
 

 مشاوره ژنتیک چیست؟

راهنمای جامع برای افراد دارای بیماری های ژنتیکی و 

 ها خانواده

 ها: نویسنده

 ، فارغ التحصیل ارشد ژنتیک انسانی)پزشکی( دانشگاه علوم پزشکی تهرانجواد صفدری لرد 

 ، متخصص ژنتیک پزشکی از دانشگاه علوم پزشکی شهید بهشتیمریم آهنیدکتر 

 دپارتمان علمی گروه پاتوبیولوژی و ژنتیک رهسا

تمامی مطالب علمی این سایت، به تایید تیم علمی پزشکی گروه پاتوبیولوژی 

 .و ژنتیک رهسا رسیده است

  

https://scholar.google.com/citations?user=Cyrq5IIAAAAJ&hl=en


 

 

 :شود به سؤالات زیر پاسخ داده می در این مقاله

 شود؟ مشاوره ژنتیک دقیقاً چیست و چگونه انجام می 

 در چه شرایطی باید به مشاوره ژنتیک مراجعه کرد؟  

 مشاور ژنتیک کیست و چه اقدادماتی انجا میدهد؟ 

 آیا انجام تست ژنتیکی همیشه ضروری است؟ 

 اوره ژنتیک چیست؟هدف از مش 

 مشاوره ژنتیک چه تفاوتی با تست ژنتیک دارد؟ 

http://rahsagroup.com/Management/fckeditor/editor/fckeditor.html?InstanceName=ContentPlaceHolder1_FCKeditor1&Toolbar=Default#__________________
http://rahsagroup.com/Management/fckeditor/editor/fckeditor.html?InstanceName=ContentPlaceHolder1_FCKeditor1&Toolbar=Default#______________________________________________
http://rahsagroup.com/Management/fckeditor/editor/fckeditor.html?InstanceName=ContentPlaceHolder1_FCKeditor1&Toolbar=Default#___________
http://rahsagroup.com/Management/fckeditor/editor/fckeditor.html?InstanceName=ContentPlaceHolder1_FCKeditor1&Toolbar=Default#___________
http://rahsagroup.com/Management/fckeditor/editor/fckeditor.html?InstanceName=ContentPlaceHolder1_FCKeditor1&Toolbar=Default#_______________
http://rahsagroup.com/Management/fckeditor/editor/fckeditor.html?InstanceName=ContentPlaceHolder1_FCKeditor1&Toolbar=Default#_______________
http://rahsagroup.com/Management/fckeditor/editor/fckeditor.html?InstanceName=ContentPlaceHolder1_FCKeditor1&Toolbar=Default#________________
http://rahsagroup.com/Management/fckeditor/editor/fckeditor.html?InstanceName=ContentPlaceHolder1_FCKeditor1&Toolbar=Default#________________________
http://rahsagroup.com/Management/fckeditor/editor/fckeditor.html?InstanceName=ContentPlaceHolder1_FCKeditor1&Toolbar=Default#________________________


 

 مشاوره ژنتیک چیست؟

پزشکی است که به افراد یا -فرآیندی علمی (Genetic Counseling) ژنتیکمشاوره 

و  را بشناسند های ژنتیکی بیماری خطرات احتمالی انتقال کند تا ها کمک می خانواده

ای درباره بارداری، ازدواج، درمان یا  گیری آگاهانه بر اساس اطلاعات دقیق، تصمیم

گیر در  مهای چش پیشگیری انجام دهند. با توجه به افزایش آگاهی عمومی و پیشرفت

تبدیل شده  پزشکی فردمحور ، امروزه مشاوره ژنتیک به یکی از ارکان اصلیژنومیک حوزه

 .است

است( با بررسی سوابق  پزشکیدر این فرآیند، مشاور ژنتیک )متخصص ژنتیک انسانی/

هایی  ها و شرایط فردی، توصیه نامه ژنتیکی، بررسی نتایج آزمایش خانوادگی، ترسیم شجره

