 غیرفامیلی هم انجام می دهید، مشاوره ژنتیک ضروری می باشد

 

افـراد ناشــنوا بــرای ازدواج بـا فــرد ناشــنوای دیگـر نگــران نباشــند امــا 3.
 .حتما به مشاوره ژنتیک مراجعه کنند
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 علل ژنتیکی نابینایی و ناشنوایی
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 رتینیت پیگمنتوزانابینایی ژنتیکی 

 رتینیتیس پیگمنتوزا•
 

رتینیت پیگمانته به گروهی از اختلالات ژنتیکی •
دهی بافت شبکیه به  پاسخشود که بر اطلاق می

 .گذارنداثر مینور 
درصد  50حداکثر در صورت ابتلای پدر یا مادر •

 .احتمال ابتلای فرزند وجود دارد
برای تخمین ریسک مشاوره ژنتیک و آزمایش های •

 .ژنتیکی لازم است
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 ناشنوایی ارثی

 است ژنتیکیموارد % 50علت ناشنوایی در •

ممکن است ناشنوایی به صورت یک صفت ارثی پنهان وجود داشته •
 بروز کرده باشدازدواج فامیلی باشد و به ویژه به عنوان پیامد یک 

پس دقت کنید که مشاوره ژنتیک قبل از ازدواج و یا قبل از بارداری •
 .در پیشگیری از ناشنوایی بسیار موثر است
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 انواع ناشنوایی

 ژنتیکی

35% 

 اکتسابی

65%  

 سندرومیک

40%  

 غیر سندرومیک

60%  
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 حوادث  
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 :اهمیت مبحث حوادث

 .  کودکان بزرگترین سرمایه ملی هر جامعه ای هستند•

 

سال در  15تا  1حوادثی چون رانندگی مهمترین علت مرگ کودکان •
 .کشور ما هستند

 

 .حرکتی هستند-حوادث یکی از علل معلولیت های جسمی•
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 :انواع حوادث

 ...(سیل، زازله، طوفان و )حوادث طبیعی •

 ...( تصادف، آتش سوزی و)حوادث غیرطبیعی •

 

تصادفات، غرق شدن، سوختگی، سقوط و مسمومیت به ترتیب •
 .عمده ترین علل مرگ کودکان هستند
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بیماری و معلولیت ژنتیکی یک 
اختلال ژنتیکی است نه یک 

 تنبیه یا عذاب الهی
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 از توجه شما سپاسگذاریم 
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