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 مشاوره ژنتیک 17فصل 

های مرتبط با ابتلا و یا انتقال یک بیماری وراثتی را بررسی و مشخص مشاوره ژنتیک یک فرآیند ارتباطی و آموزشی است که نگرانی

 کند.می

 نامند.می (Consultandفردی که نیازمند به انجام مشاوره ژنتیکی است مشاوره گیرنده )

 مراحل مشاوره ژنتیک

 : تشخیص شامل سه مرحله اساسی است: تشخیص

سی هایگرفتن تاریخچه خانوادگی، انجام معاینات بالینی و  شاتی که برای معاینه انجام می برر سب. آزمای ششود میمنا امل تواند 

شود ولی بی شخیص قطعی انجام  شد. در مواردی که ت اری ممطالعات مولکولی یا کروموزومی و یا ارجاع بیمار به پزشک متخصص با

های تجربی محاسااابه شاااده ای تعیین احتمال وقوع مجدد و انجام مشااااوره ژنتیکی از ری اااکهتروژنی نشااااه دهد )جدول ( بر

(Empirical risk استفاده )شود.می 

 توانند الگوهای وراثتی مختلفی داشته باشدهای ژنتیکی که میبیماری

 الگوی وراثتی بیماری

 Mt  ,XR,AR,AD از بین رفتن اعصاب ح ی شنوایی

 Mt  ,XR,AR,AD رتینیت پیگمنتوزا

 XR,AR,AD توث –ماری  -شارکوت

 XR,AR,AD آب مروارید مادرزادی

 XR,AR,AD دانلوس-سندرم اهلرز

 XR,AR,AD ایکتیوسیس

 AR,AD ایآتاک ی مخچه

 AR,AD میکروسفالی

 AR,AD کی تیککلیه پلی

Mt ، میتوکندریایی :AD ،اتوزومی غالب :AR ،اتوزومی مغلوب :XRواب ته به جنس مغلوب : 
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شود و سپس در ب تری از اطلاعات مناسب به عنواه یک قاعده کلی ری ک وقوع مجدد به طور کمی محاسبه می محاسبه خطر:

صورت کیفی به بیمار ارائه می صمیمشود. پراهمیتبه  ضوع برای ت شدت بیماری، نحوهترین مو ضگیری والدین  عت یی زندگی و و

 20در 1( یا بیشااتر حالت پرخطر، %10) 10در  1گیرد. خطر آینده فرزند آنهاساات و مقدار عددی ری ااک در اولویت بعد قرار می

 شود.( یا کمتر حالت کم خطر و ما بین این دو مقدار خطر متوسط در نظر گرفته می5%)

 های قبلی ح اب می شود.گی م تقل از حاملگیدارای مشکل ژنتیکی است. ری ک هرحامل تولد یک مورد 40تقریبا از هر 

 گیرنده ارائه دهد.گیری مناسب را به فرد مشاوره: مشاور باید تمامی اطلاعات لازم برای یک تصمیمارائه راه حل

مثلا زمانی که والدین نابارور باشاااند یا والد حامل بخواهد از انتقال ژنهای بیماری به فرزندل جلوگیری کند در صاااورت امکاه 

سته می شود. گاهی از بیمار خوا ضیح داده  شخیص پیش از تولد، رول باید کاملا تو صورت ت ضعیت خود در آینده را در  شود تا و

 گویند.می مشاوره براساس سناریوتج م کند که به این رول، های ممکن انتخاب هر یک از گزینه

بای ااات به تمامی عوامل روانی و عاطفی موثر بر روند مشااااورین ژنتیک می برقراری ارتباط با بیمار و حمایت او در دراز مدت:

شاوره توجه کنند. راه ضای خانوادهم سب برای اطمیناه یافتن از ارتباط با اع ست و همهای بیمار ثحل منا نین چبت وقایع ژنتیکی ا

 های مشابه خود مطلع نمود.های حمایتی و نیز امکاه برقراری ارتباط با خانوادهها و شبکههای بیمار را از گروهتواه خانوادهمی

 

 های خاص در مشاوره ژنتیکحالت

سوم( مع –گفته گارود ازدواج پ رعمو طبق (:Consanguinityهم خونی) سبب بروز بیماریدخترعمو )درجه  های نادر مولا 