 .دهد ارائه می های پزشکی یا اقدامات پیشگیرانه های لازم، پیگیری تست برای

 در چه شرایطی باید به مشاوره ژنتیک مراجعه کرد؟

http://rahsagroup.com/Details.aspx?Type=%D8%A8%DB%8C%D9%85%D8%A7%D8%B1%DB%8C%20%D9%88%20%D9%86%D8%A7%D9%87%D9%86%D8%AC%D8%A7%D8%B1%DB%8C%E2%80%8C%20%DA%98%D9%86%D8%AA%DB%8C%DA%A9%20%DA%86%DB%8C%D8%B3%D8%AA%D8%9F
https://www.geniranlab.ir/%D9%85%D9%86%D8%B4%D8%A7-%D8%A7%D8%B7%D9%84%D8%A7%D8%B9%D8%A7%D8%AA-%DA%98%D9%86%D9%88%D9%85%DB%8C%DA%A9-%D9%88-%D8%AF%D8%A7%D8%AF%D9%87-%D9%87%D8%A7%DB%8C-%DA%98%D9%86%D9%88%D9%85%DB%8C%DA%A9/
https://drboroumandp7.com/%D9%BE%D8%B2%D8%B4%DA%A9%DB%8C-%D9%81%D8%B1%D8%AF-%D9%85%D8%AD%D9%88%D8%B1p7-medicine/


 

 

 :شود، از جمله توصیه میهای مختلفی  مشاوره ژنتیک در موقعیت

 پیش از ازدواج .۱

         حتی ازدواج فامیلی دور(. های فامیلی ویژه در ازدواج به( 

دهد. مشاوره ژنتیک در  های معیوب را افزایش می ازدواج فامیلی احتمال انتقال ژن

 .های ارثی مغلوب جلوگیری کند تواند از تولد نوزاد مبتلا به بیماری این موارد می

         گردد.در ازدواج های غیرخویشاوندی در موارد خاص نیز مشاوره ژنتیک توصیه می 

         شکل خونی داسی کم ،تالاسمی های شایع مانند برای غربالگری بیماری ،

 و ... SMA، DMD  های متابولیک ارثی، بیماری

 پیش از بارداری یا در اوایل آن .۲

          خانوادگی بیماری خاصی داریداگر سابقه 

https://abidipharma.com/health-items/thalassemia/
https://www.apollohospitals.com/fa/diseases-and-conditions/sickle-cell-anemia-symptoms-causes-and-treatment
http://rahsagroup.com/Details.aspx?Type=%D8%A8%DB%8C%D9%85%D8%A7%D8%B1%DB%8C%20SMA%20%DA%86%DB%8C%D8%B3%D8%AA%D8%9F%20%D8%B9%D9%84%D8%AA%D8%8C%20%D8%B9%D9%84%D8%A7%D8%A6%D9%85%D8%8C%20%D8%B1%D8%A7%D9%87%E2%80%8C%D9%87%D8%A7%DB%8C%20%D8%AA%D8%B4%D8%AE%DB%8C%D8%B5%20%D9%88%20%D8%AF%D8%B1%D9%85%D8%A7%D9%86%20%D8%A7%D8%B3%20%D8%A7%D9%85%20%D8%A7%DB%8C
https://neuromuscular-iran.ir/%D8%AF%DB%8C%D8%B3%D8%AA%D8%B1%D9%88%D9%81%DB%8C-%D8%B9%D8%B6%D9%84%D8%A7%D9%86%DB%8C-%D8%AF%D9%88%D8%B4%D9%86dmd/


 

         سال است ۵۳ اگر سن مادر بالای 

         های پیش از  تست گیری درباره انجام برای تصمیم

  NIPT ماهه اول یا غربالگری سه ، (PGT) گزینی لانه

 افرادی با سابقه خانوادگی بیماری های ژنتیکی  .۳

         مانند سرطان پستان مرتبط  سرطان ارثی مثلاً اگر فردی در خانواده مبتلا به(

دیستروفی  ،هموفیلی سرطان سینه، تخمدان و ...(  ،BRCA1/2 با

 باشد. یا بیماری نادر ژنتیکی عضلانی

 ناباروری یا سقط مکرر .۴

         توانند در ناباروری مرد  می های ژنی موتاسیون برخی اختلالات کروموزومی پنهان یا

 .یا زن نقش داشته باشند

          ،در صورتی که خانمی سابقه چند سقط مکرر، ناهنجاری جنینی در بارداری قبلی

شاوره ژنتیک قبل یا حین سال در زمان بارداری داشته باشد، م ۵۳یا سن بالای 

 .بارداری اهمیت بالایی دارد

 ناهنجاری در جنین یا نوزاد قبلی .۵

های  های مادرزادی، تأخیر رشدی یا نقایص ذهنی در فرزند قبلی نیازمند بررسی ناهنجاری

ژنتیکی میباشد. در صورت داشتن کودک مبتلا به اختلالات رشدی، ذهنی، متابولیک یا 

تواند به تشخیص علت بیماری، بررسی احتمال تکرار و  مشاوره ژنتیک می های نادر، بیماری

