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افق هاى نو

تکنیک تعیین توالی نسل جدید
انقلابی در علم ژنتیک

یکــی از جدیدتریــن تکنیک هــای 
تشــخیصی که امــروزه در حوزه علم 
آورده،  پدیــد  بزرگــی  ژنتیک تحــول 
«تکنیــک تعیین توالــی نســل جدید 
روش هــاي  در  کــه  اســت   (NGS)
غربالگــري ژنتیکي قبــل از لانه گزیني 
(PGS) بــه منظــور تشــخیص بهتر 
جنیــن  ناهنجاری هــای  و  نقایــص 
کاربرد داشــته و از روش های نوآورانه 
علــم ژنتیک محســوب می شــود. در 
تکنیک های قبلــی PGS، با بهره گیری 
از روش «فیــش» درمجمــوع پنــج 
کروموزوم جنین بررســی می شــد که 
امروزه مشخص شده این شیوه کمک 
چندانی به زوج های نابارور نمی کرده 
 ،NGS اســت. اما بــه کمک تکنیــک
می توان هــزاران نقطــه را روی تمام 
کروموزوم ها بررسی کرد. روش جدید 
ایــن امکان را برای مــا فراهم می کند 
که بتوانیم اکثر مشکلات کروموزومی 
جنین را تشــخیص دهیــم. همچنین 
تحقیقــات نشــان داده ایــن تســت، 
شــانس موفقیت IVF را از ۳۰درصد 
بــه ۶۰ تــا ۷۰درصد افزایــش داده و 
درحقیقــت کمکی بزرگ به زوج هایی 
اســت که IVFهای متعدد، ناموفق یا 
سقط های مکرر داشته اند. انجام روش 
PGS-NGS در زنانــی هــم که قصد 
دارند در ســنین بالا (بالای ۳۵ســال) 
باردار شــوند، ســبب افزایــش قدرت 
باروری می شــود. از ســوی دیگر این 
شــیوه در مــواردی کــه فاکتورهــای 
ناباروری مردانه وجــود دارد نیز مؤثر 
اســت. همچنین در خانواده هایی که 
در آنان ســابقه ابتلا بــه بیماری های 
ژنتیکــی کروموزومــی ماننــد انــواع 
ترانس لوکاســیون ها وجــود داشــته 
باشــد، می توان با انتخــاب جنینی که 
از بقیه ســالم تر اســت، به تولد نوزاد 
ســالم کمک کرد. از دیگر کاربردهای 
ایــن تکنیک، تشــخیص ســرطان در 
مرحله قبل از لانه گزینی جنین (پیش 
از بــارداری) و خــودداری از انتقــال 
جنین های دارای ژن های ســرطانی به 
رحم مادر است که این شیوه در مورد 
افرادی که در خانواده آنان زمینه ارثی 
ابتلا به ســرطان مانند سرطان پستان 
وجــود دارد، شــیوه ای بســیار ایمن و 
مطمئن اســت. از دیگر تشخیص های 
علــم ژنتیک، تشــخیص بیماری های 
متابولیــک اســت. در علم پزشــکی، 
تشــخیص بالینی و آنزیمــی بیماری 
مولکولی  تشــخیص  مســتلزم  حتما 
اســت؛ چراکه وقتی یک بیماری را در 
خانواده ای تشخیص می دهیم، پس از 
اقدامات درمانی برای بیمار، قدم بعدی 
جلوگیری از تولد فرزندان مبتلای دیگر 
در آن خانــواده اســت. بــرای این کار 
بهترین شــیوه بهره گیری از روش های 
تشخیصی مولکولی است. روش هاي 
جدیــد، این امــکان را بــه متخصص 
ژنتیــک می دهد که برخلاف گذشــته 
کــه هر بیمــاری با یک تســت ژنتیک 
مشخص می شــد، بتواند مجموعه ای 
از ژن هــا را (حــدود ۱۰۰ تــا ۱۵۰ و در 
مــواردی ۵۰۰ ژن) همزمان و با کمک 
روش مولکولی بررســی کند؛ اقدامی 
کــه اگر در ســال های گذشــته انجام 
می شد، نه تنها مســتلزم صرف زمانی 
چندساله بود که هزینه ای بالغ بر چند 
صد میلیون تومان را دربرداشــت. اما 
امروزه می توان در مدت حدود شــش 
تا هشت هفته و با هزینه ای معادل یک 
تست ژنتیک، تمام این ژن ها را بررسی 
کرد که این امر تحولی شگرف در علم 
ژنتیک به شــمار می رود؛ زیرا با وجود 
تبحر پزشــکان متخصص در مواردی 
شــاهدیم آنان به تشــخیص بیماری 
نمی رسند که خوشبختانه این روش ها 
آنان را در تشــخیص های جدید یاری 
می رساند. وقتی یک متخصص ژنتیک 
با اســتفاده از تکنیک های نسل جدید 
ژنتیک مولکولی به تشخیص صحیح 
رســید، گام بعدی جلوگیــری از تکرار 
آن در نسل جدید خواهد بود. حتی در 
مواردی که بارداری رخ داده اســت، با 
بررســی ژن های جنین در داخل رحم 
در هفتــه ۱۰ تا ۱۷ بارداری می توان به 
نقایص احتمالی جنیــن و در صورت 

