
 
 

 
 
 

  ژنتیک چیست؟   بیماری و ناھنجاری
در   (جھش)  نقص  یا  سلولمی  DNAتغییر  نامناسب  باعث عملکرد  بروز تواند  و  ھا 

ازآنجاییبیماری شود.  ژنتیکی  ژنھای  میکھ  منتقل  فرزند  بھ  والدین  از  شوند، ھا 
بھبیماری باشند.  ارثی  است  ممکن  جنین  ژنتیکی  گستردهھمینھای  از دلیل طیف  ای 

آن از  برخی  کھ  دارد  وجود  ژنتیکی  ااختلالات  علائم  تولد  بدو  در  میھا  کنند، یجاد 
ایجاد میدرحالی دیگر در طول زمان  برخی  بھ کھ  این مطلب سعی کردیم  در  شوند. 

ناھنجاری و  بیماری  بیماریانواع  مانند  ژنتیک  اعصاب، ھای  و  مغز  ژنتیکی  ھای 
بیماریبیماری استخوان،  ژنتیکی  بیماریھای  شبکیھ چشم،  ژنتیکی  ژنتیکی ھای  ھای 

بیماري چشم،  نادقرنیھ  کنیم. مطمھاي  غیره اشاره  و  ژنتیكي  نا پس از مطالعھ آن ئر 
بیماری از  منظور  سوالات  برای  جامعی  پاسخ  فرق بھ  و  چیست؟  ژنتیکی  ھای 

یافت.بیماری و ژنتیکی چیست؟ دست خواھید  کروموزومی    ھای 

  
  ژن و عملکرد سلول ھا

توسط م سلول  ھر  عملکرد  کھ  است  شده  ساختھ  سلول  میلیون ھا  از  انسان  اده بدن 
درون ھستھ ھر سلول قرار دا در  کھ   ببھ این ترتی  گردد.  مشخص می  ردوراثتی کھ 

نام کروموزوم است کھ این ساختار  بھ  مانند  ساختارھای نخ  بھ صورت  وراثتی  ماده 
دور پروتئین ھای پیچیده شده است،   DNAمتشکل از مولکول ھای   بھ  می باشد کھ 

مولکول   از  بخشی  واقع  در  ھا  با  DNAژن  در می  عملکرد  داشتن  برای  کھ  شند 
سلول ھا و اعمال  پروتئین می شوند  تبدیل بھ  سلول  توسط این پروتئین ھا کھ   درون 

ترجمھ کدھای ژنتیکی    23تولید شده کنترل می گردد. در ھر سلول تعداد    DNAاز 
  ھا قرار دارد.  مجفت از این کروموزو

  
  چگونگی ایجاد بیماری ھای ژنتیکی

ژنتیکی سلول ھا می  DNAمولکول ھای   ماده  محیطی   تواند در اثر عوامل  یا ھمان 
بیماری ھای  تغییرات  این  نتیجھ  در  کھ  شود  تغییراتی  دچار  توارثی  شکل  بھ  یا  و 

ایجاد گردد. این تغیرات شامل موارد زیر می باشد.   ژنتیکی 



 
 

 
 
 

   تغییر در کدھای ژنتیکی مولکولDNA  یا ھمان جھش ژنتیکی  
 ھا  متغییر در تعداد و یا ساختار کروموزو  

  
بیماری ژنتیکی جنین، نوزادان، کودکان و بزرگسالانانواع    ھای 

ژنتیکی میبھ طور کلی، بیماری یکی از موارد زیر باشند:ھای    توانند 

 گردد.  ایجاد میمنفرد   بیماری ھای تک ژنی کھ در اثر تغییر در یک ژن  
  یا زیاد شدن یک کروموزوم  و  کم  اثر  در  کروموزومی کھ  بیماری ھای 

اضافھ  و  حذف  نتیجھ  در  یا  و  چند کروموزوم  یا  یک  ساختار  در  تغییر 
ایجاد می   گردد.  شدن بخشی از یک یا چند کروموزوم 

  اثر تغییر در چند ژن بھ طور عاملی کھ در  چند  یا  پلی ژنی  بیماری ھای 
و   عوامل  تھمزمان  با  بیماری  محیطی ایجار میعامل  اکثر  کھ  ھای   گردد 

