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ي از برخ... بيماريهايي هستند كه ارثي مي باشند و از نسلي به نسل ديگر منتقل مي شوند ”

بيماري ها نژادي هستند و خاص طايفه يا ساكنان منطقه اي مي باشند و يا در ميان آنان 
 )ابن سينا، قانون در طب( “شايعترند
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 اپيدميولوژي و كنترل ناهنجاري هاي مادرزادي
Epidemiology and Control of Congenital Disorders 

 
 دكتر سعيد دستگيري
 شگاه علوم پزشكي تبريزدانشكده پزشكي دان

 

 هداف درس ا
 : قادر خواهد بودرندهي درس، فراگني ايريادگيپس از  
 

  كندفي را تعري هاي مادرزاديناهنجار 

   دهدحيرا توضدر منابع خارجي  نقص هاي تولد ي مربوط به شناسائخچهيتار 

 تاريخچه بيماري هاي ارثي در منابع پزشكي نياكان را شرح دهد 

  كنداني را بي هاي مادرزاديماري بياخت سبب شنعوامل 

  دهدحي و جهان را توضراني در اي اختلالات مادرزادوعيش 

 . شرح دهدي هاي مادرزادي ناهنجاري سطح اول، دوم و سوم را برايريشگي پي كلاصول 

 مقدمه 

 فيتعر

) مرده زنده يا (د  هاي تولد اطلاق مي شود كه نوزاد حين تول        ناهنجاري هاي مادرزادي به آن دسته از نقص      
ساختماني، اختلالات كروموزومي، نقص هاي متابوليسم درهنگام       هاي  اين نقص  ها شامل نقص   .  آنها را دارا مي باشد   

 بخشي از ناهنجاريهاي مادرزادي مي باشند ولي تمام           هاي وراثتي  بيماري.  تولد و بيماري هاي وراثتي مي باشد      
ناهنجاري هاي مادرزادي مي توانند از نظر اهميت        .    كي و وراثتي ندارند     الزاما ماهيت ژنتي    ، مادرزادي يبيماريها

. ي يا عمده باشند و همينطور مي توانند به صورت موردي  و يا چند ناهنجاري همراه در نوزاد بروزكنند                    ئباليني، جز 
ر حال حاضر حدود پنج      و د  ناهنجاريهاي مادرزادي با تحقيقات جديد مرتبا افزايش پيدا مي كند         و انواع   تعداد موارد   

 .هزار مورد از آنها به روشني شناسائي و تعريف شده اند 
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 تاريخچه 

اعتقاد بر اين   برخي جوامع   ، در   ناهنجاريهاي مادرزادي در طول تاريخ و درغياب درك علمي از علل وقوع           
 وسيله پيام نارضايتي    نشانه خشم خدايان و علامتي مبني بر آن است كه خدايان بدين           اين اختلالات   كه وقوع   بوده  

 به عوامل ماوراي طبيعي، نيروهاي اهريمني وعوامل شيطاني          وقوع نقص هاي تولد عموما   .  خود را ارسال مي دارند   
عقيده بر اين بود كه جفت بعنوان محل رشد و نمو جنيني             اواسط قرن بيستم در علوم پزشكي       حتي تا   .  شدنسبت مي  

 .ستخارجي در امان ااز هر گونه آسيب هاي 

دانشمنداني نظير؛ رازي، اهوازي، ابن سينا و جرجاني نيز در دايره المعارف هاي چهارگانه پزشكي نياكان،                 
يعني الحاوي، كامل الصناعه، قانون در طب و ذخيره خوارزمشاهي به بيماري هاي ارثي و مادرزادي اشاره كرده و                    

طالبي را در اين خصوص نگاشته اند و در هيچيك از           بعضا براساس دانسته هاي علمي اوايل هزاره دوم ميلادي، م         
اين آثار، اشاره اي به جنّ و شيطان و ساير نيروهاي نامرئي و علل ماوراء طبيعي و خرافاتي نظير خشم و تنبيه                           

 در فصول مختلف كتب بيست و       رازيمثلا  .  خدايان، نكرده  و صرفا تاثير توارث و دخالت طبيعت را مطرح نموده اند           
:  در جزو اول كتاب كامل الصناعه به صراحت مي نويسد           اهوازي، اشاره نموده،    »سرشت«ه خود به تاثير      هشتگان