امکان سقط قانوني دست یافت.
* فوق تخصص ژنتیک پزشکی

نگاه نو

سیمای تار بیماری های ژنتیک
پیشرفت ها به  کندی جریان دارد

از هنگامــی که مرگ ومیــر بر اثــر بیماری های عفونــی، روده ای و 
تغذیه ای و نیز بیماری هایی مانند اســهال، وبا، حصبه، آبله، سرخک و... 
کاهش یافت، توجه پزشــکان و خانواده ها به بیماری های نادر معطوف 
شد، بیماری هایی که اســاس ژنتیکی داشتند و اغلب هنگام تولد بدون 
علامــت بودند. یعنی بیمــاران به تدریج علامــت دار و دچار معلولیت، 
عقب ماندگی ذهنی و مرگ زودهنگام می شدند. این گروه از بیماری ها به 
دلیل اینکه با وراثت مغلوب «اوتوزومی» منتقل می شــوند (البته موارد 
نادری هم هستند که با وراثت مغلوب وابسته به X به ارث می رسند) در 
ازدواج های فامیلی شایع تر بوده و با بروز یک مورد در خانواده با احتمال 

۲۵درصدی در حاملگی های بعدی تکرار می شوند.
۵۰، ۶۰ سال پیش، کتابی با عنوان «الگوهای وراثتی مندلی در انسان» 
چاپ  شد که در آن حدود هزار و ۵۰۰ بیماری ژنتیکی فهرست شده بود. 
حدود ۱۰ســال پیش تعداد این بیماری ها به شش تا هفت هزار افزایش 
یافــت. هم اینک تعداد ایــن بیماری ها به بیش از ۲۲هــزار نوع بیماری 
ژنتیکی فهرست شــده رسیده است. با توجه به اینکه هر یک از ما دارای 
۳۵ هزار ژن هســتیم، درصورتی که هر ژن باعث ایجاد فقط یک بیماری 
در ما شــود، در آینده ۳۵ هزار نوع بیماری در انســان تشــخیص داده و 
وارد این فهرســت می شود. از این مجموعه بیماری ها، بیش از ۵۰۰ نوع 
بیماری به عنوان بیماری های متابولیک شــناخته و فهرست شده اند که 
از میــان آنها حــدود ۴۰ تا ۵۰ بیماری به دلیل شــیوع بالای آن و ابتلای 
نــوزادان به آن (کــه اغلب ســبب معلولیت و مــرگ زودرس در آنان 

