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Abstract 

According to the US Centers for Disease Control and Prevention (CDC) definition, genetic counseling is a process in which 

information is presented about how genetic conditions affect a patient or his/her family. A genetic counselor collects a 

patient’s personal and family health history to promote the family’s awareness and perception of specific genetic diseases, 

testing risks and advantages, disease management, and assessment of available therapeutic options. Intellectual disability (ID) 

and deafness are two common disabilities with considerable impacts on the quality of life of patients and their families. The 

present research has investigated the role of genetic counseling in the screening and prevention of deafness and ID based on 

the studies published in the Web of Science, PubMed, and Google Scholar databases between 2015 and 2023. Genetic 

counseling can be employed as an influential tool in screening, early diagnosis, and prevention of ID and deafness. 

Considering that many cases of ID and deafness are rooted in individual genetics, genetic counseling can help lessen the risk 

factors of developing these disabilities and improve the quality of individual and family life. The effect of genetic counseling, 

as an influential tool, on screening, early diagnosis, and prevention of ID and hearing loss is also assessed. 
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Introduction 

enetic counseling is the process of investigating 

individuals and families who are at risk of genetic 
disorders. During this process, the genetic counselor 

helps the clients perceive the medical, psychological, and family 

consequences of the disease. According to the World Health 
Organization (WHO) definition, any disability in an individual 

that impedes him/her from carrying out a normal role is called 

disability. Based on the WHO report, genetic factors account for 
approximately 20% of all disabilities. Environmental factors are 

also the cause of most disabilities around the world. Common 

disabilities across the world include visual impairment, deafness 
or hearing loss, mental health disorders, intellectual disability 

(ID), acquired brain damage, autism spectrum disorder, and 

physical disability, among which physical-motor disabilities, ID, 
deafness, and blindness are four main groups registered in 

Welfare Organization of Iran. 

Methods 

In this review article, the Web of Science, PubMed, and 
Google Scholar databases were used and searched to find related 

studies based on the mentioned keywords from 2015 to 2023. 

Then, the categorization was carried out based on two general 
categories of the role of genetic counseling in ID and deafness. 

Conclusion 

Mental disability: Mental disability is a status in which an 

individual has considerable limitations in cognitive functions 

and adaptive skills. According to the American Association on 
Intellectual and Developmental Disabilities (AAIDD), 

diagnostic criteria for ID consist of an intelligence quotient (IQ) 

score below 70-75 and considerable limitations in adaptive 
functioning that typically emerge before 18 years of age. From 

the perspective of etiology, ID can be categorized into genetic 

factors, environmental factors, acquired factors, and unknown 
factors. Genetic factors are the causes of about 25-50% of ID 

cases. Genetic factors are evaluated in two categories, in which 

syndromic causes account for 49% and non-syndromic causes 
account for 51% of cases. Furthermore, ID can stem from 

various factors, including environmental conditions (30%). 

Various types of genetic counseling in pre-pregnancy genetic 
counseling related to ID include a complete evaluation of 

medical history, family history, the old age of the mother, 

previous pregnancies influenced by chromosomal abnormalities, 

or some genetic conditions in the family. Genetic counseling 

during pregnancy is beneficial for parents who may be worried 

about the risk of having a child with an ID. At the time of 
genetic counseling during pregnancy, the counselor may request 

tests such as chorionic villus sampling (CVS) or amniocentesis. 

In genetic counseling after childbirth, the results of genetic tests, 
along with the consequences of the family history of the disease, 

are assessed. The most common ID-related syndrome in both 

genders is Down syndrome, followed by Fragile X syndrome 
and Rett syndrome in males and females, respectively. 

Hearing loss or deafness: Hearing is a sensory process in 
which sound waves are identified and interpreted by the auditory 

system. The normal hearing threshold is 15 db, and the process 

of a normal conversation takes place at the threshold of 45-60 
db. According to the WHO report, about 466 million people 

worldwide have hearing loss, and if preventive actions are not 

taken, this number will reach over 900 million people by 2050. 
According to the WHO report, the prevalence of hearing loss 

differs among different populations (according to religion, 

ethnicity, culture, and geography). The rate of intermarriage in 
the Middle East is about 20-70%. Studies in Iran have indicated 

that the prevalence of hearing loss is considerably higher among 

children born to parents with intermarriages compared to those 
born to parents with non-intermarriages. Etiologically, deafness 

is categorized into three categories: Genetic origin, non-genetic 

origin, and unknown origin. Factors such as exposure to loud 
noise that can harm the hair cells of the inner ear, aging, various 

types of infection, physical trauma, side effects of some 

chemotherapy drugs and antibiotics, accumulation of earwax in 
the ear, and the presence of a tumor in the brain or ears are all 

factors that predispose an individual to non-genetic deafness or 

hearing loss. Over 400 hearing loss-related syndromes are 
known, with the most common related syndromes including 

Pendred syndrome, Usher syndrome, Treacher Collins 

syndrome, and Alport syndrome. Pendred syndrome is an 
autosomal recessive disorder influencing hearing and the thyroid 

gland. Individuals with Pendred syndrome usually have mild to 

moderate hearing loss existing from birth. Usher syndrome is an 
autosomal recessive genetic disorder, which is known as the 

most common genetic cause of combined deafness and 

blindness. Treacher Collins syndrome, a rare genetic disorder 
with an autosomal dominant inheritance pattern, is caused by a 

mutation in one of the three TCOF1, POLR1C, and POLR1D 

genes and influences the development of bones and other facial 
tissues. Most Treacher Collins cases are caused due to mutations 

in the TCOF1 gene. Alport syndrome, as a rare genetic disorder, 

affects the kidneys, ears, and eyes and stems from mutations in 
the COL4A5 gene on the X chromosome. Branchio-oto-renal 

(BOR) syndrome is caused by mutations in multiple different 

genes, including EYA1, SIX1, SIX5, and PAX2. These genes 
play a critical role in the primary development of various body 

tissues, including the ears, kidneys, and neck. On the other hand, 
non-syndromic deafness accounts for about 50-60% of all cases 

of congenital hearing loss all around the world. However, the 

exact percentage differs depending on the research population 
and other environmental factors affecting it so that, in Iran, it 

encompasses about 76% of all cases of congenital hearing loss. 

At present, there are 115 genes responsible for non-syndromic 
hearing loss (NSHL) consisting of 45 autosomal dominant 

genes, 73 autosomal recessive genes, and 5 X-linked genes and 

Y-linked auditory neuropathy, respectively. About 70% of 
deafness cases are non-syndromic, which is strongly 

heterogeneous and more than 100 loci have been detected in it, 

the most common of which is autosomal recessive NSHL 
(ARNSHL). Fifty percent of autosomal recessive mutations are 

because of mutations in connexin 26. Since intermarriages are 

prevalent in Iran, many experts recommend genetic counseling 
for couples who intend for such marriages, particularly if there is 

a family history of genetic disorders, too. 

 

G 

Genetic counseling can help families understand the odds of transmitting common 

genetic disorders, such as ID and deafness, to future generations. It also helps identify 

potential risks and provides guidance regarding how to minimize these risks. 
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 یراندر ا یعشا یت: دو معلولییو ناشنوا یذهن یازناتوان یشگیریدر پ یکنقش مشاوره ژنت
     2*اولادنبی مرتضی دکتر ،  1شهرکی فاطمه
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 دهیچک

 یطاثر شرا یدر مورد چگونگ یاست که در آن اطلاعات یندیفرآ یکمتحده، مشاوره ژنت یالاتا یماریاز ب یشگیریمرکز کنترل و پ یفطبق تعر
و درک  یآگاه یشرا به منظور افزا یمارب یو خانوادگ یسابقه سلامت فرد یک. مشاور ژنتشودیم یهارا یخانواده و یا یماربر فرد ب یکیژنت

 ی. ناتوانکندیم یآورموجود جمع یدرمان هایینهگز یو بررس یماریب یریتمد یش،آزما یایخاص، خطرات و مزا یکیژنت هاییماریب ازخانواده 
مقاله براساس مطالعات  یندارند. ا یشانهاافراد مبتلا و خانواده یزندگ یفیتبر ک ییسزاهستند که اثرات به یعشا یتدو معلول ییو ناشنوا یذهن

 یکنقش مشاوره ژنت یبه بررس یلادیم 5152لغایت  5102 یهاسال یط Google scholarو  Web of science  ،PubMed هاییگاهمنتشر شده در پا
 یصتشخ ی،ر غربالگرابزار مؤثر د یکبه عنوان  تواندیم یکپرداخته است. مشاوره ژنت یذهن یو ناتوان ییاز ناشنوا یشگیریو پ یدر غربالگر

 یفرد یکدر ژنت ییو ناشنوا یذهن یاز موارد ناتوان یاریکه علل بس ینبه کار رود. با توجه به ا ییو ناشنوا یذهن یاز ناتوان یشگیریزودهنگام و پ
کمک کند. علاوه بر  یو خانوادگ یفرد یزندگ یفیتو بهبود ک هایتمعلول ینبه کاهش عوامل خطر ابتلا به ا تواندیم یکمشاوره ژنت شود؛یم یداپ
 یابیمورد ارز یزن ییو کم شنوا یذهن یاز ناتوان یشگیریزودهنگام و پ یصتشخ ی،موثر در غربالگر یبه عنوان ابزار یکمشاوره ژنت اثیرت ین،ا

 .یردگیقرار م

 یرانا ،یی اختلال شنوا ، ییناشنوا ، یذهن یناتوان ، یکژنت مشاوره :یدیکل یهاواژه
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 مقدمه
 در که است هاییخانواده و افراد بررسی فرآیند ژنتیک مشاوره

 این طی ژنتیک مشاور دارند. قرار ژنتیکی اختلالات خطر معرض
 پزشکی، پیامدهای تا کندمی کمک شوندگان مشاوره به فرآیند

 در ژنتیک انمشاور کنند. درک را بیماری خانوادگی و روانشناختی
 ارثی اختلالات به ابتلا خطر و ندادیده آموزش مشاوره و ژنتیک زمینه