است و يا   )  توارث(ناهماهنگي حالات بدن در مزاج و شكل و هيئت طبيعي آن يا ناشي از وضع پدران و اجداد                       ”
 در كتاب اول قانون در طب       ابن سينا .  “)359 ص   كامل الصناعه (  مقتضاي مزاج و شكل و هيئت طبيعي مي باشد         

... بيماريهايي هستند كه ارثي مي باشند و از نسلي به نسل ديگر منتقل مي شوند               ”:  به طور كاملا شفافي مي نويسد    
 نژادي هستند و خاص طايفه يا ساكنان منطقه اي مي باشند و يا در ميان آنان شايعترند                        برخي از بيماري ها   
{K1FA2T1F8}“  .                       ،وي در فصول ديگر اين كتاب، بيماريهاي ارثي را به چهار گروه بيماريهاي شكلي

م در كتاب    ه جرجانيبيماري هاي مجاري، بيماري هاي آوندها و بيماريهاي سطح اندام ها طبقه بندي مي نمايد و               
ذخيره خوارزمشاهي، تحت عنوان بيماري هاي ارثي كه از پدران به فرزندان مي رسد به بعضي از بيماري ها كه                       

 و در جملات پاياني     {K2G1B10}  امروزه تاثير ژنتيك در بروز يا نوع آنها به اثبات رسيده است، اشاره مي كند                
ر خود پزشكان، فقط بيماري هاي ارثي كه براساس           كتاب نهم ذخيره نيز در خصوص توجيه وقوع بيماريها د             

دانسته هاي آن زمان، خود انسان و اعمال او دخالتي در بروز آنها نداشته است را موجه دانسته و ساير بيماريها را به                       
بيماري هاي ارثي معذور   ”پزشك در مقابل ابتلاء به       :  حساب عدم توجه و بي مبالاتي پزشك گذاشته و مي نويسد          

هاي ديگري كه از بدتدبيري و ناپرهيزي حادث مي شود، بر پزشك عيب باشد و در آن معذور                      بيماري  لياست و 
 .“{K9G6F3}نباشد 

به درك ما از    در علم ژنتيك    مندل   كشفيات يوهان گرگور  تا اين كه در سايه پيشرفت علوم و تكنولوژي،          
و گردند كمك شاياني كرد      مي  ز مادر به جنين منتقل     اي ديگر از ناهنجاريهايي كه با مكانيزم ژنتيكي ا           وقوع پاره 

 شواهدي بدست آمد كه بيانگر        نيز در نيمه دوم قرن بيستم     نهايتا    . گرديد روشنارثي بودن بعضي از ناهنجاريها       
در .  نقش قطعي عوامل محيطي نظير برخي از بيماريهاي عفوني و عوامل شيميايي درايجاد نقص هاي مادرزادي بود               

شد و  منتشر  از استراليا   ولين شواهد مربوط به بروز ناهنجاريهاي مادرزادي ناشي از ويروس سرخجه               ا 1941سال  
كه عناصر راديواكتيو نيز مي توانند منجر به وقوع        ه شد   ژاپن نشان داد    در  بمباران اتمي هيروشيما  متعاقب آن در پي     
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در نوزادان  را   عوارض مادرزادي شديدي     1959سال  يك مطالعه مورد شاهدي نيز در       .  ناهنجاريهاي مادرزادي شوند  
نشان داد  و  گزارش كرد   استفاده كرده بودند      اي كه در دوره بارداري از داروي تاليدوميد        متولد شده از مادران حامله    

 . نقش دارددر بروز ناهنجاريهاي مادرزادي و ژنتيكي مصرف داروهاي خاصي در دوره بارداري كه 

 اتيولوژي 

در وقوع  محيط    توام ژنتيك و  و تاثير   عوامل محيطي   ،  عوامل ژنتيكي شان داده اند كه    مطالعات مختلف ن  
با وجود اين، پنجاه درصد از ناهنجاري هاي مادرزادي با دلايل و علل نامعلوم                 .نقش دارند ناهنجاريهاي مادرزادي   

وجود ا در جمعيت هاي انساني     اتيولوژي اين بيماري  ه  جامعي در زمينه    كافي و   اطلاعات  اتفاق مي افتند و همچنان     
 .ندارد

گروهي از عوامل خارجي كه باعث ناهنجاريهاي مادرزادي ميشوند و يا              مواجهه مادر در دوران بارداري با     
مي تواند زمينه ساز بروز بيماري هاي مادرزادي        ناميده مي شوند؛   تراتوژنو  احتمال ايجاد آنها را افزايش مي دهند         