می شود)، اهمیت ویژه دارند.
شیوع برخی از بیماری های متابولیک، یک در هر چهار تا پنج هزار تولد 
زنده است. برخی دیگر نادرند و شیوع آنها، یک در هر ۵۰ هزار تا یک در 
صد هزار تولد زنده است. اما در مجموع باید گفت ۲۰درصد بیماری های 
دوره نوزادی و کودکی و به همین میزان مرگ ومیر نوزادان و شیرخواران 
را بیماری های متابولیک تشکیل می دهد. در ایران که ازدواج های فامیلی 
نسبتا شایع است، در مواردی که یکی از اقوام مشترک زوج دارای بیماری 
ژنتیک باشد، امکان بروز آن در فرزند بیشتر می شود. در مناطقی از کشور 
که شــاهد بروز برخی معلولیت ها هســتیم، بررسی سابقه ژنتیک نشان 
می دهد که دو نفر نه تنها دخترعمو، پسرعمو که دخترخاله، پسرخاله نیز 
هستند و این مسئله احتمال ابتلا به بیماری ژنتیک را در فرزندانشان چند 
برابر افزایش می دهد. در اینجا آنچه اهمیت می یابد، موضوع غربالگری 
نوزادان با هدف شــناخت بیماری های ژنتیکی اســت. سابقه غربالگری 
نوزادان به اوایل دهه ۶۰ میلادی برمی گردد. «رابرت گاتری» می خواست 
قبل از بروز نشــانه ها، بیماری PKU را تشخیص دهد. برای این کار تست 
غربالگری PKU به روش کیفی را ابداع کرد. به مرور زمان مشخص شد 
که بیماری های مشابه دیگر را هم می توان با روش غربالگری کشف کرد. 
بیش از ۵۰ســال در کشورهای توســعه یافته، این روش برای غربا لگری 
PKU و چند بیماری دیگر به کار گرفته شــد که نتایج چشــمگیری را به 
همراه داشت. از اواخر دهه ۶۰ میلادی، غربالگری نوزادی بخش مهمی 
از خدمات بهداشتی برای شیرخواران در ایالات متحده را تشکیل می داد 
که به تدریج در سایر جمعیت ها هم پیگیری شد. بعد از به کارگیری تست 
«گاتری» به تدریج فناوری های دیگر هم وارد این عرصه شد. روش هایی 
مانند «کروماتوگرافــی گازی» و... وجود دارد که دارای محدودیت هایی 
از قبیــل بالا بــودن موارد مثبــت کاذب، معدودبودن امکان تشــخیص 
بیماری هــا، برخوردارنبــودن از درجه حساســیت و طولانی بودن مدت 
  MS/MSزمان آماده ســازی نمونه برای آنالیز است. با معرفی تکنولوژی
و FAB  در دهــه ۹۰ میلادی، تحول چشــمگیری در غربالگری نوزادان 
پدید آمد، به طوری که با حذف مرحله جداسازی در روش های معمول 
کروماتوگرافــی، مــدت آنالیز به کمتر از دو دقیقــه کاهش یافت. مزیت 
دیگر این روش، حساســیت، دقت و ویژگی بالای آن نسبت به روش های 
قبلی اســت. در چند دهه اخیر پیشرفت های شگفت آوری در تشخیص، 
درمان و پیشــگیری از بیماری ها در تخصص های گوناگون پزشــکی به 
دســت آمده است، با وجود این در زمینه شــناخت بیماری های ژنتیکی 
به ویژه بیماری های متابولیک، سرعت پیشرفت بسیار کند است. همچنین 
متأســفانه به آموزش و پژوهش در زمینــه بیماری های متابولیک بهای 
لازم و کافی داده نشده؛ به همین دلیل هم بسیاری از پزشکان، دوره های 
طولانی پزشکی عمومی و حتی دوره های تخصصی را پشت سرگذاشته 
و به میدان کار وارد می شوند، بدون آنکه به طور نظری و عملی با رویکرد 
بالینی اســتاندارد این گروه از بیماری های بســیار مهــم و معلولیت زا و 
کشــنده، آشنا شده باشند. همان طور که اشاره شد این گروه از بیماری ها، 
ارثــی، ژنتیکی و اغلب اوتوزومی هســتند و بروز بیمــاری در یک فرد از 
خانواده به این معنی اســت که خانــواده در بارداری های بعدی هم در 
معرض خطر است. برای دستیابی به تشخیص، کشف نقص های آنزیمی 
ضروری اســت و در بسیاری از موارد شناســایی جهش های ژنتیکی در 

ژن های مسئول بروز بیماری هم ضرورت می یابد.
با وجود آنکه در ایران برخی بیماری های ژنتیک تازه شناخته شده اند 
تا جایی که مثلا وضعیت مبتلایان به بیماری «کم خونی داسی شــکل» و 
نیز بیماری «فنیل کتونوری» تا حدی معلوم شده است، اما متأسفانه اکثر 
بیماری های ژنتیکی در کشور شناخته نشده اند. نتیجه این نبود شناخت 
این اســت که در مورد شیوع انواع بیماری های متابولیک در ایران اطلاع 
دقیق و مســتندی وجود ندارد که این امر ایراد مهمی برای کادر پزشکی 
ما به شمار می رود. درحال حاضر ما با متخصصان ژنتیک و دیگر پزشکان 
در استان های مختلف در تماس هستیم و از آنان می خواهیم تا جایی که 
در توانشــان است، نسبت به تشخیص بیماری های ژنتیک در آن منطقه 
اقدام کنند. البته اداره ژنتیک و سرطان وزارت بهداشت هم در سال های 
اخیــر برنامه هایــی را در قالب مطالعــات پایلوت در مورد تالاســمی، 
 G6PF ناشنوایی، فاویسم، هیپوتیروئیدیسم، فنیل کتونوری و کمبود آنزیم
شــروع کرده که احتمالا درباره سایر بیماری های مهم و شایع متابولیک 
هم تســری خواهد یافت. امید می رود این اقدام به روشن شدن وضعیت 
دقیق و ســیمای بیماری های ژنتیک در کشور منجر شود. نکته مهم در 
غربالگری نوزادان این اســت که در صورت مثبت بودن تست غربالگری، 
باید تشخیص بیماری با روش های مطمئنی تأیید شود. پس از تشخیص 
هم ضروری اســت امکانات برای درمان، پیگیری و پیشــگیری از موارد 
بعدی در اختیار باشد. به عبارتی تنها انجام تست بدون اقدامات درمانی 
بعدی تلاشی بیهوده است و فقط سبب نگرانی و فشار روانی به خانواده 
خواهد شد. خوشــبختانه وزارت بهداشــت اخیرا مجوز ورود شیرهای 
رژیمــی مخصوصــی را برای نــوزادان و کودکان مبتلا بــه بیماری های 
متابولیک صادر کرده که این شــیرها و غذاهای کمکی با قیمت بســیار 