 .گیری در مورد فرزندآوری مجدد کمک کند تصمیم

 . تفسیر نتایج آزمایش های ژنتیکی انجام شده6

https://rastakclinic.com/%D8%AA%D8%B3%D8%AA-nipt-%DA%86%DB%8C%D8%B3%D8%AA/
http://rahsagroup.com/Details.aspx?Type=%D8%A2%D8%B4%D9%86%D8%A7%DB%8C%DB%8C%20%D8%A8%D8%A7%20%D8%A7%D9%86%D9%88%D8%A7%D8%B9%20%D8%B3%D8%B1%D8%B7%D8%A7%D9%86%D8%8C%20%D8%B9%D9%84%D9%84%20%D9%88%20%D8%B9%D9%84%D8%A7%D8%A6%D9%85%20%D8%A2%D9%86%D9%87%D8%A7
https://hematoiran.ir/%D9%87%D9%85%D9%88%D9%81%DB%8C%D9%84%DB%8C/
https://www.tehranrtms.com/article/1089/%D8%AF%DB%8C%D8%B3%D8%AA%D8%B1%D9%88%D9%81%DB%8C-%D8%B9%D8%B6%D9%84%D8%A7%D9%86%DB%8C
https://www.tehranrtms.com/article/1089/%D8%AF%DB%8C%D8%B3%D8%AA%D8%B1%D9%88%D9%81%DB%8C-%D8%B9%D8%B6%D9%84%D8%A7%D9%86%DB%8C
https://www.tehranrtms.com/article/1089/%D8%AF%DB%8C%D8%B3%D8%AA%D8%B1%D9%88%D9%81%DB%8C-%D8%B9%D8%B6%D9%84%D8%A7%D9%86%DB%8C
https://momgene.ir/blog-single/genetic-mutation


 

         کننده یا حتی  توانند سردرگم های ژنتیکی بدون تفسیر علمی صحیح می آزمایش

تفسیر دقیق، علمی و  نتیک نقش کلیدی درکننده باشند. مشاور ژ گمراه

 .کند این نتایج ایفا می اخلاقی

 مشاوره ژنتیک در بارداری و تولد سالم

های جنینی و تولد  ترین کاربردهای مشاوره ژنتیک، کاهش خطر ناهنجاری یکی از مهم

 :نوزاد سالم است. این فرآیند در سه مرحله قابل انجام است

 Carrier)  بررسی ناقل بودن والدینبرای  :قبل از بارداری .1

Screening) 

در صورت وجود عوامل پرخطر مانند سن بالا، سونوگرافی  :در بارداری .2

 غیرطبیعی یا غربالگری مشکوک

 در صورت مشاهده علائم غیرطبیعی در نوزاد :پس از تولد .3

ژنی( در  های تک ها )بیماری یابی ژن و توالی  CVS ،آمنیوسنتز ،NIPT هایی مانند آزمایش

 .این مراحل قابل توصیه هستند

 های ارثی مشاوره ژنتیک در سرطان

ها  ترین آن ها، احتمال بروز سرطان بیشتر از حد معمول است. شایع برخی خانواده در

 :شامل

 سرطان پستان ارثی (BRCA1, BRCA2) 

 سرطان روده بزرگ ارثی (HNPCC  یا Lynch syndrome) 