 شوند.  نمایان میدستھ  ژنتیکی در این  
 

انواع بیماری ژنتیک جنین چیست؟ علل بروز    ھای 
والدین فقط نیمی ای از ھر ژن کھ کنند. نسخھھای خود را منتقل میاز ژن  ھریک از 
دو آلل از ھر والد شود. اگر  شوند بھ عنوان آلل شناختھ میاز طرف والدین منتقل می

باش آننمتفاوت  از  یکی  از  فقط  است  ممکن  بدن  کھ د،  آللی  بگیرد.  دستورالعمل  ھا 
می دستور  آن  از  غالب  سلول  آلل  عنوان  بھ  مغلوب بھ  دیگریو  گیرد  آلل  عنوان 

می بھ ارث میشناختھ  تنھا زمانی یک اختلال ژنتیکی خاص را  فرد  یک  برد شود. 
یا   غالب  آلل  یک  حداقل  باشد.کھ  داشتھ  اختلال  این  برای  مغلوب  آلل   DNA  دو 

ژن در  میموجود  دستور  بدن  بھ  پروتئینھا  این  بسازد.  پروتئین  تا  ھا دھند 
میوفعل آغاز  را  سلولی  پیچیده  ھنگامیانفعالات  میکنند.  رخ  جھش  یک  دھد، کھ 

پروتئیندستورالعمل تاثیر قرار میژن  سازیھای  تحت  ل بروز دھد و یک اختلاھا را 
بھ آن  کند.می (کھ  عوامل محیطی  گفتھ میھا جھشاز  نیز  توان بھ موارد میشود)  زا 

  زیر اشاره کرد:

 و سموم  قرار گرفتن در معرض مواد شیمیایی 



 
 

 
 
 

 معرض در  مانند  اشعھ  قرارگیری  مضر  ماوراءبنفشھای  یا   اشعھ  خورشید 
 اشعھ ایکس

 سیگار کشیدن 
 تغذیھ ناسالم 

 
ژنتیکی کودکان  علائم بیماری   ھای 
بیمار بزرگسالانعلائم  یا  نوزادان  در  ژنتیکی  اندام  ھای  اختلال،  نوع  بھ  ھای بستھ 

و شدت آن متفاوت است. مواردآسیب   چون:  یدیده 

 یا اختلالات رفتاری  تغییرات 
 مشکلات تنفسی 
 زمانینقص) شناختی  نمیھای  مغز  آنکھ  را  اطلاعات  باید کھ  طورتواند 

کند)  پردازش 
 شودھای اجتماعی میمھارت  تأخیرھای رشدی کھ شامل چالش در گفتار یا 
  در ناتوانی  یا  بلع  در  مشکل  مانند  گوارش،  و  خوردن  بھ  مربوط  مشکلات 

 غذاییھضم مواد  
 اندام یا صورت مانند شکاف لب و کام   در  ناھنجاری 
 دلیل سفتی یا ضعف عضلانیبھ  اختلالات حرکتی 
 صبی مانند تشنج یا سکتھ مغزیمشکلات ع 
 قد  رشد ضعیف یا کوتاھی 
 بیماری انواع  اثر  (در  بینایی  قدرت کاھش  کاھش  یا  چشم)  ژنتیکی  ھای 

 شنوایی
 

بیمارینمونھ از انواع  ژنتیکی در کودکان و بزرگسالانھایی   ھای 
ژنتیکی تکاز انواع بیماری   توان بھ موارد زیر اشاره کرد:می  ژنیھای 

 بیماری ریوی سیستیک فیبروزیس 
 مادرزادی کھ در بدو تولد وجود دارد  ناشنوایی 



 
 

 
 
 

 بیماری اسکلتی عضلانی دیستروفی عضلانی دوشن 
 خانوادگی ھیپرکلسترولمی  متابولیک  کلسترول   بیماری  افزایش  باعث  کھ 

 شودمی
 ب کھ  ھموکروماتوز  متابولیک  بیشبیماری  افزایش  آھناعث  خون   در  ازحد 

 شودمی
 شکلری خونی سلول داسیبیما 
   نوع  )NF1(  1بیماری عصبی نوروفیبروماتوز 
 تای ساکس   بیماری 

ژنتیکی پیچیده یا چندعاملی شامل موارد زیر ھستند:بیماریترین  شایع   ھای 

 آلزایمر  بیماری 
 آرتروز 
 اختلال طیف اوتیسم 
 سرطان 
 قلب  بیماری عروق کرونر 
 دیابت 
 سردردھای میگرنی 
 اسپینا بیفیدا 
  قلب  نقایص مادرزادی 