، ي ويروسي ، داروها، عفونتها  )Xاشعه  (شيميايي، تشعشعات   مواد    مواد تراتوژن عبارتند از؛   برخي از عوامل و     .  گردد
داروها در زمان   بعضي از   مصرف  ها،   الكل، مواد حشره كش، آفت كش          دخانيات،فشارهاي عصبي و اضطراب،      

ا در مجموع اين      ام است  افزايشمرتب در حال     بطور  اين عوامل   تعداد  هر چند   .  و گازهاي بيهوشي  ...  بارداري  
 مطالعات نشان داده اند كه       .علل ناهنجاريهاي مادرزادي را تشكيل مي دهند      از  درصد  ده  عوامل حدود كمتر از      

 در اين زمينه اختلالات       كه ژنتيكي دارند   حداقل يك سوم از ناهنجاريهاي مادرزادي با علت شناخته شده، منشا            
 .مي دهند بل توجهي از ناهنجاريهاي مادرزادي را تشكيلقانسبتا بخش را مي توان ذكر كرد كه كروموزومي 

اين موضوع  .  بسياري از ناهنجاريهاي مادرزادي بعلت نقش توام عوامل ژنتيكي و محيطي اتفاق مي افتند             
با وجود اين در حال حاضر امكان        .  بدين معني است كه اغلب ناهنجاريهاي مادرزادي ماهيت چند فاكتوري دارند            

در وقوع ناهنجاريهاي مادرزادي و تعيين مقدار اثر مستقل هر             ام از عوامل محيطي و ژنتيكي     تفكيك نقش هر كد   
 درصد از عوامل ايجاد كننده       20بطور كلي عوامل توام ژنتيكي و محيطي حدود            .بسيار مشكل است  كدام از آنها    

 .دنناهنجاريهاي مادرزادي را تشكيل مي ده
اي مانند كمبود اسيد فوليك، آهن و بالا          د، برخي اختلالات تغذيه   بالا بودن سن مادر در هنگام تولد نوزا        

، ابتلاي مادر به ديابت و چاقي مادر نيز در سالهاي اخير از عوامل محيطي مؤثر در وقوع                    Aبودن مصرف ويتامين    
همچنين نشان داده شده است كه زايمان هاي دو قلو بخصوص چند                  .اند ناهنجاريهاي مادرزادي شناخته شده    

 .افزايش مي دهددرصد  1/0 تا 5/0به ميزان لوزايي خطر وقوع ناهنجاريهاي مادرزادي را ق

 شيوع

با توجه به الگوهاي انتقال اپيدميولوژيك در كشورهاي توسعه يافته و تعدادي از كشورهاي درحال توسعه،                
 ناهنجاريهاي  ر مقابل سهم  به تدريج كاهش يافته و د      و سوء تغذيه    عمده  بيماريهاي عفوني   از اوايل قرن بيستم،     

 اختلالات  نيا.  رو به افزايش بوده است      ،عنوان اولين عامل مرگ و مير و ناتواني در دوره خردسالي            ه  مادرزادي ب 
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  ي شخص، خانواده     ي رو ي شوند كه اثرات قابل توجه       ي مدت ي هاي طولان ي مي توانند منجر به ناتوان     يمادرزاد
 علت سوم مرگ و     ،در حال حاضر ناهنجاريهاي مادرزادي      .ه خواهد داشت   جامع تي سلامت و در نها    ستمي، س ماريب

مير و ناتواني در كودكان در كشورهاي در حال توسعه و علت اصلي مرگ و مير و ناتواني در جوامع توسعه يافته                         
ي ابتلا  با توجه به الگوها   و مديريت و برنامه ريزي در بخش بهداشت مي بايست          تخصيص منابع   بنابراين  .  دنمي باش

 پيشگيري و كنترل ناهنجاريهاي      رايبگردد و در آن       مي باشد طراحي     مزمنكه در حال انتقال به بيماريهاي         
 . هميت ويژه اي در نظر گرفته شودمادرزادي و ژنتيكي ا

 درصد  3 بدنيا آمده مشاهده ميشود و حدود          زنده  نوزادان  درصد  2-3ناهنجاريهاي عمده مادرزادي در      
.  سالگي مي رسد  18 به حدود هشت درصد تا سن        ، افزوده مي شود و در مجموع     رقمج سالگي به اين     ديگر تا سن پن   
 از هر سه كودك بستري در هر كدام از           و مي باشند   نقايص مادرزادي مسئول يك پنجم مرگ و ميرها       به طور كلي    