 نیاز صورت در و بیمار فرد برای را اختلال ماهیت نموده؛ ارزیابی را
 موجود آزمایشی هایگزینه همچنین .دهدمی توضیح وی خانواده به
 در تا کنندمی کمک افراد به نهایت در و داده قرار بحث مورد را

 براساس یرند.گ تصمیم ژنتیکی آزمایشات انجام عدم یا انجام مورد
 او که فرد ناتوانی یا اختلال (WHO) جهانی بهداشت سازمان تعریف

 تواندمی معلولیت دارد. نام معلولیت دارد؛ باز طبیعی نقش انجام از را
 معلول افراد را جهان مردم از درصد 51 حدود باشد. ذهنی یا جسمی
 بیشتر توسعه حال در کشورهای در آمار، این که دهندمی تشکیل

 مواردی اما ؛است اکتسابی یا و ژنتیکی هامعلولیت عمده علل 5.است

 ژنتیکی عوامل WHO گزارش اساس بر است. مانده باقی ناشناخته نیز
 محیطی عوامل .دهندمی تشکیل را هاناتوانی همه از درصد 02 تقریباً

 همه از درصد 02 هستند. جهان سراسر در هامعلولیت اکثر عامل نیز
 عدم نامناسب، تغذیه آلودگی، مانند محیطی عوامل به ها،معلولیت
 کننده تعیین اجتماعی عوامل سایر و بهداشتی هایمراقبت به دسترسی

 ناشناخته منشأ با معلولیت دقیق درصد تعیین است. مرتبط سلامت
 جمعیت و معلولیت خاص نوع به بسته است ممکن زیرا ؛است دشوار
 با موارد دقیق میزان تعیین نهایت در که باشد متفاوت مطالعه مورد

 در رایج هایناتوانی 0سازد.یم همراه چالش با را ناشناخته أمنش
 سلامت شنوایی،کم یا ناشنوایی بینایی، اختلال شامل دنیا سرتاسر

 و اوتیسم طیف اختلال اکتسابی، مغزی آسیب ذهنی، ناتوانی روان،
 حرکتی،-جسمی هایمعلولیت بین این از که هستند جسمی ناتوانی
 در شده ثبت اصلی گروه چهار نابینایی و ناشنوایی ذهنی، ناتوانی
 و ذهنی ناتوانی در ژنتیک مشاوره 3.هستند ایران بهزیستی سازمان

 اطلاعات هیارا ای،زمینه ژنتیکی علل شناسایی شامل شنواییکم

https://orcid.org/0000-0002-9744-5940
mailto:oladnabidozin@yahoo.com
https://orcid.org/0000-0001-7037-5084
https://scholar.google.com/citations?user=fhXc4zEAAAAJ&hl=en


 ناشنوایي و ذهني ناتوانيپیشگیری از  در ژنتیک مشاوره نقش / 4

 (89 پي در )پي 1 شماره / 21 دوره / 1441بهار  / گرگان پزشكي علوم دانشگاه مجله

 برای جدید درمانی هایروش و تشخیص مبنای بر ایمشاوره
 اختلال، دو این ژنتیکی اساس درک است. اختلال دو این مدیریت

 دو این تأثیر تحت که کسانی برای مؤثر های درمان توسعه برای
 بررسی به مقاله این .است حیاتی ؛اندگرفته قرار رایج اختلال
 غربالگری در استفاده مورد هایتکنیک و ژنتیک مشاوره هایروش

 پردازد.می ذهنی ناتوانی و ناشنوایی از پیشگیری و

 بررسی روش
 یهاپایگاه از مرتبط، مطالعات یافتن برای مروری مقاله این در

Web of science ، PubMed و Google scholar و شد استفاده 
 ناشنوایی، ذهنی، ناتوانی ژنتیک، مشاوره هایواژه کلید براساس

 تا 0251 لسا از ژنتیک مشاوره هایتکنیک و ژنتیکی اختلالات
 سپس .شد یافت مقاله 045 و قرارگرفت جستجو مورد 0203
 در ژنتیک مشاوره نقش کلی بندیدسته دو براساس بندیطبقه

 در و شد انجام ناشنوایی در ژنتیک مشاوره نقش و ذهنی ناتوانی
 شدند حذف مشابه مقالات نهایت در که شد یافت مقاله 522 مجموع

 (.یک شکل) گرفتند قرار مطالعه مورد مقاله 33 تعداد و
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 ذهنی ناتوانی
 آن در که است وضعیتی ذهنی ناتوانی :ذهنی ناتوانی بندیطبقه

 و شناختی عملکردهای در توجهی قابل هایمحدودیت دارای فرد
 دوران در هامحدودیت این معمولاً است. انطباقی هایمهارت

 و لهأمس حل یادگیری، در مشکلاتی به منجر و شده آشکار کودکی
 و فکری های ناتوانی انجمن گزارش براساس شود.می استدلال
 ذهنی ناتوانی برای تشخیصی معیارهای (AAIDD) آمریکا رشدی

 و 52-51 زیر (Intelligence Quotient: IQ) هوشی بهره نمره شامل
 از قبل معمولاً که است انطباقی عملکرد در توجه قابل هایمحدودیت

 چهار بهداشت جهانی سازمان تعریف طبق 4.شودمی ظاهر سالگی 50
 )میزان متوسط ،(IQ 52-12 )میزان خفیف شامل ذهنی ناتوانی درجه

IQ 44-31)، میزان شدید( IQ 34-02)میزان عمیق و( IQ 02 زیر) 

 و انطباقی رفتار عملکرد، سطح اساس بر هابندیدسته این است.
 1.است شده تعیین زندگی برای افراد ظرفیت

 ماندگیعقب عنوانبه ذهنی ناتوانیقبلاً : ذهنی ناتوانی اپیدمیولوژی
 اپیدمیولوژی .شدمی شناخته (Mental retardation: MR) ذهنی

بوده و  متفاوت هاجمعیت بین در ایگسترده طوربه ذهنی ناتوانی
 زندگی سبک و محیط ژنتیک، مانند عواملی تأثیر تحت تواندمی

 جمعیت از درصد 5-3 تقریباً ذهنی ناتوانی کلی طوربه گیرد. قرار
 برابر دو تقریباً و دهدمی قرار تأثیر تحت را جهان سراسر در عمومی

 ذهنی ناتوانی 3د.دار شیوع متوسط و درآمد کم کشورهای در بیشتر
 سال سرشماری نتایج براساس 5.است زنان از ترشایع مردان بین در

 3نفر 52222 هر در نفر 53 حدود ایران در ذهنی ناتوانی شیوع ،5342
 یا و ذهنی ناتوان کودکان تعداد ،5341 سال رسمی آمار براساسو 

 به مبتلا کودکان 0گزارش گردید. نفر 000/533/5 ایران در جسمی
 نشستن، کردن، صحبت در تاخیر سابقه است ممکن ذهنی ناتوانی
 توانمی را ذهنی ناتوانی که طوری به .باشند داشته رفتن راه یا خزیدن

 ناتوانی به مبتلا کودکان همچنین، داد. تشخیص سالگی 1 در احتیرب
 و بینایی اختلالات مروارید، آب جمله از هابیماری سایر به ذهنی

 اختلالات و چاقی یبوست، قلبی، مادرزادی هایبیماری شنوایی،
 4.شوندمی مبتلا بیشتر خواب،
 تغییر حال در مداوم طوربه ذهنی ناتوانی با مرتبط هایژن تعداد

 ذهنی ناتوانی در ژن 5222 از بیش شد مشخص 0205 سال در است.
 از 52.هستند شدن کشف حال در همچنان جدید هایژن و دارند نقش

 مغز در ذهنی ناتوانی با مرتبط هایژن بیان به مربوط ژن 035 میان این
 پیشرفت با ند.مرتبط ذهنی ناتوانی با خاص طور به که است انسان

 نقش ذهنی ناتوانی ایجاد در که هاییژن تعداد جدید، تحقیقات
 در موارد از بسیاری در زیرا د.کن می تغییر مداوم طوربه ؛دارند

 عوامل از ترکیبی بلکه ؛نیست درگیر جهش یک فقط ذهنی، ناتوانی
 55.هستند دخیل محیطی و ژنتیکی
 شناسیسبب نظر از را ناتوانی ذهنی :ذهنی ناتوانی شناسی سبب

 ناشناخته و اکتسابی محیطی، ژنتیکی،عوامل  نظر از توانمی
 ناتوانی موارد درصد 01-12 ولؤمس ژنتیکی، عوامل کرد. بندیدسته
 گیرندمی قرار ارزیابی مورد دسته دو در ژنتیکی عوامل هستند. ذهنی

 به رادرصد(  15) غیرسندرمی علل و درصد( 44) سندرمی علل که
 از ناشی تواندمی ذهنی ناتوانی این، بر علاوه ند.اداده اختصاص خود

 هایعفونت درصد(، 32) محیطی شرایط جمله از مختلفی عوامل
 افزایش مانند نادر( )نسبتاً متابولیکی علل و کم( نسبتاً )نرخ مادر
 50.کندمی ذهنی ناتوانی مستعد را وباشد که ا نوزاد خون روبینبیلی

 محیطی عوامل توسط ذهنی ناتوانی :ذهنی ناتوانی غیرژنتیکی علل
 آلودگی همچون خطراتی معرض در قرارگرفتن جمله از مختلفی

شود می ایجاد شدید هوایی و آب شرایط یا تشعشعات حد، از بیش

 Google scholar و Web of science ، PubMed: اطلاعاتی هایبانک از منابع جستجوی

 یی،ناشنوا ی،ذهن یناتوان یک،ژنت مشاوره: استفاده مورد هایواژهکلید
 یکژنت مشاوره هاییکتکن و یکیژنت اختلالات

 3932 لغایت 3914 سال از هدف مورد منابع مطالعه

عدم ارتباط به نقش مشاور ژنتیک در  مطالعه: به ورود عدم موارد
 ناتوانی ذهنی و ناشوایی و مقالات مشابه

