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ات آزمون های پیش از تولد و غربالگری کودکان پزشکی و ملاحض: ۱۵فصل 

۱اخلاقی جلد 
۱۲گروه 



خانوم . سال دارد و برای بار اول ازدواج کرده است34”سی“خانم 
لند سی به پزشک زنان و زایمان خود می گوید که او و آقای دی مای

هم خانم سی و هم آقای دی نسب . که سریعا صاحب فرزند شود
د که پزشک خانم سی به او توصیه می کن. یهودی اشکنازی دارند

ه تحت آزمون های پیش از تولد مربوط به تعدادی از بیماری ها ک
ضر در حال حا. در دارندگان نسب یهودی شایع تر است قرار گیرند

قرار بیماری برای یهودیان اشکنازی مورد بررسی آزمایشگاهی10تا 
ی تی این بیماری ها شامل بیماریهای شدید نظیر بیمار.می گیرد 

می 1ساکز و بیماری های خفیف تر نظیر بیماری گوشه ی تیپ 
خانم سی پیش از این چیزی درباره ی هیچ کدام از این .شود 

شکش بیماری ها نشنیده است اما قبول می کند که از توصیه ی پز

پیروی کند



ساعت قبل به دنیا 24نوزاد پسر فول سالمی ست که ”ای“
پرستاران خبر می دهد که مادر ای از تزریق داخل. آمده است

ور عضلانی مکمل ویتامین کا و واکسن هپاتیت ب که به ط
زیرا .روتین برای نوزادان تجویز می شوند جلوگیری می کند

ز نمی خواهد که فرزندش را انجام ناراحتی بیشتری را بعد ا
شما برای نوزاد در پس . فرایند تحمل تولد تحمل کند

ی های غربالگری از نظر فنی کتو نوری و برخی دیگر از بیمار
نمی متابولیک پیش از ترخیص می کنید اما مادر نوزاد قبول

کند



آزمون های پیش از تولد و غربالگری نوزادان 

آزمون های بیش از تولد شامل تعدادی از ابزارهای بالینی هستند که اطلاعات باروری را به 
اشخاص یا زوج چه پیش از وقوع لقاح و چه در دوران بارداری درباره ی خطر داشتن کودکی 

آزمون های بیش از تولد در بردارنده ی تعدادی از . با استعداد سلامت یا بیماری ارائه می دهد
آزمون های مشخص کننده ی ناقل ژنتیک : انواع گوناگون آزمون ها هستند مشتمل بر

،سونوگرافی،گوریوسنتزیا نمونه برداری از پرزهای جفتی یا تشخیص ژنتیک بیش از لانه 
گزینی



و بیماری فیدادانستن عوامل خطر ژنتیک، بیماری های مادری که با انواع نقص های هنگام تولد همراهند برای مثال دیابت مادری می تواند با اسپاینا بی
آزمون های مشخص کننده ی ناقل. مادرزادی قلب همراه باشد یا بالا بودن سن مادر که عامل خطری برای برخی از ناهنجاری های کروموزومی است 

ژنتیک برای ارائه ی اطلاعاتی درباره ی خطر به دنیا آوردن کودک با یک یا بیشتر از بیماری های ژنتیک به انجام می رسد

وارث مورد اگون تامروزه بسته به علایق آینده نگر والدین، سابقهی خانوادگی، یا قومیت می توان بسیاری از دیگر بیماری های ژنتیک را با مدل های گون
گسترده ایده آل آن است که آزمون تشخیص ناقل پیش از وقوع لقاح انجام گیرد زیرا در این صورت دامنه ی انتخاب در تصمیم گیری. آزمون قرار داد
تر خواهد بود

:مثال
ت این بدان این بیماری اتوزومال مغلوب اس. بیماری تی ساکز یکی از اولین بیماری هایی بود که آزمون مشخص کننده ی ناقل ژنتیک آن تهیه شد
درصد احتمال داردکه فرزند آنها دچار این 25معناست که اگر هر دو والد دارای یک الل ناهنجار باشد ناقل های بدون علامتی به حساب می آید که 

بیماری باشذ

دلیل مراجعه ازمون غربالگری



روش های غربالگری

ماه اول 3در . سونوگرافی یکی از رایج ترین آزمون های غربالگری ست که در جریان حاملگی مورد استفاده قرار می گیرد 
ماه اول می توان از بررسی 3در . سونوگرافی اغلب برای تعیین داخل رحمی بودن بارداری و تعیین تعداد جنین ها به کار می رود

.نور تراوی پس گردنی به عنوان ابزاری برای غربالگری سندروم داون استفاده کرد
حفره ی قلب 4برای جست و جوی ناهنجاری های مادرزادی در اعضای مختلف نظیر بررسی 2ماهه ی دوم سونوگرافی سطح 3در 

ه تکنیک های تهاجمی تر معمولا برای زنان در معرض خطر بالا و زوج ها و جنین های در معرض خطر مورد استفاد. به کار میرود
قرار می گیرند



روش های غربالگری

CVSو آمنیوسنتز تکنیک هایی اند که آنالیزکروموزومی جنین را امکان پذیر می کنند اگر
CVSرا می توان زودتر از امنیوسنتز انجام رساندخطر بالاتری را از نظر سقط در اثر خود این