مجموعه اين  .  تيكي مي باشد بعلت ناهنجاريها و اختلالات ژن     عموما  يك مورد از آنها      نيز  بخش هاي بيمارستاني   
 سالگي و از علت هاي اصلي ايجاد كننده           سي و پنج  بيماريها پنجمين علت اصلي كاهش طول عمر پيش از              

 . باشند مي معلوليت در كليه سنين
 اين نقايص ساختماني آسيبي به سلامت عمومي        . درصد نوزادان ديده مي شوند    15ناهنجاريهاي جزئي در    

نقايص جزئي به عنوان رد پايي براي       از اينرو   .   تري هستند  عمده بعضي موارد همراه با نقايص       فرد نمي زنند ولي در    
بويژه ناهنجاريها ي گوش، اختلالات واضحي هستند كه حاكي از وجود             .   به كار مي روند   عمدهتشخيص نقايص   

در مجموع و بر    .   وجود دارند  ساير نقايص مي باشند و تقريباَ در تمام كودكان دچار سندرم هاي ناهنجاري مادرزادي            
 بار را   ني ا حدود چهار درصد    ي، هاي مادرزاد ي آنومال ،2004 در سال    ريرواگي هاي غ يماريبار ب اساس مطالعه جهاني    

 نيعتري و سندرم داون جزو شا      ي عصب ي لوله   صي و نقا  ي ماژور قلب  ي مادرزاد اختلالات و بخود اختصاص داده اند   
 .جهان هستند در دي شدي هاي مادرزاديآنومال

نقايص مادرزادي و عوارض بعدي آن در سنين بالاتر در ميان مردم  جوامع آسيايي، آفريقايي و آمريكاي                   
ناشي از   ميزان مرگ و مير      .وجود ندارد گروههاي نژادي مختلف    و تفاوت قابل توجهي ميان      لاتين تقريباً برابر است     

ريكايي و اروپايي بعلت پيشرفتهاي تكنولوژي پزشكي و بالا         در كشورهاي توسعه يافته آم    ناهنجاري هاي مادرزادي   
اين بيماريها  بودن ميزان دسترسي به خدمات بهداشتي و سطح آگاهي هاي عمومي از علل و روشهاي پيشگيري از                  

 . پائين تر از ساير جوامع مي باشد

 ناهنجاريهاي مادرزادي در ايران

با ناهنجاريهاي مادرزادي متولد مي شوند در      نوزادان  اد از   در كشور تخمين درستي از اينكه چه تعد       تاكنون  
 و  شدهشروع  در شمال غرب كشور        1379 اپيدميولوژيك كه از سال        مطالعهبر اساس يك     .  نبوده است دست  

. برآورد گرديده است    در هر صد تولد        3/3ناهنجاري هاي مادرزادي برابر با       كلي   شيوع    همچنان ادامه دارد،   
ناهنجاري هاي مربوط به دستگاه تناسلي، ادراري و كليه، ناهنجاري هاي            نامه نشان ميدهد كه      يافته هاي اين بر  

 درصد از كل موارد را به خود اختصاص            پنجاه مجموعاً حدود     پاهاسيستم عصبي و ناهنجاري هاي دست  ها و         
اه تناسلي، ادراري و كليه با       مربوط به ناهنجاري هاي دستگ    يبالاترين ميزان شيوع ناهنجاري هاي مادرزاد    .  اند داده
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 ـ تولد، و در مقابل، شيوع ناهنجاري هاي مادرزادي عضلاني         10000 در   43  چشم و گوش    ،يي، كروموزوم اسكلت   
روند زماني وقوع ناهنجاريهاي مادرزادي      بررسي   .)1نمودار    ( تولد زنده مي باشند   10000 در هر    10 از   كمترهر كدام   

 در اين فاصله زماني     ناهنجاريهاوقوع اين    ميزان    نشان ميدهد كه   1395 تا   1379بين سال هاي   در فاصله زماني    
در بررسي علل مربوط به اين افزايش قابل توجه در فاصله             ).  2نمودار  (بيش از سه برابر افزايش پيدا كرده است          