 منبع 22 مطالعه: مورد منابع نهایی تعداد

 : نحوه انتخاب منابع 1شکل 
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 53.شود ذهنی ناتوانی به منجرگذاشته و  اثر مغز رشد بر تواندمی که
 به منجر توانندمی آنسفالیت یا مننژیت مانند تولد از پس هایعفونت
 همچون اکتسابی عوامل از برخی طرفی، از شوند. ذهنی ناتوانی
 دوران در مادر هایعفونت برخی مغزی، ضربه یا سر به آسیب

 باعث ندنتوامی (CMV) سیتومگالوویروس و سرخجه مانند بارداری
 مادرزادی نقایص سایر و بینایی مشکلات شنوایی،کم ذهنی، ناتوانی

 در ذهنی ناتوانی به منجر تواندمی که علتی ترینشایع 54.دنشو
 نام (Fetal Alcohol Syndrome) جنینی الکل سندرم ؛شود کودکان

 ؛کنند مصرف الکل حد از بیش بارداری دوران در که مادرانی دارد.
 از بیش دارند. ذهنی ناتوانی با فرزندی داشتن برای بیشتری احتمال

 FASD یا FAS از ناشی عمیق یا شدید ذهنی ناتوانی از درصد3
 50.است

 عوامل با ارتباط ،ذهنی ناتوانی غیرژنتیکی و ژنتیکی علل بر علاوه
 مهاجرت او، ذهنی و جسمی سلامت مادر، تحصیلات مانند اجتماعی

 با مادر سن که است ذکر شایان است. اهمیت حائز نیز قومیت و
 اولاً. به طوری که دارد دوگانه ارتباط ناشناخته، علت با ذهنی ناتوانی
 ناتوانیبا فرزندانی جوان، مادران که دارد وجود بیشتری احتمال

 که دارد وجود قوی احتمال ثانیاً باشند. داشته متوسط یا خفیف ذهنی
 51.باشند داشته عمیق یا شدید ذهنی ناتوانی با فرزندانی ترمسن مادران
 دارد احتمال درصد 52ز ا بیش بارداری، از قبل دیابت به مبتلا مادران

 مبتلا مادران همچنین باشند. داشته ذهنی ناتوانی به مبتلا فرزندانی که
 فرزندی ؛دارد احتمال برابر 1/3 از بیش بارداری دوران در صرع به
 دوران در آسم باشند. داشته متوسط یا خفیف ذهنی ناتوانی با

 زنان که طوری به .باشد همراه ذهنی ناتوانی با تواندمی نیز بارداری
 ذهنی ناتوانی با فرزندی دارای بیشتری نرخ با آسم به مبتلا باردار

 از خود بارداری دوران در که زنانی هستند. متوسط یا خفیف
 فرزندی که دارد احتمال بیشتر برابر 1 از بیش ؛برندمی رنج خونیکم

 دوران در که مادرانی باشند. داشته عمیق یا شدید ذهنی ناتوانی با
 از بیشتردرصد  00؛ دارند نشده درمان ادراری عفونت بارداری،
 با درمان تحت ادراری دستگاه هایعفونت برای که مادرانی

 ذهنی ناتوانی به مبتلا فرزند دارای ؛اندگرفته قرار بیوتیکآنتی
 53.هستند

 بندیتقسیم در: ذهنی ناتوانی با مرتبط غیرمندلی و مندلی اختلالات
 عقب با مرتبط غیرمندلی و مندلی هایبیماری از لیستی دیگری،
 اشاره الذکرفوق موارد به ادامه در که دارد وجود ذهنی ماندگی

 ناتوانی با مرتبط مندلیغیر اختلالات جمله از .(یک جدول) شودمی
 فلتر،کلاین X (XXX،) تریزومی داون، سندرم به توانمی ذهنی

 سندرم آنجلمن، سندرم پرادرویلی، سندرم (،HMI) ایتو هایپوملاوز
 فنیل (،TORCH) تورچ سندرم ویلیامز، سندرم تایپی، اشتاین روبین

 (IUGR) رحمی داخل رشد محدودیت و مادرزادی کتونوریای

 1-52.کرد اشاره
 ناتوانی ذهنی مندلی مرتبط باغيرهای بيماری:  1جدول 

نقایص کروموزومی 
 بزرگ

 (HMI)، کلاین فلترو هایپوملانوز ایتو Xسندرم داون، تریزومی 

های ریزحذف
 کروموزومی

سندرم پرادرویلی، سندرم آنجلمن، سندرم روبین اشتاین تایپی 
 و سندرم ویلیامز

 عوامل محیطی
، فنیل کتونوریا مادرزادی و محدودیت رشد TORCHسندرم 

 داخل رحمی

 دسته دو در توانمی را ذهنی ناتوانی با مرتبط مندلی اختلالات
 مندلی اختلالات از .داد قرار بررسی مورد Xبه  وابسته و اتوزومال
 باردت سندرم گالاکتوزومیا، توانمی ذهنی ناتوانی با مرتبط اتوزومی

 برد. نام را آپرت سندرم و (NF1) 5 نوع نوروفیبروماتوز بیدل،
 موکوپلی شامل ذهنی ناتوانی با مرتبط X به وابسته مندلی اختلالات

 و شکننده X سندرم نیهان، لش سندرم (،MPS2) 0 نوع ساکاریدوز
 3-53.است (DMD) دوشن عضلانی دیستروفی
 اصلی مرحله سه ژنتیک مشاوره روند: ذهنی ناتوانی ژنتیک مشاوره

 در که است اطلاعات تحلیل و آوریجمع شامل ابتدایی مرحله .دارد
 ژنتیکی وضعیت تحلیل برای نیاز مورد اطلاعات مشاور، مرحله این

 هایبیماری سابقه شامل اطلاعات این کند.می آوریجمع را شخص
 اطلاعات سایر و ژنتیکی آزمایشات پزشکی، تاریخچه خانوادگی،

 بررسی مرحله به نوبت سپس .است فرد ژنتیکی وضعیت به مربوط
 ژنتیک مشاور به آزمایشات نتایج .رسدمی ژنتیکی آزمایشات نتایج

 آخر، مرحله در باشد. داشته بیماری از بهتری درک تا کندمی کمک
 و ژنتیکی بیماری کنترل برای را خود درمانی پیشنهادات مشاور

 55.دهدمی هیارا فرد سلامتی افزایش
  ازدواج از قبل ژنتیک مشاوره: ازدواج از پیش ژنتیک مشاوره

(Genetic Counseling before Marriage) که است فرآیندی 
 ژنتیکی اختلالات یا هابیماری انتقال خطر درک در افراد به تواندمی
 به ازدواج از قبل افراد از برخی کند. کمک خود آینده فرزندان به

 و ناقلین غربالگری ژنتیکی، هایبیماری خانوادگی سابقه علت
 سابقه اگر کنند.می مراجعه ژنتیک مشاور به زوجین خویشاوندی

 ژنتیک مشاوه روند ؛باشد داشته وجود ژنتیکی هایبیماری خانوادگی
 آینده فرزندان به بیماری این انتقال خطر تا کندمی کمک افراد به

 این مدیریت برای لازم اقدامات بعدی وهله در و کنند درک را خود
 یک نیز ناقلین غربالگری 50.دهند قرار بررسی مورد را بیماری

 جهش ناقل فرد یک آیا ؛کندمی تعیین که است ژنتیکی آزمایش
 فرزندان به تواندمی آیا بودن، ناقل صورت در یا خیر؟ است ژنتیکی

 انتقال خطر فامیلی ازدواجدر  ؟خیر یا کند منتقل خود آینده
 به مغلوب( اتوزوم اختلالات خصوص )به ژنتیکی هایبیماری
 54ت.اس بیشتر شانفرزندان

 بارداری از قبل ژنتیک مشاوره: بارداری از پیش ژنتیک مشاوره
(Pre-pregnancy Genetic Counseling) کامل ارزیابی شامل 
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 همچون دیگر مرتبط عامل هر و خانوادگی سابقه پزشکی، تاریخچه
 تأثیر تحت قبلی هایبارداری مادر، بالای سن مانند عواملی

 است خانواده در ژنتیکی شرایط برخی یا کروموزومی هایناهنجاری
 افزایش را ذهنی ناتوانی به مبتلا فرزند داشتن خطر است ممکن که
در درک خطر ابتلا  مهمی گام بارداری از قبل ژنتیک مشاوره د.نده

 02نگر است.به فرزند دارای ناتوانی ذهنی برای والدین آینده
 در است ممکن والدین از برخی: بارداری حین در ژنتیک مشاوره

 هایبیماری خانوادگی سابقه مادر، بالای سن علت به بارداری دوران
 به مادرزادی نقص یا کروموزومی ناهنجاری با قبلی بارداری ژنتیکی،

 خطر معرض در سال 31 بالای زنان باشند. ژنتیک مشاوره دنبال
 مانند کروموزومی هایناهنجاری با نوزادی داشتن برای بیشتری
 هایآزمایش تا خواهدمی مادر از مشاور معمولاً و هستند داون سندرم

 هایبیماری خانوادگی سابقه اگر همچنین دهد. انجام را تولد از قبل
 کمک والدین به ژنتیک مشاوره روند ؛باشد داشته وجود ژنتیکی

 و کنند درک را فرزندشان در بیماری بردن ارث به خطر تا کندمی
 اگر شوند. آشنا تولد از بعد و بارداری دوران در لازم اقدامات با

 مادرزادی نقص یا کروموزومی ناهنجاری با حاملگی قبلاً والدینی
 در مجدد عود خطر ارزیابی به تواندمی ژنتیک مشاوره ؛اندداشته

 بارداری دوران در ژنتیک مشاوره کند. کمک نیز آینده بارداری
(Genetic Counseling During Pregnancy) والدینی برای تواندمی 

 نگران ذهنی ناتوانی با فرزندی داشتن خطر مورد در است ممکن که
 است ممکن ژنتیکی آزمایش موارد، برخی در باشد. مفید باشند؛