ارزان در اختیار خانواده ها قرار می گیرد.

غربالگــری با هدف جلوگیــری از تولد فرزند معلول 
را می تــوان گامی مؤثر بــرای کاهــش معلولیت ها در 
جامعه قلمداد کرد که هرچند راهی به ســوی جامعه 
ســالم است از بار سیســتم درمانی تا حد زیادی خواهد 
کاست. خوشبختانه در ســال های اخیر اقداماتی در این 
زمینــه انجام شــده و هم اینک بســیاری از غربالگری ها 
مانند بیماری های تالاســمی یا اختلالات ژنتیکی بارز به 
شکل روتین درآمده، دستورالعمل کشوری آن هم تدوین 
شــده و در حال اجراســت. در این نــوع غربالگری های 
ژنتیکــی کــه در دوران بارداری (ســه ماهه اول و دوم) 
انجام می شود در صورتی که تشخیص داده شود، جنین 
بــه نوعی اختلال ژنتیکی مبتلاســت که بــه تولد نوزاد 
معلول منجر خواهد شــد، ختم بارداری اعلام و به مادر 
اجازه سقط جنین داده می شــود که هدف از این اقدام، 
جلوگیری از تولد نوزادان معلول اســت. هرچند بیشــتر 
تمرکز سیاست گذاران حوزه ســلامت، جلوگیری از تولد 
نــوزادان معلول آن هم در مرحله پیش از تولد اســت، 
اما به طور کلی پیشــگیری از معلولیت ها را می توان در 
سه سطح انجام داد: پیش از ازدواج، پیش از بارداری و 
پس از تولد. با توجه به رواج ازدواج های خویشــاوندی 
در کشور ما احتمال بروز معلولیت بیش از سایر جوامع 
است. زیرا همان طور که می دانیم در صورتی که هریک 
از زوج ها دارای ژن های معیوبی باشــند در ازدواج های 
خویشــاوندی به دلیل آنکه احتمال به ارث رسیدن این 
ژن از دو طــرف وجود دارد، شــانس ابتلای نوزاد به این 

بیماری هــا بیش از دیگر افراد اســت که ایــن امر لزوم 
مشــاوره ژنتیک را از یک سو و غربالگری را از سوی دیگر 
ضروری می سازد. یکی از این معلولیت ها، عقب ماندگی 
ذهنی (مونگولیســم) و اختــلالات ژنتیکی کروموزومی 
اســت که خوشــبختانه با انجام غربالگری های پیش از 
تولد هم اینک تا حد زیادی در ایران مهار شــده اســت. 
البتــه بهتر اســت این اقدامــات پیشــگیرانه را به جای 
مرحلــه پیش از تولد در مرحله پیــش از ازدواج انجام 
داد. یعنی بهتر است دو نفر که قصد ازدواج دارند، ابتدا 
به مشاور ژنتیک مراجعه کنند تا شجره نامه آنان بررسی 
و مشخص شــود که آیا در خانواده آنها ژن معیوبی که 
مؤثر در تولد نوزاد معلول اســت، وجود دارد یا خیر که 
در صورت مثبت بودن این احتمال، باید به غیر از دختر و 
پسری که قصد ازدواج دارند، خانواده هایشان را نیز آگاه 
ســاخت تا پیش از ازدواج تصمیم درست بگیرند. حال 
اگر به هرترتیبی این دو جوان قصد ازدواج داشته باشند، 
بایــد آنها را آگاه کرد که پس از ازدواج و قبل از بارداری 
حتما مورد مشــاوره ژنتیک قرار بگیرند تا  درصد ریسک 
در آنها بررسی شود و در واقع علاج واقعه قبل از وقوع 
صورت پذیرد. در زن و مردی که قبلا مشــاوره شده اند و 
احتمال فرزند معلول در آنها پیش بینی شده است، قبل 
از کاشته شــدن جنین باید، جنین ها را به روش PGD در 
IVF غربال کرد. در این شــیوه از چند جنین تشکیل شده 
در آزمایشــگاه پس از بررسی، جنین های حاوی ژن های 
معیوب حذف شــده و تنها جنین های سالم به رحم زن 
منتقل می شــوند که این روش شــیوه ای بســیار ایمن تر 
از غربالگــری جنین حین حاملگی اســت. یعنی هرچند 
شــاید بتوان با بررسی های کروموزومی در دوران جنینی 
معلولیت جنین را به درستی تشخیص داد، اما زمانی که 
پزشــک متوجه معلولیت در جنین می شود، مادر علاوه 