راه اندازي سيستم   ت،  زماني سالهاي مطالعه، ضمن اينكه تاثير احتمالي عوامل اتيولوژيك را نبايد از نظر دور داش                
 .اوليه نيز مي تواند موثر بوده باشدنسبت به سالهاي در سالهاي اخير ثبت و گزارش دهي بهتر 

 ميزانهاي شيوع گروه هاي اصلي ناهنجاري هاي مادرزادي ـ 1نمودار 
 

 الگوي روند زماني شيوع ناهنجاري هاي مادرزادي ـ 2نمودار 
 وقوع  كه  دهد مي  عمومي ايران نشان     جمعيت  در  ي هاي بهداشتي برآوردهاي حاصل از برخي بررس      

 ناهنجاري هاي مربوط به دستگاه      افتد و  مي  اتفاق  ما  كشور  در  ها  تولد  از  درصد  هفت  در  مادرزادي هاي  بيماري
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به خود  بيشترين موارد وقوع را      و پاها     ها  سيستم عصبي  و ناهنجاري هاي دست      قلبي،  تناسلي، ادراري  و كليه،       
 تولد  هزار  پانصد  و  ميليون  يك  حدود  در  سال  هر  در  ما  كشور  در  حاضر  حال  در  اينكه  به  توجه  با.  دهنداختصاص مي  

 اضافه  كشور  جمعيت  به  با منشا مادرزادي    ناهنجاري  مورد  هزار  يكصد  از  بيش  بر اين اساس سالانه     دارد،  وجود
داده   نشان  ميداني هاي  بررسي  و  شوند  نمي  داده  خيصتش  موارد  اين  همه  تولد  بدو  در  و  حاضر  حال  در  البته.  شودمي 

 در  و  گيرد مي  انجام  صد  در  چهل  در  شهر هاي بزرگ دانشگاهي فقط     محدوده  در  ها  بيماري  اين  تشخيص  كه  است
 نكته.  شوند  نمي  داده  تشخيص  نيز  درصد  نود  تا  حتي  دارد  وجود  كمتري  تشخيصي  امكانات  كه  مناطقي  محدوده
 بتوانيم  كه  است  آن  ندارد،  وجود  آنها  اكثر  براي  نيز  قطعي  درمان  كه  ها  بيماري  اين  وقوع  از  يپيشگير  در  مهم  بسيار

بموقع   تشخيص  با  مناسب  زمان  در  دارد  وجود  خصوص  اين  در  كه  هم  مناسبي  قوانين  اساس  بر  و  موجود  امكانات  با
 .  كنيم جلوگيري هفتگي شانزده از قبل در حاملگي ادامه از آنها

 راني در ايريشگيترل و پاقدامات كن
   درصد از   70 حدود   نيناشناخته است اما با وجود ا     غالبا  ناهنجاري هاي مادرزادي   وقوع   اصلي   ل چند عل  هر

 است كه در    ي عموما شامل موارد   ي هاي مادرزاد ي از ناهنجار  هي اول يريشگيپ  .قابل پيشگيري هستند  بيماري  ها    نيا
 و  يي سالم، عادات غذا   ي زندگ طي غذا و مح   ني هاي مرتبط با تام   استيس.   گذار هستند  ري تاث زي ن گري هاي د يماريب
 هاي يماري از ب  ياري را همانند بس   ي هاي مادرزاد ي هستند كه اصولا وقوع ناهنجار     ي سالم از موارد   ي زندگ ي  وهيش
دارد كه    زي ن ي هاي خاص يدگيچي پ ي هاي مادرزاد ي از ناهنجار  هي اول يريشگي حال، پ  نيبا ا .   كاهش مي دهند  گريد

 در تمام استراتژي هاي پيشگيري،     ي نكته اساس  نروياز ا .   مي باشد ي به زمان  باردار    كيمربوط به دوران قبل و نزد     
ها، روش هاي پيشگيري به سه گروه اصلي طبقه          مانند تمام بيماري  .  آغاز مداخله قبل از لقاح و تشكيل تخم است        

 :بندي مي شوند

  اول سطحپيشگيري ) الف
اين اهنجاري هاي مادرزادي پيشگيري اوليه به كليه اقداماتي اطلاق مي شود كه عوامل خطر                 مورد ن  در

مواجهه با آنها را كاهش مي دهند تا جنين به صورت سالم رشد نمايد و كودك بدون ناهنجاري                   اختلالات و سطح    
كنترل دقيق اختلالات   .  دبراي مثال افزودن يد به آب يا نمك مي تواند از كرتينيسم جلوگيري كن                .  متولد گردد 