 که ایبالقوه کروموزومی یا ژنتیکی ناهنجاری هرگونه شناسایی برای
 درمشاور  شود. توصیه ؛گذارداثر  رشد حال در جنین بر تواندمی

 بردارینمونه مانند هاییآزمایش بارداری، حین ژنتیکی مشاوره طول
 اختلالات تواندمی که آمنیوسنتز یا (CVS) کوریونی پرزهای از

 ند.کمی درخواست ؛دهد تشخیص را بارداری دوران در ژنتیکی
 مورد را هاآزمایش این با مرتبط خطرات تواندمی مشاور همچنین

 مورد در ایآگاهانه تصمیم تا کند کمک والدین به و دهد قرار بحث
 ژنتیک مشاوران این، بر علاوه بگیرند. آزمایش انجام عدم یا انجام

 والدین به و دهند هیارا بارداری طول در را عاطفی حمایت توانندمی
 را تولد از قبل تشخیص و آزمایش پیچیده هایجنبه تا کنند کمک
 05.کنند بررسی

 والدین به تولد، از پس ژنتیک مشاوره: تولد از پس ژنتیک مشاوره

 فرزندشان رشد و سلامت با مرتبط ژنتیکی خطرات تا کندمی کمک
 نتایج تا شودمی کمک والدین به مشاوره نوع این در کنند. درک را

 را بیماری خانوادگی سابقه پیامدهای همراه به ژنتیکی آزمایشات
 درمان و مدیریت برای مشاور، هایراهنمایی اساس بر و کنند درک

 جمله از دلایلیوالدین به  یرند.گ تصمیم آگاهانه ژنتیکی، اختلالات
 هایبیماری خانوادگی سابقه نوزاد، غربالگری غیرطبیعی نتایج

 پس است ممکن ،مادرزادی متعدد نقایص و رشد در تأخیر ژنتیکی،
 آزمایش نتیجه اگر باشند. ژنتیک مشاوره دنبال به فرزندشان تولد از

 ؛دهد نشان را ژنتیکی بیماری یک وجود احتمال نوزاد غربالگری
 یمعن چه به نتایج بفهمند تا کند کمک والدین به تواندمی مشاور
 اگر همچنین است. نیاز مورد تکمیلی هایآزمایش کدام و است
 به مشاور ؛باشد داشته وجود ژنتیکی هایبیماری خانوادگی سابقه

 در را بیماری این بردن ارث به خطر میزان تا کندمی کمک والدین
 رشدی تأخیر دچار کودک که مواردی در کنند. درک فرزندشان

 ژنتیک مشاوره روند ؛شودمی متولد مادرزادی نقص چند با یا و است
 موارد، این در ایزمینه ژنتیکی عوامل هرگونه شناسایی به تواندمی

 05.کند کمک
 ذهنی ناتوانی با مرتبط شایع سندرم سه در ژنتیک مشاوره

 از پس دوران در یافته ترینشایع: داون سندرم در ژنتیک مشاوره
 تونوس )کاهش شدید هایپوتونی داون، سندرم کودکان در تولد

 پلکی شکاف با همراه ایچهره علایم معمولاً است. اسکلتی( ماهیچه
 تشخیص که است بزرگ زبان و کوچک هایگوش بالا، به رو

 به پزشک ابتدا در بخشد.می تسریع ژنتیک مشاوره روند در را سندرم
 اصلی دلیل سه پردازد.می داون سندرم به مبتلا بیمار حال شرح اخذ

 05 تریزومی . الف(دارد وجود داون سندرم برای ژنتیکی
(Trisomy 21) درصد  41 حدود و است داون سندرم علت ترینشایع
 سونین رابرت جابجاییب(  دهد.می تشکیل را واردم
(Robertsonian Translocation) سندرم در شایع کمتر علت یک 

 موزائیسم . ج(دهدمی رخ موارد درصد 4 حدود در که است داون
(Mosaicism) تشکیل را داون سندرم موارد از یک درصد حدود که 

 بالینی مشخصات تایید از پس ژنتیک، مشاوره روند در .دهدمی
 به توجه با سپس .(0 شکل) شودمی رسم نامهشجره داون، سندرم

 مطابق با را بعدی تصمیمات مشاور بیمار، فرد کاریوتایپ نتیجه
 00.کندمی اتخاذ 0 شکل
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 دارای بالغ، مردان و پسران: شکننده X سندرم در ژنتیک مشاوره
 صورت بزرگ، هایگوش بلند، پیشانی با همراه مشخص ایچهره

 هایبیضه مبتلا، مردان اکثر بلوغ از پس هستند. برجسته فک و کشیده
 شکننده، X سندرم علت ترینشایع دارند. ارشیدیسم( )ماکرو بزرگ

 در که است CGG تکرارهای نام به DNA از خاصی توالی گسترش
 12 تا 52 حدود طبیعی، فرد  یک DNA در دارد. قرار FMR1 ژن

 شکل به هاتوالی این و دارد وجود تایی سه تکرارهای این از کپی
 تا 022 بین هاجهش تعداد که صورتی در رسند.می ارث به پایداری

 در که شودمی گرفته درنظر کامل جهش عنوان به ؛باشد 0222
FMR1 محصول دادن دست از نتیجه در و ژن شدن خاموش به منجر 

 خواهد فرد در ذهنی ماندگی عقب به منجر درنهایت که شودمی آن
 شدید تا متوسط یادگیری مشکلات کامل، جهش با مردان مامت 03.شد

 خفیف یادگیری مشکلات دارای کامل، جهش با زنان از نیمی و
 جهش پیش حامل کننده، منتقل سالم مرد یک دختران همه 4.هستند

 ارث به خطر در دخترها این پسر فرزندان .(0 شکل) بود خواهند
 اندازه به وابسته خطر این د.هستن کامل جهش یا هاجهش پیش بردن
 واحد 522 از بیش هایجهش که طوریبه .است مادر در جهش پیش

 جهش به تبدیل و یافته افزایش ثابتی طوربه تقریباً CGG تکراری
 12؛ است کامل جهش یک حامل که زنی مورد در شود.می کامل

 کدام هر و دارد وجود کامل سندرم به مبتلا پسری داشتن خطر درصد
 از درصد 12. برد خواهند ارث به را کامل جهش نیز او دختران از

 تشخیص دارند. خفیف یادگیری مشکلات کامل، جهش دارای زنان
 پرزهای نمونه از DNA آنالیز براساس توانمی را تولد از پیش

 جهش دارای دختری جنین اگر اما ؛داد انجام (CVS) کوریونی
 X سندرم است. غیرممکن او فنوتیپ دقیق بینیپیش ؛باشد کامل

 آن برای را جمعیتی غربالگری توانمی که است بیماری شکننده
 مشکلات با مردانی همانند پرخطر هایگروه بین در که گرفت درنظر

 04.باشد انجام قابل کلی، عمومی جمعیت براساس یا یادگیری
 ناتوانی شایع علت دومین رت سندرم: رت سندرم در ژنتیک مشاوره

 شامل بیماران این در بالینی علایم است. زنان در شدید ذهنی
 در تاخیر اندام، یا دست تکراری و غیرعادی حرکات هیپوتونی،

 رفتنراه و خزیدن نشستن، مشکلات مانند حرکتی مشکلات و گفتار
 شود.می آشکار ماهگی 50 تا 3 بین رت سندرم علایم معمولاً است.

 شدید هایناتوانی به منجر واثر گذاشته  مغز رشد بر رت سندرم
 دارد قرار X کروموزوم روی MECP2 ژن 01.شودمی جسمی و ذهنی

 منجر MECP2 ژن جهش کند.می کد را MeCP2 نام به پروتئینی و
 و رشد که شودمی MeCP2 پروتئین عملکرد در اختلال یا کمبود به

 اختلال یک عنوان به RTT کند.می مختل را مغز طبیعی عملکرد
 قاطع طوربه رت سندرم بنابراین .شودمی بندیطبقه X با مرتبط غالب
 به مردان ؛رودمی انتظار که همانطور وداده  قرار تاثیر تحت را زنان

 زنده نوزادی دوران در ندرت به وگرفته  قرار تاثیر تحت شدت
 که دارد وجود ژنتیکی آزمایش چندین (.0شکل ) 03مانندمی
 
 
 

 
 

تعداد اگزون و اندازه 
 ژن مربوط به اختلال

 مننژیت

 آنسفالیت

 بررسی کاریوتایپ

Array_CGH 

 ناتوانی ذهنی

 علل محیطی علل اکتسابی

 آسیب مغزی

 علل ناشناخته

 (FAS)سندرم الکل جنینی 

 عفونت دوران بارداری

سیتومگالوویروس  سرخجه
(CMV) 

 مصرف مواد مخدر

 سوء تغذیه شدید

 های پس از تولدعفونت

 صدمات شدید سر

 سمیمواد 

 علل ژنتیکی

 سندرمیک

 توالی یابی سالگر
 مقرون به صرفه

 بله

بررسی همزمان 
 علل متابولیک

WES 
 خیر

MRI 

 غیرسندرمیک

مشخص شدن اختلال 
 دیسمورفیک

 بله
 کاریوتایپ

WES 

 خیر

WGS 

 مشخص نشد.

 مشخص نشد.

 تک ژنی کروموزومی

 فرد مشکوک
 داون به سندرم

 بله

 هادیگر سندروم

 بررسی کاریوتایپ

 تایید نوع سندرم

شرح حال و علایم 
بالینی و رسم 

 شجره نامه

 کاریوتایپ

نتایج بررسی 
 کاریوتایپ

 نیاز به بررسی والدین

47XX + 1 

47XY + 1 
 ندارد

 دارد

 جابجایی
 رابرت سونین

 بله خیر

 خیر

 مشخص شد. مشخص نشد.

Array_CGH مشخص شدن نوع سندرم 

WES 

WGS 

 مشخص نشد.

 مشخص نشد.