 سرطان تخمدان و پروستات ارثی 

https://raadinahealth.com/fa/blog/amniocentesis-test
https://madarsho.com/article/pregnancy-prenatalcares-sono-and-tests-%D8%A2%D8%B2%D9%85%D8%A7%DB%8C%D8%B4-%D8%AA%D8%B4%D8%AE%DB%8C%D8%B5%DB%8C-%D9%86%D9%85%D9%88%D9%86%D9%87%E2%80%8C%D8%A8%D8%B1%D8%AF%D8%A7%D8%B1%DB%8C-%D8%A7%D8%B2-%D9%BE%D8%B1%D8%B2%D9%87%D8%A7%DB%8C-%D8%AC%D9%81%D8%AA%DB%8C-%DB%8C%D8%A7-cvs
https://draziminejadan.com/%DA%98%D9%86%D8%AA%DB%8C%DA%A9-%D8%B3%D8%B1%D8%B7%D8%A7%D9%86-%D9%BE%D8%B3%D8%AA%D8%A7%D9%86/
https://draziminejadan.com/%DA%98%D9%86%D8%AA%DB%8C%DA%A9-%D8%B3%D8%B1%D8%B7%D8%A7%D9%86-%D9%BE%D8%B3%D8%AA%D8%A7%D9%86/
https://dr-tabarestani.com/%D8%B3%D8%B1%D8%B7%D8%A7%D9%86-%D8%B1%D9%88%D8%AF%D9%87-%D8%A7%D8%B1%D8%AB%DB%8C/
https://dr-tabarestani.com/%D8%B3%D8%B1%D8%B7%D8%A7%D9%86-%D8%B1%D9%88%D8%AF%D9%87-%D8%A7%D8%B1%D8%AB%DB%8C/
https://hanifa.ir/blog/%D8%A2%DB%8C%D8%A7-%D8%B3%D8%B1%D8%B7%D8%A7%D9%86-%D9%BE%D8%B1%D9%88%D8%B3%D8%AA%D8%A7%D8%AA-%D8%A7%D8%B1%D8%AB%DB%8C-%D8%A7%D8%B3%D8%AA
https://hanifa.ir/blog/%D8%A2%DB%8C%D8%A7-%D8%B3%D8%B1%D8%B7%D8%A7%D9%86-%D9%BE%D8%B1%D9%88%D8%B3%D8%AA%D8%A7%D8%AA-%D8%A7%D8%B1%D8%AB%DB%8C-%D8%A7%D8%B3%D8%AA


 

های خاص  تواند با بررسی سابقه خانوادگی و انجام آزمایش در این موارد، مشاور ژنتیک می

یا غربالگری ریسک ابتلا را تخمین زده و پیشنهاداتی برای پیشگیری  ژنی،

 .زودهنگام ارائه دهد

 

 مشاور ژنتیک کیست؟

پزشکی و یا دکتری عمومی  ژنتیک دارای تحصیلات دکتری تخصصی مشاور ژنتیک

 :باشد که تواناییپزشکی )که دوره های تخصصی مشاوره ژنتیک را گذرانده است( می

 

 ها نامه های ژنتیکی و رسم شجره تحلیل داده 

  های ژنتیکی در خانوادهبرآرود میزان ریسک بیماری 

 های علمی داده  ها بر اساس پایگاه تفسیر نتایج آزمایش

 و ... ClinVar، OMIM، GeneReviews  مانند

 شده برای مدیریت ریسک بیماری ها ژنتیکی  سازی های شخصی ارائه توصیه

 را دارد.



 

 دهد؟ مشاور ژنتیک چه اقداماتی انجام می

 

 :شود جلسات مشاوره ژنتیک، اقدامات زیر انجام میدر 

          بررسی دقیق سابقه خانوادگی فرد یا زوج )حداقل تا سه نسل( : بررسی

 ...های مادرزادی و ها، بیماری های مکرر، ناباروری، سرطان ها، سقط بیماری

         نامه ژنتیکی خانوادگی ترسیم شجره 

         ارزیابی خطر بر اساس نوع انتقال ژن  ها و بیماری توضیح نوع وراثت

 یا میتوکندریال( X )مغلوب، غالب، وابسته به

         )تخمین احتمال خطر در نسل بعدی )ریسک بر حسب درصد 

         یابی ژن توالی ،کاریوتایپ مانند) های مناسب معرفی و تفسیر تست ،

 Whole Exome یا   CGH Array بررسی جهش،

Sequencing) 