بر آنکه ناگزیر به ســقط جنین می شود که خود عوارض 
جسمانی زیادی برای او به همراه دارد، متحمل عوارض 
روانی ناشــی از سقط نیز خواهد شــد. در صورتی که با 
تشخیص جنین های سالم قبل از فرآیند لانه گزینی جنین، 

می توان از همان ابتدا یک بارداری سالم را آغاز کرد. 
حــال در صورتــی که مشــاوره پیش از بــارداری و 
غربالگــری حیــن بــارداری انجام نشــود، می تــوان با 
غربالگــری بیماری هــای متابولیک بیماری های شــایع 
نــوزاد را بلافاصله پس از تولد تشــخیص داد. در واقع 
بیماری های متابولیک پــس از تولد می تواند، تظاهراتی 
داشته باشــد، مثل بیماری PKU که نوزادان مبتلا به آن 
با خوردن شــیر عوارض پیدا می کننــد. این بیماری ها را 
می توان با نمونه گیری از خون نوزاد ســریع تشــخیص 
داد و از معلولیت این کودکان در آینده پیشــگیری کرد. 
در غیــر این صورت ایــن نوزادان در آینــده به معضلی 
برای سیســتم درمان جامعه تبدیل خواهند شد. پس در 
صورتی که مراکز تشخیصی بتوانند این نوع غربالگری ها 
را انجــام دهنــد، می تواننــد از معلولیت هایــی کــه 
هزینه های ســنگینی در آینده خواهد داشت، جلوگیری 
کنند. البته این موضوع نیز باید از ســوی سیاست گذاران 
حوزه سلامت به صورت یک اســتراتژی در سطح کلان 

کشور پایه گذاری و برنامه ریزی شود. 
مســئله دیگر درباره امکان انجام این نوع آزمایش ها 
در کشــور اســت. از آنجا که تجهیز امکانات تشخیصی 
بیماری های متابولیک از نوع مولکولی و بســیار هزینه بر 
اســت، این آزمایش هــا در تمام کشــورهای دنیا انجام 
نمی شــود و انجام غربالگــری بیماری هــای متابولیک 
نیازمند یک اقدام بین المللی اســت. بــه عبارتی برخی 
کشــورها را برای غربالگری چند بیماری تجهیز می کنند 
و برخــی دیگر را برای دیگر بیماری ها. ما نیز برای انجام 

این قبیــل آزمایش ها با کشــورهای کره جنوبــی، ژاپن، 
بلژیک، فرانســه و آلمان همکاری و تبادل علمی داریم. 
یعنی آنها برخی تســت ها را بــرای بیماری هایی که در 
ایران شــایع تر است، برای ما می فرســتند و ما نیز برخی 
نمونه ها را به کشــور آنها می فرســتیم. در این میان، اما 
آنچه مهم اســت، آنالیــز آزمایش ها و نتایج آنهاســت 
که هم اینک در داخل ایران انجام می شــود و مشــخص 
می کند که آیا یک نوزاد به بیماری خاص متابولیک دچار 
اســت یا خیر. در صورت ابتلای نــوزاد به این بیماری ها 
می توان با روش هایی از قبیل تغییر نوع تغذیه و استفاده 
از موادغذایی خاصی که برای ایــن نوزادان وجود دارد 
از ابتلای آنها به معلولیــت جلوگیری کرد. اهمیت این 
مســئله از آنجا آشکار می شــود که خانواده ای که یک 
کودک معلول دارد، می تواند به کمک علم ژنتیک بر این 
مشــکل فائق آید تا از تولد فرزنــدان دیگری که مبتلا به 