فرد مشکوک به 
 شکننده Xسندرم 

فرد مشکوک به 
 سندرم رت

 MECP2بررسی ژن  FMR1بررسی ژن 

تکرار  200بیش از 
 CGGدر توالی 

WES 

 مشخص نشد.

 جهش کامل FMR1بررسی ژن 

WGS 

WES 

 مشخص نشد.

WGS  تایید سندرمX شکننده 

 وانی ذهنی در روند مشاوره ژنتيکمختلف ناتل های تشخيصی عل: استراتژی2شکل 

 وانی ذهنی در روند مشاوره ژنتيکمختلف ناتل های تشخيصی عل: استراتژی3شکل 

 میکروسفالی

 اولیه میکروسفالی ثانویه میکروسفالی

 کروموزومی تک ژنی غیرژنتیکی

 کاریوتایپینگ MCPH1, MCPH5 بررسی

 مشخص نشد. مشخص نشد.

Array-CGH های میکروسفالیبررسی بقیه لوکوس 

 مشخص نشد.

WES 

WGS 

 مشخص نشد.
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ی توال تعیین کرد. استفاده رت سندرم تشخیص برای آنها از توانمی
DNA هایجهش جمله از ها،جهش از وسیعی طیف تواندمی 

 PCR روش از کند. شناسایی را هاحذف و هادرج ای،نقطه
 یا بودن متیله تعیین برای توانمی نیز (MSP) متیلاسیون اختصاصی

 کمک تشخیص به تواندمی که کرد استفاده MECP2 ژن نبودن
 4.کند

 اختلالات سایر با ذهنی ناتوانی: میکروسفالی در ژنتیک مشاوره
 جسمی، ناتوانی دارای بیماران درصد 32 حدود .است مرتبط

 4د.هستن میکروسفالی دارایدرصد  51 و رشد تاخیر دارایدرصد  05
 ناتوانی با مرتبط میکروسفالی موارد در مهمی نقش ژنتیک مشاوره

 اندازه آن در که شودمی اطلاق وضعیتی به میکروسفالی دارد. ذهنی
 جنس و سن هم افراد سایر با مقایسه در توجهی قابل طوربه فرد سر

 است. مغز غیرطبیعی رشد دهندهنشان اغلب و است ترکوچک خود
 یا و کروموزومی تواندمی که است ژنتیکی اولیه میکروسفالی

 هاییعفونت اثر در ثانویه میکروسفالی مقابل در .باشد ژنیتک
 و مخدر مواد معرض در قرارگرفتن یا و زیکا ویروس همچون
 میکروسفالی که هنگامی 05.شودمی ایجاد مادر توسط الکل مصرف

 ایزمینه ژنتیکی عوامل است ممکن ؛باشد همراه ذهنی ناتوانی با
 00.است همراه میکروسفالی با اغلب ARID د.نباش داشته وجود

 (online Mendelian inheritance in man) اینترنتی پایگاه براساس
(OMIM) برای جایگاه 32 تاکنون MCPH، نام به 

MCPH1-MCPH30 ژنتیک مشاوره روند در است. شده نامگذاری 
 به کردن شک صورت در ،ایران کشور در ذهنی ناتوانی

 هایلوکوس در جهش بالای شیوع علت به ابتدا در میکروسفالی،
MCPH1 و MCPH5 جایگاه دو این در موجود هایژن ایران، در 

 ژنتیکی علت که هنگامی 04(.3شکل گیرد )می قرار بررسی مورد
 در را بیماری عود خطر ژنتیک مشاور ؛شد مشخص میکروسفالی

 ژن وراثت، نحوه مانند مختلفی عوامل آنها کند.می ارزیابی خانواده
 نیز را بعدی هایبارداری در مبتلا فرزند داشتن شانس و درگیر خاص
 .(3 شکل) گیرندمی درنظر

 آوریجمع شامل آزمایش این (:Karyotyping) کاریوتایپینگ
 کشت آن از پس که است فرد هپارینه خون از نمونهلیتر میلی 52-1

 هایکروموزوم )کاریوتایپینگ( کاریوتایپ آزمایش شود.می داده
 معمولاً کند.می بررسی ساختار و شکل اندازه، تعداد، نظر از را فرد

 یا ذهنی ناتوانی خانوادگی سابقه که افرادی در کاریوتایپینگ
 در همچنین و دارند ژنتیکی اختلال از ناشی فیزیکی هایناهنجاری

 علت دقیق تشخیص شود.می انجام ناشناخته ذهنی ناتوانی با افرادی
 شدن، مضاعف حذف، هایجهش تشخیص و ذهنی ناتوانی ایزمینه

 از ؛شود ذهنی ناتوانی ایجاد باعث تواندمی که وارونگی و جابجایی
 هایمحدودیت از (.0جدول ) است روش این هایمزیت

 و عددی هایناهنجاری تواندمی فقط که است این کاریوتایپینگ
 هاکروموزوم در را (Mb52-1 از بیشتر )اندازه بزرگ ساختاری
 هایجهش یا هاژن تعداد در تغییرات تواندنمی اما؛ دهد تشخیص

 ولؤمس کروموزومی هایناهنجاری دهد. تشخیص را هاژن درون
 ممکن کاریوتایپ بنابراین .هستند ذهنی ناتوانی موارد از کمی تعداد
 تشخیص بدون را ایزمینه ژنتیکی علت موارد از بسیاری در است
 32.بگذارد باقی

 :(Chorionic Villus Sampling) کوریونی پرزهای از بردارینمونه
CVS نمونه برداشتن شامل که است تولد از قبل تشخیصی روش یک 

 مبتلا بیماران در است. ژنتیکی آزمایش برای جفت بافت از کوچک
 جنین آیا استفاده کرد تا مشخص گردد که CVS از توانمی FXS به

 ناتوانی ذهنی های تشخيصیها و تکنيکروش:  2 جدول

 محدودیت ها خطرات مزایای کلیدی روش تشخیصی

 ترهای کوچکعدم تشخیص جهش - ناتوانی ذهنیای تشخیص دقیق علت زمینه کاریوتایپینگ

 CVSبرداری از نمونه
تشخیص زودهنگام، میزان دقت بالا، و 

 های ژنتیکی خاصتوانایی تشخیص جهش
احتمال عفونت و  (یک درصد) نسقط جنی

 بردارییا خونریزی در محل نمونه
ناتوانی  به منجرهای ژنتیکی تمام جهشعدم شناسایی 

 ه نتایج مثبت کاذب یا منفی کاذبیاراو  ذهنی

 تشخیص دقیق و زودهنگام آمنیوسنتز
 4/9) خطر سقط جنینو  روش تهاجمی

 درصد(
و  های کروموزومیمحدود به ناهنجاری، محدودیت زمانی

 نتایج منفی کاذب

 آنالیز ریز آرایه کروموزومی
(Array-CGH) 

روش ، زمان کمتر، قدرت تفکیک بالاتر
 گیریتنوع در نمونهو  غیرتهاجمی

- 
مشکل در تفسیر ، هزینه بالا، ه نتایج مثبت کاذبیارا

های کروموزومی ناتوانی در تشخیص بازآراییو  نتایج
 متعادل

 یابی کل اگزومتوالی
(WES) 

تجزیه و تحلیل جامع تر نسبت به سایر 
 های موجودگزینه

- 
نتایج مثبت یا ، محدود مناطق غیر کدکنندهپوشش 

 دسترسی محدودو  هزینه بالا، منفی کاذب
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 برده ارث به ؛است اختلال این ولؤمس که را FMR1 ژن کامل جهش
 دهانه یا شکم طریق از سوزن یک کردن وارد شامل روش این ؟است
 پرزهای بافت از کوچکی نمونه آوریجمع برای جفت به مادر رحم

 تکرارهای تعداد بررسی برای جنین DNA سپس است. کوریونی
CGG ژن در FMR1 مانند هاییتکنیک از استفاده با PCR آنالیز یا 
 ؛باشد کامل جهش دارای جنین اگر شود.می آنالیز بلات ساترن

 و تشخیص برای توانندمی ژنتیک مشاور تخصصی نظر با والدین
 که شود مشخص اگر کنند. ریزیبرنامه تولد از پس مناسب حمایت

 اجازه والدین به تواندمی ژنتیک مشاور ؛نیست جهش دارای جنین
 این به توجه بگیرند. بارداری مورد در ایآگاهانه تصمیمات تا دهد
 قبل تشخیصی تهاجمی روش هر مانند CVS که است ضروری نکته

 زمانیبایستی  تنها و شتهدا همراه به را جنین سقط خطر کمی تولد، از
 از یکی است. آن خطرات از بیشتر آن بالقوه مزایای که شود انجام

 است بارداری 52-50 هفته اوایل درامکان انجام آن  CVS مزایای
 کندمی فراهم را ذهنی ناتوانی زودهنگام مدیریت و تشخیصکه 

هایی با فکر خاتمه بارداری و یا انوادهخبرای  تواندو می (0 جدول)
 CVS مزایای از دیگر یکی تولد فرزندی با نیازهای ویژه، مهم باشد.