استفاده از فولات   .  متابوليك در زنان مبتلا به ديابت مي تواند از بروز نقايص مادرزادي در فرزندان آنان بكاهد                   
آگاهي دادن به مادران    .  تكميلي نيز ميزان بروز نقايص لوله عصبي از جمله اسپينا بيفيدا و آنانسفالي را كم مي كند                 

 . خواهد كردصرف الكل و داروها در تمام طول حاملگي از نقايص مادرزادي جلوگيري باردار در خودداري از م

 پيشگيري نوع اول كه در حال حاضر براي پيشگيري از ناهنجاري هاي مادرزادي پيشنهاد شده است                     روشهاي
 : بطور خلاصه عبارتند از

 كاهش وزن قبل از اقدام به بارداري •
 نين باروريواكسيناسيون سرخجه به خصوص براي س •
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 ابدي مي شي افزاي هاي مادرزاديدر كودكان دوم به بعد خطر وقوع ناهنجار •
 تا حد امكان از ابتلاء به هر گونه بيماري عفوني در دورة بارداري جلوگيري شود •
 براي زنان حامله پرهيز گردد ) بخصوص در منطقه شكمي (از انجام راديوگرافي غيرضروري  •
 الكل و سيگار كشيدن به خصوص در دوره حاملگي ممنوع استداروهاي غير ضروري، مصرف  •
 از مواجهه با مواد شيميايي در دورة بارداري و سه ماه قبل از آن پرهيز گردد •
اين قبيل ازدواج  ها در صورت ضرورت حتماً مورد مشاورة            .  تا حد امكان از ازدواج فاميلي پرهيز گردد          •

 ژنتيكي بخصوص قبل از بارداري قرار گيرد
  ها در صورت   ي باردار لي قب نيا.   سالگي پرهيز گردد   35 سالگي و بالاتر از      18ز بارداري در سنين كمتر از       ا •

  گيرندقرار مورد مشاوره ژنتيكي يستضرورت حتماً مي با
 در  ي مادرزاد يهايناهنجارگروه هايي از      صيدر صورت تشخ  )  نيسقط جن   (يامكان انجام خاتمه حاملگ    •

  بارداريدورة 
  ها ي از حاملگ  ياريبس  نكهي به ا  ژهيبا توجه و  (  ي   در برنامه هاي بهداشت   ير مراقبت هاي قبل از باردار     ب ديتاك •

 )ممكن است ناخواسته باشند
  ابي  ها و عناصر كمنيتامي با وتي مسمومايبه حداقل رساندن خطرات كمبود و  •
  و صرع ابتيمن مانند د  ها مزيماري توسط زنان مبتلا به بي از باردارشي مراقبت هاي پافتيدر •
 ندهي آي پدران و مادران بالقوه ي برايارائه دوره هاي آموزش •

 اين  .از اهميت خاصي برخوردار است     در پيشگيري از وقوع نقص هاي تولد        سه ماهه اول بارداري      البته  
 وها    با انجام يكسري غربالگري   كه  تشكيل سيستم عصبي و اعضاي جنين است          هنگام    ،زمان بحراني وحساس  

تا بتوان از عوارض ناخواسته برخي از بيماري هاي        ميتوان سلامت مادر و روند رشد جنين را ارزيابي كرد              ها  بررسي
حتي مي توان از وقوع تعدادي از اين بيماري  ها نيز كه طبق قوانين جاري               .  مادرزادي قبل از تولد پيشگيري نمود      

 هاي مربوط  غربالگري.   مجاز شمرده شده است پيشگيري نمود       براي آنها )  سقط جنين (كشور امكان ختم بارداري     
به ناهنجاري هاي مادرزادي معمولا در سه مرحله و براي انواع متفاوتي از اين بيماري  ها انجام مي گيرد كه شامل                     

از هفته  (غربالگري سه ماهه دوم     ،  ) بارداري 12 تا   5از هفته   (غربالگري سه ماهه اول     :  اين دوره هاي زماني مي باشد   
 ).بارداري 40 تا 29از هفته (غربالگري سه ماهه سوم و ) بارداري 28  تا 13

 وابسته به وزارت    ي و درمان  ي درصد از اقدامات توسط مراكز بهداشت      82 مجموعا   ،يريشگي سطح اول پ   در
 و  ياردار كشور در قالب آموزش و ارائه خدمات در دوره قبل از ب              يستي سازمان بهز  يريشگيبهداشت و معاونت پ   