این بیماری هستند، جلوگیری شود. 
در مجموع باید گفت هرچند شــیوه های غربالگری 
پــس از تولد کــه مهم ترین آن غربالگــری بیماری های 
متابولیک نــوزادان پس از تولد اســت، افق های نوینی 
را در عرصه پزشــکی برای مهار معلولیــت در نوزادان 
با نقص متابولیک پیش روی پزشــکان قرار داده اســت، 
اما توجه به جنبه های اجتماعی پیشــگیری از معلولیت 
مانند مشــاوره های پیــش از ازدواج و بارداری بســیار 
مهم تر بوده و ضروری اســت کارشناســان، دولتمردان 
و به طورکلی سیاســت گذاران حوزه ســلامت و به ویژه 
رســانه ها در این حوزه وارد عمل شده و با اطلاع رسانی 
مناســب از هزینه های بعدی که به سیستم درمان کشور 

تحمیل خواهد شد، جلوگیری کنند. 
* فوق تخصص نازایی و ناباروری
رئیس مرکز تحقیقات سلولی صارم 

اهمیت غربالگری بیماری های ژنتیک پیش از بارداری
جنبه هاى اجتماعى پیشگیرى از معلولیت را جدى بگیریم

 ابوطالب صارمى*

اغلب کودکان ســالم متولد می شــوند، اما بخش عمده ای از بیماری هایی که 
درنهایــت به اختلال رشــد، تکامل و معلولیت ها منجر می شــود در بدو تولد 
با روش های معمول قابل تشــخیص نیســت. نوزاد برخلاف ظاهر ســالمش 
می توانــد به بیماری متابولیک خطرناکی مبتلا باشــد که والدین و پزشــک او 
از آن آگاه نبوده و پس از مدتی به معلولیت ذهنی یا جســمی او منجر شــود. 
یافتن به موقع ایــن افراد مبتلا و مداخله درمانی زودهنــگام می تواند از این 
عوارض پیشــگیری کند. راه انــدازی بخش غربالگری ۴۵ بیمــاری متابولیک 
ارثی در بیمارســتان فوق تخصصی صارم فرصتی فراهم آورد تا با دکتر «زهرا 
هادی پور»، پزشک مشــاور ژنتیک این بیمارستان گفت وگویی داشته باشیم که 

در ادامه می آید. 

 در ابتدا بفرمایید غربالگری نوزادان، سلامت آنان را تا چه حد تضمین  �
می کند؟ 

غربالگــری نوزادان شــرایطی را به وجــود می آورد که می تواند ســلامت 
بلندمــدت یک کودک یــا زنده ماندن او را فراهم آورد؛ بــه طوری که نوزادان 
می توانند برای رســیدن به رشــد و پیشرفت پتانســیل کامل خود را به دست 

بیاورند. 
 این غربالگری چگونه انجام می شود؟  �

این یک تســت ســاده اســت که با دریافت تنها چند قطره خون از پاشنه 
پــای نوزادان یــا از خون وریدی انجام می شــود. همه ســاله  میلیون ها نوزاد 
در ایــالات متحده آمریکا و کشــورهای توســعه یافته به طــور معمول تحت 
غربالگــری نوزادی قرار می گیرند. این روش در زمینه شناســایی نوزادان مبتلا 
به اختلالات متابولیک که به ظاهر ســالم هســتند، قبــل از بروز علائم کمک 
شایانی به پزشکان می کند تا جایی که به عنوان یک استاندارد مراقبت نوزادی 
در نظــر گرفته می شــود. در ایــران نیز اخیــرا غربالگری با در اختیارداشــتن 
تکنولوژی (Tandem Mass MS/MS)، همگام با کشــورهای پیشرفته جهان 
و برای اولین بار در نوزادان متولدشــده در بیمارستان صارم مورد استفاده قرار 
می گیرد. این تســت توانایی غربالگری انبوه ۴۵ بیمــاری متابولیک نوزادان را 
فراهم می کند که به نوبه خود و با توجه به مداخله مناســب و در زمان کوتاه 
به صورت مؤثر و چشــمگیر به کاهش معلولیت در کشور منجر خواهد شد و 

امید به نسلی سالم را افزایش می دهد. 
 اشــاره داشــتید به اینکه چند قطره خون از کف پای نــوزاد یا ورید او  �

می گیرند. بفرمایید این نمونه گیری باید چه مدت پس از تولد انجام شود؟ 
نمونه گیــری باید بعد از ۲۴ ســاعت اول پس از تولد نــوزاد تا حداکثر یک 
هفتــه پس از آن روی کارت های مخصوصی کــه در اختیار والدین نوزاد قرار 
می گیرد، جمع آور ی و به آزمایشــگاه فرســتاده شود. آزمایشــگاه در چند روز 
می تواند نمونــه نوزاد را از نظر ۴۵ بیماری متابولیــک غربالگری کند. بعد از 
غربالگری و در صورت مثبت شدن و یافتن اختلال خاص، نوزادان پیش از بروز 
هرگونه علامتی برای درمان های لازم، تشــخیص قطعی و انجام تســت های 

ضروری تشخیصی به گروه های فوق تخصصی ارجاع می شوند. 
 بیماری های متابولیک اساسا به کدام دسته از بیماری ها اطلاق می شود  �

و چه زیان هایی برای نوزاد دارد؟ 
بیماری هــای متابولیک به گروهی از اختلالات گفته می شــود که در آنها 
سوخت وســاز یک یا چند نوع ماده غذایی مانند پروتئین، قند و چربی اختلال 
داشــته و کودک نمی تواند از این مواد برای رشــد و تکامل اســتفاده کند. این 
بیماری هــا روی توانایی بدن در اســتفاده از موادغذایی تأثیر می گذارد و حتی 
ممکن است گروهی از موادغذایی به جای کمک به رشد کودک برای او بسیار 
خطرناک بوده و حالت ســمی برای او داشــته باشد. به عبارتی همان طور که 
قبلا هم اشــاره شــد، هرچند نوزاد به ظاهر ســالم به نظر می رسد، اما ممکن 
اســت به گروهی از بیماری های نــادر و خطرناک مبتلا باشــد که در صورت 
تشــخیص به موقع، می توان از بروز عواقبی مانند عقب ماندگی ذهنی یا مرگ 
نوزاد پیشــگیری کرد. نتایج بررسی ها نشــان می دهد به ازای هر ماه تأخیر در 
تشــخیص بیماری های متابولیک ۴٫۵ واحد از ضریب هوشــی کودک کاسته 

می شود. 
 آیا این بیماری هــای متابولیک در صورت تشــخیص زودهنگام قابل  �

درمانند؟ 
هرچند علم پزشــکی امروز نمی تواند این بیماری ها را به طور کامل درمان 
کند، اما با تشــخیص و مداخله زودهنگام می توان عوارض خطرناک بیماری 
را کنتــرل کرد. کنتــرل این گــروه از بیماری ها از ابتدای قرن بیســتم با ایجاد 
محدودیت در رژیم های غذایی شروع شده است. در حال حاضر بسته به نوع 
بیماری می توان از شیرخشــک های درمانی، رژیم های غذایی، دارو، آنزیم های 
صناعی، دیالیز و... اســتفاده و از بروز علائم بیمــاری جلوگیری کرد و زندگی 
و بهره هوشــی طبیعی به کودک هدیــه داد. البته نباید فراموش کرد این نوع 
غربالگــری، نوزاد را در برابــر ۴۵ نوع بیماری متابولیــک غربالگری می کند و 
در مــورد بیماری های دیگر نمی توان به فرد اطمینــان داد؛ بنابراین اگر پدر یا 
مادری احســاس می کنند که فرزندشــان مشــکلی دارد، حتما با پزشک خود 

مشورت کنند. 
 آیا در صورت تشخیص به موقع این بیماری ها و شروع درمان می توان  �

امید داشــت که نــوزاد در آینده مانند ســایرین از رشــد و هوش طبیعی 
برخوردار باشد؟ 

بله، اکثر نوزادانی که بیماری آنان به موقع تشــخیص داده شــده و درمان 
شــده اند، زندگی ســالمی دارند. در واقع هرچه غربالگری زودتر انجام گیرد، 
شــانس اینکه کودک با رشد و شرایط طبیعی بزرگ شود، بیشتر خواهد بود. از 
سوی دیگر اگر نوزادی که در بدو تولد سالم به نظر می رسد، مبتلا به این قبیل 
بیماری های متابولیک باشــد و والدینش زمانی که نشــانه های بیماری ظاهر 
می شــود، او را برای درمان نزد پزشــک ببرند، برای جلوگیری از آســیب های 
مغزی بســیار دیر اســت. این آزمایــش باید برای تمام نــوزادان از روز دوم تا 

حداکثر روز هفتم پس از تولد انجام شود. 
 در غربالگری بیماری های متابولیک نوزادان به دنبال چه بیماری هایی  �

می گردید؟ 
برخی بیماری های متابولیک از شــیوع بیشتری نســبت به سایر بیماری ها 
برخوردارنــد؛ از جمله بیماری «فنیل کتونوریا» کــه به علت نقص یک آنزیم 
پدید می آید و در صورت تأخیر در تشــخیص می تواند به آســیب های مغزی 
منجر شود. «فیبروز کیستیک» که به علت ترشح غیرطبیعی در ریه، پانکراس 
و ســایر بخش های بدن ایجاد می شود، می تواند به رشد ضعیف، عفونت های 
ســینه و کوتاه شدن زندگی منجر شود که شیوع این بیماری یک در هر سه هزار 
نوزاد است. «هایپوتیروئیدیسم» که به علت وجود نداشتن غده تیروئید طبیعی 
به میزان کافی ایجاد می شــود، می تواندبه کندی رشد جسمی و مغزی منجر 

شود و شــیوع آن یک در هرچهارهزار و ۵۰۰ نوزاد است. اختلالات اسیدهای 
آمینه که ۱۳ بیماری را در این گروه در برمی گیرد و شیوع آن یک در هر ۱۲  هزار 
نوزاد اســت از جمله بیماری هایی است که می تواند به مشکلات تهدیدکننده 
حیات منجر شود. اختلالات اکسیداسیون اسیدهای چرب نیز که ۱۳ بیماری را 
دربرمی گیرد و دارای شیوعی مشابه اختلالات اسیدهای آمینه است، به دلیل 
نقص در یک آنزیم خاص ایجاد می شــود. بدون ایــن آنزیم ها، بدن نمی تواند 
از انــرژی چربی ها اســتفاده کنــد، بنابرایــن درنتیجه این اختــلال و به دلیل 
اســتفاده نکردن از این انرژی، بدن دچار ضعف می شود. درنهایت این اختلال 
می تواند به آســیب های مغزی و مشــکلات تهدیدکننده زندگی منجر شــود. 
اختلالات «هموگلوبینوپاتی»ها شــامل آنمی های تالاســمی و «سایکل سل» 
که بیماری شــایعی در ایران اســت و از هر ۱۰ هزار کودک یکی مبتلاســت از 
 ،CAH ،دیگر بیماری های ارثی متابولیک به شــمار مــی رود. نقص بیوتینیداز
گالاکتوزمیا، MSUD و اختلالات ارگانیک اسیدها از دیگر بیماری هاست که از 

شیوع کمتری برخوردارند. 
 آیا با وجود شــیوع کم بیماری های متابولیک، همه نوزادان در بدو تولد  �

باید مورد غربالگری قرار گیرند؟ 
همان گونه که اشاره کردید، شیوع این بیماری ها در بین افراد جامعه بسیار 
پایین اســت. ظاهرا این بیماری ها به علت شــیوع کمی که دارند، نباید مورد 
غربالگری قرار گیرند، اما به دلیل اینکه با اســتفاده از تکنیک MS/Ms و سایر 
تکنیک ها قــادر خواهیم بود با انجام یک آزمایش ۴۵ بیماری را مورد ارزیابی 
قرار دهیم، بنابراین شــیوع افراد ناقل این بیماری هــا از یک به هزار تا یک به 
 هزارو ۵۰۰ مورد افزایش می یابد. بنابراین از نظر ســازمان جهانی بهداشــت، 

غربالگری این قبیل بیماری ها بسیار مناسب و مقرون به صرفه است. 
 کودکانی کــه آزمایش های غربالگری را انجــام ندهند در صورت ابتلا  �

به یکی از این بیماری های متابولیک چه علائم بالینی ای را از خود نشــان 
می دهند؟ 

بی حالی، شل بودن و ناله کردن، بی قراری، استفراغ مکرر، خوب شیرنخوردن 
و مکیدن ضعیف، اختلال در تنفس یا به ســختی نفس کشیدن، تشنج، تأخیر 
در به دســت آوردن مهارت های تکاملی در کودک مثل گردن گرفتن، خندیدن، 

غلت زدن، نشستن و... ازجمله این علائم است. 
 آیا پدر و مادری که یک فرزند آنان به بیماری های متابولیک مبتلاست،  �

فرزندان بعدی آنان نیز دچار این مشکل خواهند شد؟ 
چنانچه نوزاد مشکلی داشته باشد، پزشک متخصص می تواند به او بگوید 
که آیا فرزند بعدی نیز می تواند به همان مشــکل مبتلا باشــد یا خیر. مشاوره 

ژنتیک می تواند پاسخ گوی بیماران باشد. 
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