 هایناهنجاری تشخیص دردرصد(  40-44دقت بالای آن )
 CVS نهایت درایجاد کننده ناتوانی ذهنی است.  کروموزومی

 ناتوانی مرتبط با خاص ژنتیکی هایجهش شناسایی برای تواندمی
 مشاوره امکان که شود استفاده شکننده X سندرم مانند ذهنی

، احتمال CVSخطرات  از یکی طرفی از کند.می فراهم را هدفمندتر
 عفونت احتمال همچنیندر حد یک درصد موارد است.  جنین سقط

 هایمحدودیت از دارد. وجود بردارینمونه محل در خونریزی یا
CVS ایجاد کننده  ژنتیکی هایجهش تمام تواندنمی که است آن

 ژنتیکی هایناهنجاری از برخی زیرا کند. شناسایی راناتوانی ذهنی 
 دیگر محدودیت د.ندار وجود جنین هایبافت درنبوده و  جفت در

CVS کاذب منفی یا کاذب مثبت نتایج است ممکن که است آن 
 نشان آزمایش که افتدمی اتفاق زمانی کاذب مثبت نتایج کند. ایجاد

 در که حالی در ؛است ژنتیکی ناهنجاری یک دارای جنین دهدمی
 که افتدمی اتفاق زمانی کاذب منفی نتایج نیست. اینطور واقع

 در ؛نیست ژنتیکی ناهنجاری دارای جنین ؛دهدمی نشان آزمایش
 به منجر تواندمی اشتباهات این دارد. وجود حقیقت در که حالی

 35د.شو خانواده برای غیرضروری سردرگمی یا اضطراب
 تشخیصی روش یک عنوان به آمنیوسنتز (:Amniocentesis) آمنیوسنتز

 هایناهنجاری تشخیص برای عمدتاً که است تولد از پیش
 روش شود.می استفاده ژنتیکی اختلالات برخی و کروموزومی

 مایع لیتر(میلی 02 )حدود کمی مقدار استخراج با آمنیوسنتز
 بین روش اینمعمولاً  شود.می انجام باردار زن یک رحم از آمنیوتک

 زودهنگام تشخیص امکان که شودمی انجام بارداری 02 تا 51 هفته

 که است شده اشاره 0 جدول در کند.می فراهم را ذهنی ناتوانی
 برای بیشتری زمان والدین به ؛تواندمی زودهنگام تشخیص

 خطر روش این تهاجمی ماهیت طرفی از دهد. آگاهانه گیریتصمیم
 یا جنین به آسیب یا خونریزی، عفونت، جمله از عوارض، از کمی
 این اما ؛است نادر خطرات این اگرچه دارد. همراه به را جفت

 رشد حال در جنین و مادر برای ایبالقوه خطرات تواندمی عوارض
 جنین سقط برایدرصد(  1/2ی )کم خطر این، بر علاوه باشد. داشته
 بارداری 02 و 51 هفته بین روش این که شد ذکر پیشتر دارد. وجود
 برای زودهنگام منطقی فرصت بازه، این که حالی در ؛شودمی انجام

 برای موجود هایگزینه است ممکن ؛کندمی فراهم را تشخیص
 روبرو محدودیت با را بارداری خاتمه به تمایل صورت در والدین

 کروموزومی هایناهنجاری تشخیص بر اول درجه در آمنیوسنتز کند.
 علل سایر است ممکن نتیجه در .دارد تمرکز داون سندرم مانند

 را محیطی عوامل یا ژنی تک اختلالات مانند ذهنی هایناتوانی
 برخوردار بالایی دقت از آمنیوسنتز که حالی در ندهد. تشخیص

 به .دهد رخ است ممکن کاذب منفی نتایج نیست. خطاناپذیر؛ است
 به اشتباه به ذهنی ناتوانی با جنین یک است ممکن که معنی این

 30.شود شناخته سالم عنوان
 ریزآرایه تحلیل و تجزیه (:CMA) کروموزومی آرایه ریز آنالیز

 تکنیک یک (Chromosome Microarray Analysis) کروموزوم
 بالاتری وضوح با را فرد یک هایکروموزوم که است آزمایشگاهی

 با افرادی برای CMA . معمولاًکندمی بررسی کاریوتایپ به نسبت
 دارای افراد همچنین و رشد تاخیر با یا توضیح غیرقابل ذهنی ناتوانی

است؛  ژنتیکی اختلال یک دهندهنشان که فیزیکی هایناهنجاری
 کپی تعداد تغییرات تواندمی CMA 4(.0جدول ) شودمی توصیه

(CNVs) دهد. تشخیص نیز را CNV طبیعی عملکرد توانندمی ها 
 جمله از مختلف رشدی اختلالات به منجر و کنند مختل را هاژن

 عود خطر تردقیق هایتخمین ارایه در CMA شوند. ذهنی ناتوانی
 33است. مفید ،رشد تاخیر یا ذهنی ناتوانی سابقه با هایی خانواده برای

 با که را ذهنی ناتوانی ژنتیکی علت تواندمی CMA موارد، برخی در
 شناسایی را است نشده داده تشخیص قبلی بارداری در کاریوتایپ

 تولد از پیش هایمشاوره ارایه برای توانمی اطلاعات این از کند.
 هایمزیت از یکی 34.کرد استفاده آینده هایبارداری برای تردقیق
 با مقایسه در CMA بالاتر وضوح روش، این در توجه قابل

 کروموزومی تعادل عدم تشخیص امکان و است کاریوتایپینگ
 استفاده با است ممکن که کندمی فراهم را (Kb52 تا Mb1) کوچکتر

 را CMA نتایج همچنین نباشند. مشاهده قابل دیگر هایروش از
 کاریوتایپ که حالی در .آورد دست به روز چند عرض در توانمی
 انواع روی بر توانمی را CMA بکشد. طول هاماه تا هاهفته تواندمی

 داد انجام بافتی هاینمونه یا بزاق، خون، جمله از ها،نمونه از مختلفی
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 CMA طرفی از شود. آوریجمع غیرتهاجمی صورتبه تواندمی که
 ایجاد کاذب مثبت نتایج تواندمی که دارد بالایی ویژگی و حساسیت

 تست تشخیصی ابزارهای سایر با مقایسه در نیز هزینه نظر از کند.
 متعادل کروموزومی هایبازآرایی تواندنمی CMA است. گرانی نسبتاً

 دادن دست از بدون هاکروموزوم بین ژنتیکی مواد تبادل شامل که را
 از حاصل نتایج تفسیر دهد. تشخیص ؛است ژنتیکی مواد افزایش یا

 31ت.اس دشوار تست، این

 شامل WES: (Whole Exome Sequencing) اگزوم کل یابیتوالی
 تواندمی که است فرد یک ژنوم پروتئین کدکننده مناطق توالی تعیین

 نشانه هیچ که زمانی ویژه به ؛باشد مفید ذهنی ناتوانی تشخیص در
 برخلاف باشد. نداشته وجود ذهنی ناتوانی ژنتیکی علت از واضحی

CMA ؛است تکرار یا حذف دنبال به فقط که WES طیف تواند می 
 نوکلئوتیدی، تک انواع جمله از ژنتیکی هایناهنجاری از وسیعی

 کند شناسایی نیز را ساختاری تغییرات و کوچک هایحذف ها،درج
 قرار بررسی مورد نیز پروتئین کننده کد ناحیه WES در .(0جدول )

 هایجهش از درصد 01د شومی زده تخمین که جایی ؛گیردمی
 بازه WES نتیجه در دهد.می رخ آنجا در ذهنی ناتوانی کننده ایجاد

 Sanger یابیتوالی همچون هاییروش به نسبت بالاتری تشخیصی
 تشخیص همزمان طوربه ژن چندین در را هاجهش تواندمی وداشته 

 زیرا ت.اس هاداده تفسیر WES هایچالش از یکی حال، این با .دهد
WES ؛کند شناسایی را ژنتیکی هایواریانت از زیادی تعداد تواندمی 

 خیمخوش یک کدام و بیماری باعث هاگونه کدام که این تعیین اما
 دیده آموزش متخصص یک از ژنتیک مشاوره است. دشوارهستند؛ 

 و کنند درک را WES نتایج تا کندمی کمک هاخانواده و افراد به
 مزیت ترینمهم 33.گیرند آگاهانه تصمیمات آن پیامدهای براساس

 طوربه را ژن هزار هاده تحلیل و تجزیه امکان که است آن روش این

 ارایه بیمار ژنتیکی ساختار از جامعی دید و کندمی فراهم همزمان
 عوامل انواع تشخیص احتمال گسترده تحلیل و تجزیه این دهد.می

 جدید بیماری ایجادکننده هایژن شناسایی وداده  افزایش را ژنتیکی
 یا مثبت نتایج است ممکن WES مقابل، در سازد. می پذیرامکان را

 شود. نادرست تشخیص به منجر تواندمی که کند ایجاد کاذب منفی
 از غیرکدگذاری مناطق در را مهمی ژنتیکی تغییرات WES طرفی، از

 به دسترسی و شتهدا بالایی هزینه بیماران اکثر برای و دهدمی دست

 35ت.اس محدود آن

 ناشنوایی یا ییشنواکم
 سیستم وسیله به صوتی امواج آن در که است حسی فرآیند شنوایی

 بلدسی 51 طبیعی شنوایی آستانه شود.می تفسیر و شناسایی شنوایی
 بلدسی 41-32 آستانه در معمولی گفتگوی یک فرآیند و است
 اختلال ینترشایع (Hearing Loss: HL) ییشنواکم افتد.می اتفاق
 دهد.می قرار تاثیر تحت سنی هر در را فرد و است عصبی - حسی

 دچار جهان سراسر در نفر میلیون 433 قریبات WHO گزارش براساس
 تا تعداد این ؛نشود انجام پیشگیرانه اقدامات اگر و هستند ییشنواکم

 براساس 30رسید. خواهد نفر میلیون 422 از بیش به 0212 سال
 باتوجه مختلف یهاجمعیت بین در ییشنواکم شیوع WHOش گزار

 ازدواج وقوع است. متفاوت جغرافیا و فرهنگ قومیت، مذهب، به
 قابل درصد و است درصد 52 تا 02 حدود خاورمیانه در فامیلی

 را خود نزدیک خویشاوندان فامیلی ازدواج ایران جمعیت از توجهی
 ازدرصد  30 شودمی زده تخمین که طوری به 34.دهندمی ترجیح
 شیوع داده نشان ایران در طالعاتم 42است. فامیلی ایران در هاازدواج

 دنیا به فامیلی ازدواج با والدینی از که کودکانی بین در ییشنواکم
 غیرفامیلی ازدواج با والدینی از که کودکانی با مقایسه در ؛آیندمی

 است بدیهی بنابراین .است بیشتر توجهی قابل طور به ؛شوندمی متولد

 مغلوب

 ، محل ضايعه، شدت و موارد مرتبطجهت گيری، سبب شناسی، سن بروزقسيم بندی ناشنوايی از لحاظ فنوتيپ بالينی، : ت 4شکل 