بھ موارد زیر اشاره کرد:می  ھای کروموزومیاز انواع ناھنجاری   توان 

   تریزومی یا  داون  شماره    21سندرم  کروموزوم  یک  وجود  اثر   21در 
 اضافی

   جنسی در کروموزوم   Xسندرم ایکس شکننده در اثر وجود اختلال ساختاری 
 کروموزوم بودن)  (زیاد  تریزومی  علت  بھ  فلتر  کلاین  در سندرم  ھای جنسی 

 مردان
   سندرم تریپل ایکس در اثر وجود یک کروموزوم جنسیX   اضافی در زنان 



 
 

 
 
 

 بخشی از کروموزوم جنس کامل یا  بین رفتن  در اثر از  ترنر  در   Xی  سندرم 
 زنان

   شماره   18تریزومی  اضافی  18یا وجود یک کروموزوم 
   شماره   13تریزومی  اضافی  13یا وجود یک کروموزوم 

 
ژنتیکی نادر عبارتند از:بیماری  نمونھ ای از   ھای 

   آمیلوئیدوزAA 
 )  )ALDآدرنولکودیستروفی 
 دانلوس-سندرم اھلرز 
 میتوکندریاییبیماری  ھای 
 سندرم آشر 

بیماریدر واقع   شده  انواع  ذکر  یکی از موارد  جنین شامل  در است  ھای ژنتیکی  کھ 
یا بزرگسالی خود را نشان میدوران ک     د.ندھودکی 

  
جنیننحوه تشخیص بیماری ژنتیکی    ھای 

خانوادگی اختلال ژنتیکی دارید، ممکن است   مشاوره ژنتیک   لازم باشد کھاگر سابقھ 
آیا  بدھید   ببینید  شما  انجام  تا  برای  ژنتیک  داردآزمایش  خیر.    ضرورت  انواع یا 

میژنتیک    ھایشآزمای دارای جھشمعمولاً  شما  آیا  کھ  دھند  نشان  ھای ژنی توانند 
می خیر. مشاوران ژنتیک  یا  ھستید  وضعیت  آن  را   میزان  توانندمسئول  شما  خطر 

کنند   برای  تا  اعلام  اقداماتی  وجود  صورت  خوددر  سلامت  از  جنین  محافظت   یا 
دھید. بارداری  انجام  از  پیش  مھم  ژنتیک  آزمایش  انواع  نوزاد  از  تولد  از  بعد   و 

بھ موارد زیر اشاره کرد:می   توان 

 کاریوتایپ میآزمایش  نشان  اختلالات .  دارای  ھمسرتان  یا  شما  آیا  کھ  دھد 
افرادی  کروموزومی ھمھ  برای  انجام  خیر.  یا  قصد  ھستید  دارند کھ  بارداری 
نداشتھ باشند.توصیھ می  شود، حتی اگر سابقھ خانوادگی 



 
 

 
 
 

 نوزاد تولد  از  قبل  معمولاغربالگری  خون    .  آزمایش  خانمشامل  باردار   از 
و   میاست  یک نشان  نشده  متولد  کودک  یک  کھ  دارد  احتمال  چقدر  دھد 

داشتھ باشد.  بیماری کروموزومی 
 نوزاد تولد  از  قبل  تشخیصی  نمونھ  در  اصولا.  تست  مایع قالب  از  گیری 

جنین می(آمنیوسنتز)    آمنیوتیک  میانجام  آن  نتایج  از  و  متوجھ شود  توانید 
شما   نشده  متولد  فرزند  آیا  کھ  یا دارای  شوید  است  ژنتیکی  اختلالات  برخی 

 خیر.
 نوزادان آزمایشغربالگری  این  ژنتیکی   .  اختلالات  تشخیص  برای 

تاز  مادرزادی، نوزاد  نمونھ خون  متولد شده استفاده میاز  در صورت تا  کند  ه 
 موقع دریافت کند.بھ  ھایمراقبتفرزند شما نیاز  

باشید داشتھ  بھ    اطمینان  آزمایشات  این  و  نتایج  زودھنگامپیشگیری   تشخیص 
بیماریبیمار جنین،  و  نوزادان  در  ژنتیکی  تشخیص ھای  و  در کودکان  ژنتیک  ھای 