.مداخله در بردارد
به عنوان روش جایگزین برخی از زوج ها تشخیصژنتیک پیش از لانه گزینی را مطالبه می کنند

.یعنی آنالیز ژنتیک رویان در جریان کمک باروری پیش از لانه گزینی 



که در غربالگری نوزادان برنامه ی مبتنی بر جمعیت است که در پی غربالگری نوزادان از نظر بیماری های قابل درمانیست
.مراحل اولیه ی زندگی آغاز می شود

به صورت یک برنامه ی سرتاسری NBSبرخلاف آزمون های بیش از تولد که افراد یا زوج های در معرض خطر را هدف می گیرد 
به این شکل که روبرت گوثری روشی را برای . آغاز شد1960این برنامه در اوایل دهه ی . سلامت عمومی طراحی شده است

و ذخیره آزمودن سطوح افزایش یافته ی فنیل افرین که فنیل کتونوری را تشخیص می دهد و روشی پایدار را برای جمع آوری
کردن نمونه های خون با استفاده از کاغذ صافی کارت گوثری ابداع کرد

( NewBorn Screening )غربالگری نوزادان



و کارت PKUپیش ازمایی آزمون گوثری. کارت گوثری آزمودن موثر و اقتصادی تعداد زیادی از نمونه ها را امکان پذیر می کند
برد پیش ازمایی موفقیت آمیز بود اما پاسخ طبی اولیه باید پیش از کاراین. در ماساچوست انجام داد1961های خود را در سال 

یبا نبودند گوثری و انجمن ملی برای کودکان عقب مانده شک. گسترده مورد آزمون ها و پیش ازمایی های بیشتری قرار می گرفت
ایالت 40بیش از 1976تا سال . و تصویب قانونی را دنبال کردند که انجام گرفتن غربالگری برای تمامی نوزادان را الزام می کرد

در تمامی ایالت های ایالت متحده استان های کانادا بسیاری از PKUامروزه غربالگری .این قانون را به تصویب رسانده بودند
.  هدبسیاری از ایالت ها و کشورها بیماری های دیگر نیز مورد آزمون قرار می د. کشورها در سراسر جهان به انجام می رسددیگر

اما در این مورد که کدام بیماری ها باید در این گروه قرار گیرند اختلاف نظر گسترده ای وجود دارد

( NewBorn Screening )غربالگری نوزادان



1
انگر اینکه بیماری مورد نظر نش

مشکککل مهککم بککرای سککلامت 
باشکککککککککککککککککککککککککند

3

ن این که تاریخچه ی طبیعی آ
شکدبیماری به خوبی معلوم نبا

2

اینکککه درمککانی بککه صککرفه بککرای آن 
ن بیماری وجود داشته باشد که اگکر آ

درمان در مراحل اولیه آغاز شود اگکر 
ار نه همه از بیشتر آسیب هکای پدیکد

نکدناشی از آن بیمکاری پیشکگیری ک

4
اده ینکه آزمون غربالگری مورد نظر س

و ارزان باشد و برای مکردم آن کشکور 
ای اینکه آزمون ه قابل قبول باشد و 

ه تشخیص   ه ب   ه ی   یای  ی ی   یی ی   

.رانج   ای مییب   ر یب   یای ر ی     یاش   ن

ی معیار های غربالگر
(ویلسون و جونی  )



ه این امکان را برنامه های غربالگری نوزادان به سرعتگسترش یافتند که علت آن ابداع اسپکترومتری متوالی توده بودک1990از اواسط دهه ی 
فراهم بود که بیماری های متعددی در زمان واحد مورد آزمون قرار گیرند اگر چه برخی از این بیماری ها به روشنی با معیارهای ویلسون

ی نداشته وجونیر برای غربالگری جمعیت مطابقت دارند برخی دیگر به آن اندازه شناخته شده نیستند و ممکن است درمان های در دسترس
عبارت است از گسترده ترین برنامه. علاوه بر این برنامه های غربالگری دیگری ابداع شدند که با وابسته به کارت گوثری نیستند. باشند

غربالگری شنوایی با گسیلش های اتواکوستیک یا پاسخ های برانگیخته شنوایی ساقه ی مغز

غربالگری نوزادان



مون ها این آز. آزمون های پیش از تولد برای تصمیم گیری آگاهانه درباره باروری اهمیت دارند، به ویژه همراه با مشاوره ژنتیک
وق معلولان با این حال، برخی از مدافعان حق. به والدین کمک می کنند تا خطر داشتن کودکی با بیماری ارثی را ارزیابی کنند

ل را افزایش مخالف هستند زیرا نتیجه مثبت اغلب به ختم بارداری منجر می شود، که این امر می تواند تبعیض علیه افراد معلو
.دهد

ر غربالگری نوزادان نیز به دلیل تشخیص زودهنگام بیماری های قابل درمان و جلوگیری از بیماری های جدی و مرگ و می
کان هدف اولیه غربالگری ارتقای سلامت کود. اما گسترش آن سوالاتی درباره اهداف غربالگری مطرح کرده است. اهمیت دارد