 عمیق
(70 ds) 

 غالب

 ناشنوایی

 شدت محل ضایعه سن بروز فنوتیپ بالینی جهت گیری سبب شناسی

 سندرمی غیرسندرمی

 سندرم پندرد

 سندرم آشر

 سندرم تریچرکولین

 سندرم آلپورت

 یک طرفه بودن دوطرفه بودن

 ژنتیکی غیرژنتیکی

پس از صحبت 
 کردن کودک

قبل از صحبت 
 کردن کودک

 انتقالی )محیطی(

 عوامل ناشناخته

 ملایم
(16-25 ds) 

حسی عصبی 
 )مرکزی(

 خفیف
(20-40 ds) 

 متوسط مختلط
(41-55 ds) 

کم شنوایی حسی عصبی 
 ناگهانی ایدیوپاتیک

 بلنددر معرض صدای 

 شدید
(56-70 ds) 

بیماری خود ایمنی 
 گوش داخلی

 افزایش سن

 BORسندرم 
 عفونت

 غیرسندرمی

 ضربه فیزیکی
 میتوکندریایی وابسته به جنس اتوزومال

 وجود تومور در گوش یا مغز

 عوارض برخی از داروها

 تجمع جرم در گوش
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 الگوی با هاییبیماری نرخ افزایش در سزاییاثر به فامیلی ازدواج که
 45.دارد مغلوب اتوزومال وراثت

 گوش آناتومی
 را تعادل و شنوایی ولیتؤمس که است ایپیچیده عضو گوش
 و میانی گوش خارجی، گوش اصلی بخش سه از وشته دا برعهده
 گوش، لاله شامل خارجی گوش است. شده تشکیل داخلی گوش

 صوتی امواج گوش از قسمت این است. صماخ پرده و گوش مجرای
 کند.می هدایت گوش کانال داخل به را آنها و کرده آوریجمع را

 هوا از پر فضایی و صماخی حفره استاش، لوله شامل میانی گوش
 حاوی قسمت این استخوان .دارد قرار گوش پرده پشت در که است

 گوش به گوش پرده از را صوتی ارتعاشات که است استخوانچه سه
 یک است که حلزون شامل داخلی گوش کند.می منتقل داخلی

بوده  ریز مویی هایسلول از پوشیده و مایع از پر شکل مارپیچی عضو
 مغز به سپس و کرده تبدیل الکتریکی سیگنال به را صوتی امواج و

 وظیفه که است دهلیزی سیستم شامل داخلی گوش کند.می ارسال
 40د.دار عهده بر نیز را فضایی گیریجهت و تعادل حفظ

 ناشنوایی یا ییشنواکم شناسی سبب
 منشا با دسته سه به ناشنوایییا  ییشنواکم شناسیسبب لحاظ از

 شود.می تقسیم ناشناخته و غیرژنتیکی ژنتیکی،
 شامل ییشنواکم برای ژنتیکی علل عمده: ناشنوایی ژنتیکی علل
 از کپی یک تنها توارث، نوع این در که است غالب اتوزومال وراثت

 کودک در ییشنواکم ایجاد برای والدین از یکی از یافته جهش ژن
 دو هر مغلوب، اتوزومال وراثت الگوی در که حالی در .است کافی
 فرزندشان تا کنند حمل را یافته جهش ژن از نسخه یک ستیبای والد

 بر واقع هایژن روی بر X به وابسته وراثت 34.شود ییشنواکم دچار
 کروموزوم از نسخه دو زنان که آنجا ازاثر گذاشته و  X کروموزوم

X با مرتبط ییشنواکم ؛دارند نسخه یک تنها مردان و دارند X مردان 
 وراثت الگوی در دهد.می قرار تاثیر تحت زنان از شدیدتر را

 منتقل فرزندانش همه به مادر از میتوکندریایی DNA میتوکندریایی،
 43.شود شنوایی کاهش باعث تواندمی نیز جهش نوع این که شودمی

 در قرارگرفتن نظیر مواردی :ناشنواییشنوایی یا کم غیرژنتیکی علل
 داخلی گوش مویی هایسلول به تواندمی که بلند صدای معرض
 عوارض فیزیکی، ضربه ها،عفونت انواع سن، افزایش ؛برساند آسیب
 گوش در جرم تجمع ها،بیوتیکآنتی و درمانیشیمی داروهای برخی

 مستعد را فرد که هستند عواملی همه گوش، یا مغز در تومور وجود و
 کند.می غیرژنتیکی ییشنواکم یا ناشنوایی

مسبب  ناشناخته علت :ناشنواییشنوایی یا ناشناخته کم علل
است  ایزمینه هایمکانیسم یاشنوایی یا ناشنوایی در مورد عوامل کم

 ناگهانی عصبی حسی ییشنواکم است. نشده شناخته کامل طورهکه ب
 ییشنواکم دچار آن در فرد که است وضعیتی (ISSHL) ایدیوپاتیک

 ظاهری محرک یا دلیل هیچ بدون گوش، دو هر یا یک در ناگهانی
 ایمنی سیستم (AIED) داخلی گوش ایمنی خود بیماری در شود.می

 شود.می شنوایی کاهش به منجر وکرده  حمله داخلی گوش به بدن
 به هنوز وضعیت این ایزمینه هایمکانیسم و هامحرک حال، این با

 44(.4شکل ) اندنشده شناخته خوبی
 مرکزی و محیطی دسته دو به ضایعه، محل به توجه با ناشنوایی

 است ناشنوایی از نوعی انتقالی، یا محیطی ناشنوایی .شودمی تقسیم
 انرژی تبدیل در نقص یا و اصوات انتقال توانایی در نقص علت به که

 پارگی آلرژی، گوش، درون مایع اختلالات عصبی، امواج به صوتی
-حسی یا مرکزی ناشنوایی دهد.می رخ گوش جرم و گوش پرده

 ناشنوایی نوعی (Sensorineural Hearing Loss: SNHL) عصبی
 و بلند انفجار سن، افزایش اثر در که است داخلی گوش با مرتبط
 شنوایی تومورهای و داروها جانبی اثرات گوش، به صوتی آسیب
 مختلط ناشنوایی عنوان به که ناشنوایی از دیگری نوع .شودمی ایجاد

 عصبی-حسی و انتقالی نقص نوع دو هر شامل ؛شودمی یاد آن از
 رخ سر به ضربه و هاعفونت ژنتیکی، اختلالات اثر در کهاست 

در  شدت اساس بر توانمی را شنوایی اختلالات این، بر علاوه دهد.می
بندی ، شدید و عمیق تقسیممتوسط، خفیف ،ملایمپنج دسته شامل 

 )دو گیریجهتتوان بر حسب کرد. همچنین اختلالات شنوایی را می
 کودک کردن صحبت از )قبل شروع سن و بودن( طرفه یک یا طرفه

 زبانی پیش ییشنواکم معمولاً کرد. بندیطبقه آن( از پس یا
(Prelingual) ییشنواکم نوع این دهد.می رخ سالگی 3 تا 0 از قبل 

 ییشنواکم اگر رد.دا وجود تولد بدو درکه  باشد مادرزادی تواندمی
 Prelingual ییشنواکم به مبتلا کودکان ؛نشود مدیریت درستی به

 شوند. مشکل دچار زبانی و گفتاری هایمهارت رشد در است ممکن
 دارد اشاره شنوایی کاهش به (Postlingual) زبانی پس ییشنواکم
 حالت این افتد.می اتفاق کودک توسط زبان یادگیری از پس که
 درجات 34.دهد رخ بزرگسالی تا کودکی از سنی هر در تواندمی

 صداهای شنیدن در مشکل با )همراه ملایم است ممکن ناشنوایی
 بسیار صداهای و آواها شنیدن توانایی )عدم شدید بسیار یا و آهسته(

 یا و دائم است ممکن اختلال، این همچنین .باشد بینابین یا و قوی(
 براساس شنوایی اختلالات بالینی، فنوتیپ نظر از باشد. پیشرونده
 اول نوع در شوند.می بندیطبقه بودن غیرسندرمی یا سندرمی

 اختلالات و علایم یی،شنواکم یا و ناشنوایی بر علاوه )سندرمیک(
 یا و ناشنوایی غیرسندرمیک، حالت در دارند. وجود نیز دیگری

 41یست.ن میعلا سایر با همراه و بوده بیماری علامت تنها ییشنواکم
 ناشنوایی نتیجه بودن( )لال تکلم توان عدم که است ذکر قابل البته
 عدم آن عامل و شودمی دیده بیماران گروه دو هر در و بوده

 در ناشنوایی هرچه است. دادن گوش راه از تکلم مهارت یادگیری
 توان عدم احتمال ؛شود درمان وشده  داده تشخیص ترپایین سنین
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 43(.4شکل د )یابمی کاهش نیز تکلم
 ناشنوایی با مرتبط شایع سندرم سه در ژنتیک مشاوره

 گفته شنوایی کلی یا جزئی کاهش به سندرمیک ییشنواکم
 از بیش امروز به تا است. همراه دیگر هاینشانه و علایم با که شودمی

 از برخی که است شده شناخته ناشنوایی با مرتبط سندرم 422
 تریچرکولین، سندرم آشر، سندرم پندرد، سندرمشامل  آنها ترینمهم

 45هستند. BOR سندرم و آلپورت سندرم
 اختلال یک پندرد سندرم :(Pendred syndrome) پندرد سندرم
 قرار تاثیر تحت را تیروئید غده و شنوایی که است مغلوب اتوزومال

 ییشنواکم یک دارای Pendred سندرم به مبتلا افراد معمولاً دهد.می
 شنوایی، افت دارد. وجود تولد بدو از که هستند متوسط تا خفیف

 روند در اگر 40.است داخلی گوش رشد در ناهنجاری از ناشی
 بر علاوه که شود روبرو بیماری با حاذق مشاور ژنتیک، مشاوره
 سندرمباشد؛ به  )گواتر( تیروئید غده بزرگی دچار شنوایی، کاهش
 این به مربوط ژن ستیبای بعدی گام در .(1 شکل) کندمی شک پندرد