https://ebnesinahospital.ir/karyotype/
https://www.geniranlab.ir/%D8%AA%D9%88%D8%A7%D9%84%DB%8C%E2%80%8C%DB%8C%D8%A7%D8%A8%DB%8C-%DA%86%DB%8C%D8%B3%D8%AA%D8%9F/
https://tehranlab.com/departments/array-cgh-method/
https://parsgenomelab.com/mag/%DA%A9%D8%A7%D8%B1%D8%A8%D8%B1%D8%AF-%D8%A2%D8%B2%D9%85%D8%A7%DB%8C%D8%B4-%D8%A7%DA%AF%D8%B2%D9%88%D9%85-wes-2/#:~:text=%D8%A2%D8%B2%D9%85%D8%A7%DB%8C%D8%B4%20Whole%20Exome%20Sequencing%20%DA%86%DB%8C%D8%B3%D8%AA%D8%9F&text=%D8%A2%D8%B2%D9%85%D8%A7%DB%8C%D8%B4%20WES%20%DB%8C%D8%A7%20%D8%AA%D9%88%D8%A7%D9%84%DB%8C%20%DB%8C%D8%A7%D8%A8%DB%8C,%D9%85%D9%88%D8%B1%D8%AF%
https://parsgenomelab.com/mag/%DA%A9%D8%A7%D8%B1%D8%A8%D8%B1%D8%AF-%D8%A2%D8%B2%D9%85%D8%A7%DB%8C%D8%B4-%D8%A7%DA%AF%D8%B2%D9%88%D9%85-wes-2/#:~:text=%D8%A2%D8%B2%D9%85%D8%A7%DB%8C%D8%B4%20Whole%20Exome%20Sequencing%20%DA%86%DB%8C%D8%B3%D8%AA%D8%9F&text=%D8%A2%D8%B2%D9%85%D8%A7%DB%8C%D8%B4%20WES%20%DB%8C%D8%A7%20%D8%AA%D9%88%D8%A7%D9%84%DB%8C%20%DB%8C%D8%A7%D8%A8%DB%8C,%D9%85%D9%88%D8%B1%D8%AF%
https://parsgenomelab.com/mag/%DA%A9%D8%A7%D8%B1%D8%A8%D8%B1%D8%AF-%D8%A2%D8%B2%D9%85%D8%A7%DB%8C%D8%B4-%D8%A7%DA%AF%D8%B2%D9%88%D9%85-wes-2/#:~:text=%D8%A2%D8%B2%D9%85%D8%A7%DB%8C%D8%B4%20Whole%20Exome%20Sequencing%20%DA%86%DB%8C%D8%B3%D8%AA%D8%9F&text=%D8%A2%D8%B2%D9%85%D8%A7%DB%8C%D8%B4%20WES%20%DB%8C%D8%A7%20%D8%AA%D9%88%D8%A7%D9%84%DB%8C%20%DB%8C%D8%A7%D8%A8%DB%8C,%D9%85%D9%88%D8%B1%D8%AF%


 

 در صورت لزوم آزمایش ژنتیکی توصیه به انجام 

 های درمانی، مراقبتی یا پیشگیرانه ها و ارائه گزینه تفسیر نتایج آزمایش  

 

 یا انجام تست ژنتیکی همیشه ضروری است؟آ

 

ها، تنها  رویه آزمایش جای انجام بی . یکی از مزایای مشاوره ژنتیک این است که بهخیر

در  .باشند دقیقاً متناسب با ریسک ژنتیکی فرد شود که هایی پیشنهاد می تست

تواند اطلاعات  میبسیاری موارد، بررسی دقیق سابقه خانوادگی یا انجام یک تست ساده 

کاهش هزینه، استرس و افزایش  این کار باعث .گیری ارائه دهد کافی برای تصمیم

 .شود می دقت

 

 هدف از مشاوره ژنتیک چیست؟

         های ارثی پیشگیری از تولد نوزادان مبتلا به بیماری 

         افزایش احتمال بارداری سالم 

         آگاهانه در خصوص ازدواج یا بارداریگیری  کمک به تصمیم 

http://rahsagroup.com/Details.aspx?Type=%D8%A2%D8%B2%D9%85%D8%A7%DB%8C%D8%B4%20%DA%98%D9%86%D8%AA%DB%8C%DA%A9%20%DA%86%DB%8C%D8%B3%D8%AA%D8%9F


 

         های پیشگیرانه یا درمانی شناسایی افراد با ریسک بالا برای بررسی 

 

 مشاوره ژنتیک چه تفاوتی با تست ژنتیک دارد؟

 ویژگی تست ژنتیک مشاوره ژنتیک
  

   ماهیت آزمایش علمی و تخصصی فرایند تحلیلی و آموزشی

   هدف شناسایی تغییرات ژنتیکی گیری تصمیمشناخت خطرات و 

   دهنده انجام در آزمایشگاه ژنتیک توسط کارشناسان ژنتیک متخصص ژنتیک

 

 تماس بگیرید. 79227 21+ جهت دریافت اطلاعات بیشتر با شماره

پاسخگوی  آزمایشگاه ژنتیک غدیرخم همکاران ما در 

 سوالات شما هستند.
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