یک یا دو ژه نهفته برای بیماری خطرناک اتوزومی ه تند. هر ان اه به طور میانگین  معمولا از نوع اتوزومی مغلوبشود که می

)دو برابر جمعیت  20در  1کند. احتمال بروز بیماری در ازدواج برای خویشاااونداه درجه سااوم را در  ژنوم خود حمل میمغلوب 

 یابد.می تا حدی افزایشفقط چند عاملی های های همخوه احتمال بروز بیماریازدواج عادی( است. در

شاوندان درجه اول ) ها از نظر مذهبی و قانوه ازدواج بین افراد درجه اول فرهنگ : در تمامی(incestازدواج با محارم و خوی

  سالم ه تند )جدول(. هاهای این گونه ازدواجکمتر از نیمی از زاده مواردفرزند( ممنوع است. در این  -برادر و والد -)خواهر
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 های عمده در فرزنداه حاصل از ازدواج خویشاوندی درجه اولفراوانی ناهنجاری

 

 فراوانی)%( ناهنجاری   

  افتادگی ذهنیعقب

 25 شدید

 35 ملایم

 10-15 بیماری اتوزومی مغلوب

 10 بدشکلی مادرزادی

 

                                                  

 ارتباط ژنتیکی بین خویشاونداه و احتمال ناهنجاری در فرزنداه آنها

 میزاه خطر)%( های مشترک                        ن بت ژه ارتباط ژنتیکی     

1 برادر(      -فرزند، خواهر -درجه اول )والد

2
 

50 

 -خواهرزاده، عمااه  -درجااه دوم )دایی 

 برادرزاده(              

1

4
 

10-5 

دخترعمو، پ رخاله  -درجه سوم )پ رعمو

 دخترخاله( -

1

۸
 

5-3 

                                                                                                                   

خوانده توسط والدینی که خطر داشتن فرزندی با بیماری ژنتیکی دارند یک از دیدگاه ژنتیکی پذیرل یک فرزند فرزند خواندگی:  

کی را خوانده به بیماری ژنتیتوانند احتمال ابتلا یا عدم ابتلای فرزندرول ب یار منطقی است. در برخی موارد متخصصاه ژنتیک می

شا شامل آزمای شات مجاز  ست که برای تمامی کودکاه انجام میتعیین کنند. آزمای شگیری یا درماه تی ا شود و هم چنین امکاه پی

 بیماری نیز باید وجود داشته باشد.
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 HLAها و سی تم های خونی، ایزوآنزیممورفیک مانند گروههای پلی: درگذشته براساس سی تم((paternity تعیین پدر بودگی

ستفاده از  گیری از انگشته با بهرهشد. امروزیک احتمال ن بی ابوت تعیین می ها پدر SNPها و STRها، VNTRنگاری ژنتیکی با ا

 شود.تر بررسی میبودگی به طور دقیق

 (اخلاقEthics) 

ها از ( که علم اصلاح گونهEugenicsپردازد. مثلا در اخلاق علم اصلاح نژاد )ای از دانش به اصول اخلاقی میاخلاق به عنواه شاخه

 ولد انتخابی است مورد تأیید نی ت. طریق زاد

 اند.مطرح شدهJames Childress و  Tom Beauchamp اصول کلی اخلاق توسط

 .(confidentialityخود مختاری: احترام به زندگی خصوصی افراد، اهمیت رضایت آگاهانه و م اله رازداری ) -1

( به این مفهوم که ژنوم ان انی همه universalityجهاه شمول بوده )رغم انتخاب آگاهانه فرد و احترام به تصمیم او، با وجود علی

 تواه توجه فرد را به م ئولیتی که در زماه حال و آینده در قبال دیگراه و جامعه دارد معطوف نمود.افراد بشر مشترک است می

 کرده به بهترین وجه در جهت نیازهای بیمارنفع رسانی: ج تجوی بهترین گزینه و عمل -2

 زایی برای بیمار، وضعیت بیمار از وضعیتی که قبل ار درماه داشته  است بدتر نشود.ر نزده: طبق اصل عدم آسیبضر -3

 های م اویعدالت: برابری افراد از نظر دسترسی به منابع، حقوق و فرصت -4
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