نادر ژنتیکی  بیماری   کند.  کمک زیادی میھای 
  

درمان درمان بیماریروش ژنتیکی  ھای    ھای 
ژنتیکیاگرچھ   ندارند  بیشتر اختلالات  اما روشدرمان  دارند کھ،  ممکن   ھایی وجود 

را   بیماری  پیشرفت  کردهاست  تأثیر  کند  دھ  آن  یا  کاھش  شما  زندگی  بر   د.نرا 
  مواردی چون:

 شیمی یا  علائم  مدیریت  برای  کند کردن روند رشد دارودرمانی  برای  درمانی 
سلول  ھاغیرطبیعی 

 یا تغذیھ  ھای غذایی برای کمک بھ دریافت مواد مغذی مصرف مکمل  مشاوره 
 مورد نیاز بدن

 تواناییگفتار انی یاکاردرم برای بھ حداکثر رساندن   ھای موجوددرمانی 
   ھای خونی ناقص با سالمسلولانتقال خون برای جایگزینی 
 یا درمان عوارض غیرطبیعی  ترمیم ساختارھای  برای   جراحی 
 برای سرطاندرمان  ھای تخصصی مانند پرتودرمانی 



 
 

 
 
 

   عضو یک  جایگزینی  برای  روشی  کھ  عضو  از پیوند  عضوی  با  غیرفعال 
سالم است  یک اھداکننده 

 
  اھمیت مشاوره ژنتیک

پیشرفت وجود  با  و  شده  توجھ بھ موارد گفتھ  گیر در این زمینھ افرادی   ھای چشم  با 
  باشد:  توانند از مشاوره ژنتیک بھرمند شوند شامل موارد زیر می  کھ می

 زوجین نابارور  
 افرادی کھ دارای سقط مکرر می باشند  
  ھستند  هخانواددر  فردی با معلولیت    دارایافرادی کھ  
 بوده اند کھ دارای مرده زایی    زوجینی 
  ذھنی در خانوادهداشتن سابقھ فردی با   ناتوانی 
 داشتن سابقھ فردی با ناھنجاری ژنتیکی مشخص خانواده  
 ازدواج خویشاوندی  
 مشاوره بیش از ازدواج  
 مشاوره قبل از بارداری  
 در سنین پایینده  وجود سرطان در خانوا  
 چندین خویشاوند نزدیک با سرطان شایع  
 (مثل پستان و تخمدان) چندین خویشاوند نزدیک با سرطان مرتبط  
   نوادهادر خو نابینایی  ناشنوایی  

  
  سخن آخر

تا  گیرد  ژنتیکی ابتدا باید حتما مشاوره ژنتیک صورت  بیماری ھای  تشخیص  برای 
و تشخیص   توجھ بھ علائم بالینی  مشاور و پزشک مرتبط آن حیطھ، تست ژنتیکی با 

نوع بیماری کھ تک ژنی، کروموزومی و ....  بھ  کھ  درخواست شود.  با آن  متناسب 
باشد. می  متفاوت  تست  نوع  تشخیص   باشد  ژنتیکی اگر  بیماریھای  از  بسیاری   در 

از آن سود می افراد خانواده  بقیھ  گیرد  تشخیص دقیق می  .برند  درست صورت   ھم 



 
 

 
 
 

بھ  توجھ  با  یعنی  نماید  جلوگیری  آن  بروز  از  و  کند  کمک  درمان صحیح  در  تواند 
تغ مییینوع  متفاوت  درمان  ژنتیکی  انجام   گردد.  ر  و  کلی مشاوره ژنتیک  طور  بھ 

می نیاز  صورت  در  ژنتیکی  درمان موثر   تستھای  بیماری،  دقیق  تشخیص  در  تواند 
سای مورد  در  پیشگیری  حتی بیماری،  و  بیمار  آینده  و  آگھی  پیش  خانواده،  افراد  ر 

و بھبود کیفیت زندگی فرد بیمار بسیار کمک کننده خو  د بود.اھپیشگیری 

 

سایت گروه پاتوبیولوژی رھسا تنھا جنبھ اطلاع    انتشارات  و   مقالھ مطالب بخش
 رسانی و آموزشی دارد

     

 ✅  با ما در مسیر سلامتی گام بردارید ✅