 اقدامات، برنامه هاي وزارت     ني بر ا  علاوه.   از تولد ارائه مي گردد     شي هاي پ صي طور تشخ  ني و هم  ي باردار نيح
 ني از ا  ي بخش زي آم تي منجر به كنترل موفق    زي ن ي و مادرزاد  يكي هاي ژنت يماري از ب  ي پاره ا  يبهداشت در غربالگر  

 نهي زم نيدر هم .   اشاره نمود  يان به برنامه هاي كنترل تالاسم      است كه از جمله مي تو      دهي گرد راني  ها در ا  يماريب
 در دست   زي را ن  يكي و ژنت  ي هاي مادرزاد يماري از ب  گري د ي كنترل تعداد  ي برا يگري هاي د برنامهوزارت بهداشت   
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 ي شكل و برخ    ي داس ي كم خون   ،يلي مي توان به سندروم داون، هموف        نهي زم نيمطالعه و اجرا دارد كه در ا         
 . اشاره نمودي عصبستمي هاي سيناهنجار

  دوم سطحپيشگيري ) ب

معمولاً اقدامات  .   صورت مي گيرد  يكي نوع دوم در افراد مبتلا به ناهنجاري هاي مادرزادي و ژنت           پيشگيري
پيشگيري نوع دوم در دورة حاملگي و براي جنين هايي كه به يكي از ناهنجاري هاي مادرزادي تشخيص داده شده                   

 .رداند، صورت مي گي
 برخي از روش هاي پيشگيري نوع دوم عبارت از درمان هاي دارويي، جراحي هاي پيشرفته داخل رحمي و يا امكان                  

در صورت تشخيص ناهنجاري هاي مادرزادي در دورة حاملگي وغربالگري            )  سقط جنين (انجام خاتمه حاملگي     
 نيو تام )   درصد 36  (ي، خصوص )صد در 68  (ي دولت ي خدمات در بخش هاي درمان    ني از ا  ياشكال مختلف .  مي باشد
 . در دسترس بوده و ارائه مي گرددنيبه صورت روت)  درصد32 (ياجتماع

  سوم سطحپيشگيري  )پ

در حال  .   پيشگيري نوع سوم عموماً گران قيمت و در مواردي داراي كارآمدي قابل قبول نيستند                اقدامات
 و به خصوص    ي و خصوص  يسط بخش هاي مختلف دولت    سطح سوم تو   يريشگي خدمات مربوط به پ    هيحاضر ارائه كل  
 در قالب    زين)  NGO  (اد از سازمان هاي مردم نه      ي البته برخ   نهي زم نيدر ا .  ردي صورت مي گ   يستيسازمان بهز 

 .   مشاركت دارندي هاي پراكنده اتيفعال
طبيعي ژنها   زمينه مطالعات بيشتر در مورد عملكرد طبيعي و غير               زي با تهيه پروژه ژنوم انسان ن        البته

پيش رو،  سال هاي  بنابر اين در    .  تسهيل شده و اساس تشخيص و درمان بيماري  ها در آينده پايه گذاري مي شود              
 پذيري به بيماري هاي ژنتيكي قسمتي از          دادملاحظات مربوط به زمينه ژنتيكي، صفات ويژه ژنتيكي و استع              

موضوع به واقعيت برسد، آگاهي از اصول ژنتيكي براي           اگر اين   .  مراقبت هاي روتين بيمار را تشكيل خواهند داد       
 را هم   يگري هاي د ي استراتژ ي هاي مادرزاد ي از ناهنجار  يريشگيهمه متخصصان امري ضروري خواهد بود و پ        

 . طلب خواهد نمود
 تا با   دندي به توافق رس    ي سند ي با امضا  2010در سال   نيز    ي عضو سازمان بهداشت جهان     يكشورها

 اي بر قاتي تحق تي تقو ،ي ساز تي تخصص  ها و ظرف   ي توسعه   ،يزادر هاي ماد ي آنومال شيثبت و پا    ستمي س  يتوسعه
 و  هي اول يريشگي پ ي برا ي الملل ني ب ي همكار جي و ترو  ي هاي مادرزاد ي از آنومال  يريشگي و پ  صي تشخ ،يولوژيات

 . اقدام كنندي هاي مادرزاديبهبود سلامت كودكان با ناهنجار
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