بود، اما اکنون برخی از آن برای اطلاع رسانی به والدین درباره خطرات باروری آینده حمایت می

اهمیت غربالگری و آزمون های پیش از تولد



قانون و سیاست گذاری

بتیس بالج متخصصان زنان و مامایه هشرایی یا صاری بیر به تمای ییمایان  یش از تولر نبیت یه ری ر1985ری بال 

یاهنمایه شونر( الفا فیتو  یوتیین)AFPیورن ازمون 
01

ن یا  انونه یه تصویب یبیر به الزای مه رایر تمامه ایائه رهنرگان خرمات بلامت یایر آزمو1986ری بال 

یایرایی شیوع مه بننر ایائه20یه تمامه ماریان یایرای به میا یت ها یا  یش از هفته 

02

انونه امیوزه، غییال یی های به گانه و چهایگانه ییای حبابیت ییشتی ابتفاره مه شور و مبئولیت  

تیط ابتمییوط یه عری غییال یی ر ی  زنان یا ابتفاره از نشان یهای بیمه، یه موایر تولر توأی یا خطا می

03

والرین . چنر ایالت یضایت آگاهانه الزامه ابتاجیایی ابت، اما ریNBSری ییشتی ایالات آمییکا، یینامه 

مه تواننر یه رلایل شخصه یا رینه از غییال یی نوزاران اجتناب بننر
04



تلال آیا موفقیت فقط در صورت ختم بارداری به علت اخ. پرسش درباره موفقیت آزمون های پیش از تولد مورد مناقشه است
یش افزایش آزمون های پ. جنینی است؟ داده ها نشان می دهند که پزشکان اغلب توصیه های هدایت کننده ای ارائه می دهند

اما داده از تولد نگران کننده است زیرا ممکن است منجر به کاهش حمایت و افزایش انگ گذاری بر اشخاص دچار ناتوانی شود،
.های تجربی این نگرانی را تأیید نمی کنند

این . پی مورد نیاز استفنوتی-مطالعات بیشتری برای بررسی تاثیر تشخیص زودهنگام بر بهبود نتایج و بررسی ارتباطات ژنوتیپی

امر به ویژه در زمینه بیماری های متابولیک نادر و تعیین اثرات نتایج مثبت کاذب اهمیت دار

مطالعات تجربی



نین افراد ممکن است به این آگاه نباشد که ناقل چه جهش هایی هستند که ممکن است سلامت و رفاه ج
را به خطر بیندازد

ه قابل مشاوره ی پیش از تولد باید همواره پیش از ازمون ها انجام گیرد و نباید فرض شود هر وضعیتی ک
را همچنین زوجین باید بدانند که داشتن فرزند مبتلا چه باریغربالگری هست باید مورد آزمون قرار گیرد

به ایشنان تحمیل خواهد کرد
زنان و زوج ها این حق را دارند که بدانند که چه امکاناتی در دسترس است بر اساس عوامل بالینی و

اجتماعی چه خطری ایشان را تهدید می کند 
به ویژه ارائه دهندگان سلامت باید والدین را تشویق کنند که فرزندانشان را در غربالگری شرکت دهند
ر قابل وضعیت هایی مطابق با معیارهای ویلسیون و جونیر زیر این بیماری ها تا قبل از موربیدیتی غی

برگشت تشخیص بالینی ممکن نیست

رویکرد به ازمون های پیش  از تولد و غربالگری



مطالعه موردی

1مورد 
ش وهی او خانی به مویر ازمون  یای گیفت و معلوی شر به نا ل فیییو بیبتیک و ته بابز اب ت ازم ون ی یای

ریص   ر اب   ت    0.05نی   ز انج   ای ش   ر ب   ه نا    ل نی   ور ی   ه زور اط   لاع راره ش   ر  ب   ه خط   ی فیی   یوز بیب   تیک 

فیزنر نشانه ای از فیییوز نراشت. س از تولر <   .............

2مورد الته ش ر خانی ای از انجای غییال یی اجتناب بیر اما  س از مشاویه یا متخص   اطف ال و تش وی  غیی ال یی ای 

به منفه یور



.....خلاصه

یه والرین راره اصل انجای غییال یی به یا  یشیفت علی و تکنولوژی محق  گیریره ابت وبعت تصمیی گییی ییشتیی

ابت به ممکن ابت تصمیی گییی یه بقط یا ری ییراشته یاشر

رایای حقوق انبان بامل ابت( ماه ه۴)یا توجه یه ریرگاه ابلای از زمانه به یوح رمیره مه شور

خوشیختانه امکانات غییال یی  یل حین و  س از حامل ه ری بشوی فیاهی شره ابت

ماه ه یا ۴مصوب شره ریموایر ییمایی ها و ناهنجایی های جنینه  یل از 1۳8۴ری  انون بقط ریمانه به ری بال 

یضایت زن و شوهی و مجوز  زشکه  انونه امکان  ذیی ابت



ری اییان

علی قنبری
سینا توسلی

محمد قاضی زاده
محمد حسینی

یوسف میر
پارسا عبدی زاده
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