 جهش دلیل به شده نامبرده سندرم گیرد. قرار ارزیابی مورد سندرم
 5کروموزوم بلند بازوی روی بر که شودمی ایجاد SLC26A4 ژن در

 اگزون 05 ژن این سازد.می را پندرین نام به پروتئینی و دارد قرار
 و کندمی مختل را پندرین عملکرد SLC26A4 ژن در جهش دارد.
 سندرم با مرتبط شنوایی کاهش و تیروئید غیرطبیعی عملکرد به منجر

 و درجه ارزیابی برای آنها از که شنوایی هایتست شود.می پندرد
 مشاوره روند ؛شودمی استفاده پندرد سندرم با مرتبط ییشنواکم نوع

 مشخص تواندمی خون آزمایش همچنین .کندمی تسریع را ژنتیک
 یا اسکن تیسی ؟خیر یا کندمی کار درستی به تیروئید غده که کند

MRI تیروئید غده شکل و اندازه ارزیابی برای است ممکن نیز 
 تشخیص برای رایج روش یک سانگر یابیتوالی شود. استفاده
 است. پندرد سندرم با مرتبط SLC26A4 ژن در موجود هایجهش

 سندرم به مبتلا افراد به تواندمی سمعک و حلزون کاشت نهایت در
 44.کند کمک پندرد

 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 ژنتیکی اختلال یک آشر سندرم: (Usher syndrome) آشر سندرم
 علت ینترشایع عنوان به سندرم این از که است مغلوب اتوزومال

 نوعسه (.1 شکل) شودمی یاد ترکیبی نابینایی و ناشنوایی ژنتیکی
 شدت و علایم شروع، سن براساس که دارد وجود آشر سندرم
یک  نوع آشر سندرم د.نشومی بندیطبقه بینایی و شنوایی کاهش

 کاهش و تعادلی مشکلات عمیق، مادرزادی ناشنوایی بامعمولاً 
 یابد.می تظاهر ؛شودمی شروع کودکی دوران از که بینایی تدریجی

 بدو از شدید تا متوسط شنوایی کاهش با معمولاً 0 نوع آشر سندرم
 بزرگسالی یا نوجوانی از که بینایی کاهش تدریجی شروع و تولد

 و شنوایی کاهش با 3 نوع آشر سندرم یابد.می تظاهر ؛شودمی شروع
 شروع نوجوانی یا کودکی دوران در که یابدمی بروز پیشرونده بینایی

 در که شودمی ایجاد هاییژن در جهش اثر در آشر سندرم شود.می
 ینترشایع دارند. نقش چشم شبکیه و داخلی گوش عملکرد و رشد

 م یککروموزو بلند بازوی روی بر ژن این دارد. نام USH2A ژن
 دارای نامبرده ژن کند.می کد را آشرین نام به پروتئینی واشته د قرار
 دلیل به آشر سندرم با مرتبط شنوایی کاهش است. اگزون 50

 که است داخلی گوش مویی هایسلول عملکرد یا رشد در ناهنجاری
ارسالی به مغز  الکتریکی های سیگنال به صوتی امواج تبدیل ولؤمس

 12است.
 سندرم: (Treacher colin syndrome) تریچرکولین سندرم

 اتوزومال وراثت الگوی با نادر ژنتیکی اختلال یک تریچرکولین
 TCOF1، POLR1C ژن سه از یکی در جهش اثر در که است غالب

 هایبافت سایر و هااستخوان رشد بر وشده  ایجاد POLR1D یا
 ژن در جهش از ناشی TCS موارد بیشتر گذارد.می تاثیر صورت

TCOF1 دارای نامبرده ژن دارد. قرار 1 کروموزوم روی بر که است 
 فک و گونه هایاستخوان شامل سندرم این علایم است. اگزون 04

 کوچک، هایگوش کام، شکاف کوچک، چانه نیافته، توسعه
 است تنفسی مشکلات و چشمی هایناهنجاری شنوایی، کاهش

 از هاژن این از کدام هر در جهش شناسایی برای معمولاً 15.(1 شکل)
 (،Sanger sequencing) سانگر یابیتوالی مانند مختلفی هایتکنیک

 (WES) اگزوم کل یابیتوالی و (NGS) بعدی نسل یابیتوالی
 10.شودمی استفاده

 یک آلپورت سندرم: (Alport syndrome) آلپورت سندرم
 درگیر را هاچشم و هاگوش ها،کلیه که است نادر ژنتیکی اختلال

 ایجاد هاییژن در جهش اثر در بیماری این .(1 شکل) کندمی
 سندرم کنند.می کد را IV نوع کلاژن هایپروتئین که شودمی

 به مختلفی الگوهای با تواندمی خاص ژنتیکی جهش به بسته آلپورت

 ناشنوایی سندرمی

 سندرم آشر، سندرم آلپورت

 سندرم پندرد

 سندرم آشر
 سندرم آلپورت
 سندرم پندرد

 تریچرکولینسندرم 
 Branchiootorenalسندرم 

 سندرم تریچرکولین

 Branchiootorenalسندرم آلپورت، سندرم 

 سندرمیغیرناشنوایی 

WES 

 

WGS 

 های رايج با ناشنوايی سندرمیهای درگير در سندرمندام: ا5شکل 
 سندرمیبه همراه آيديوگرام مرتبط با حالت غير
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 در که است X با مرتبط آلپورت سندرم شکل ینترشایع برسد. ارث
 این شود.می ایجاد X کروموزوم بر واقع COL4A5 ژن در جهش اثر

 ناقل توانندمی زنان که حالی در .گذاردمیاثر  مردان بر عمدتاً شکل
 کمتر شکل غالب، یا مغلوب اتوزومال الگوی باشند. ژنی جهش

 آلپورت سندرم در مشخص بالینی علایم است. آلپورت سندرم رایج
 چشمی هایناهنجاری و شنوایی کاهش کلیه، پیشرونده بیماری شامل
 دوران در ییشنواکم معمولاً است. رتینوپاتی و مروارید آب مانند

 کند. پیشرفت کامل ناشنوایی تا تواندمیشده و  شروع کودکی
 عملکرد آزمایش ژنتیک، آزمایش شامل آلپورت سندرم تشخیص

 13.است بینایی و شنوایی ارزیابی و ادرار آزمایش کلیه،

 BORم سندر: BOR (Branchiootorenal syndrome) سندرم
 جمله از بدن از قسمت چندین رشد بر که است ژنتیکی اختلال یک

 الگوی با معمول طوربهاثر گذاشته و  گردن و هاکلیه ها،گوش
 در جهش اثر در BOR سندرم رسد.می ارث به غالب اتوزومال

 ایجاد PAX2 و EYA1، SIX1، SIX5 جمله از مختلف ژن چندین
 از بدن مختلف هایبافت اولیه رشد در مهمی نقش هاژن این شود.می

 در حتی BOR سندرم علایم دارند. گردن و کلیه گوش، جمله
 باشد. متغیر تواندمی یکسان ژنتیکی جهش با هاییخانواده
 گوش هایناهنجاری دلیل به شنوایی کاهش شامل رایج هایویژگی
 و گردن( در تولد بدو در موجود های)ناهنجاری فیستول داخلی،

 دو هر یا یک )نارسایی کلیوی آژنزی مانند کلیوی هایناهنجاری
 13(.1 شکل) است کلیوی دیسپلازی یا کلیه(

 (Non-Syndromic Hearing Loss: NSHL) غیرسندرمی ناشنوایی

 ییشنواکم موارد کل ازدرصد  12-32 تقریباً ژنتیکی علل
 درصد حال، این با دهند.می تشکیل را جهان سراسر در مادرزادی

 محیطی عوامل سایر و مطالعه مورد جمعیت به بسته است ممکن دقیق
 ازدرصد  53اً تقریب ایران در که طوریبه .باشد متفاوت آن در دخیل

 14است. ژنتیکی علل به مربوط مادرزادی، ییشنواکم موارد کل
 ترتیب به که هستند غیرسندرمی ییشنواکم ولؤمس ژن 551 امروزه
 مرتبط ژن 1 مغلوب، اتوزومال ژن 53 غالب، اتوزومال ژن 41 دارای

 موارددرصد  52 دودح 11.هستند Y با مرتبط شنوایی نوروپاتی و X با
 از بیش و بوده هتروژن بسیار که است غیرسندرمی شکل به ناشنوایی

 آن نوع ترینمتداول که است شده شناخته آن در لوکوس 522
 هایجهش ازدرصد  12. است (ARNSHL) اتوزومی مغلوب

 13.است 03 کانکسین در جهش علت به مغلوب، اتوزومال
 مغلوب اتوزومال غیرسندرمی ناشنوایی ژنتیک مشاوره

 از ناشنوایی منشا شدن مشخص برای ژنتیک، مشاوره جلسه در
 أمنش تواندمی غیرسندرمی ناشنوایی شود.می گرفته حال شرح بیمار

 ژنتیک مشاور دهد. رخ عفونت ایجاد اثر بر یا و باشد داشته ژنتیکی
 ستیبای حال شرح تکمیلضمن  ،ژنتیکیوضعیت با منشأ  در

 شایع علل از یکی GJB2 ژن در جهش کند. رسم نامهشجره

 قرار 53 کروموزوم روی GJB2 ژن است. سندرمی غیر ییشنواکم
 ایجاد در که کندمی کد را 03 کانکسین نام به پروتئینی و دارد

 ژن این دارد. نقش داخلی گوش حلزون در دارشکاف اتصالات
 ازدرصد  1/53ر د GJB2 جهش ایمطالعه در است. اگزون 0 دارای

 نگردید. مشاهده GJB6 در جهشی هیچ و شد مشاهده ایران جمعیت
 ناشنوایی ولؤمس GJB6 معمولاً که دندهمی نشان هاداده این

های استان در GJB2 ژن جهش فراوانی 15.نیست ایرانی غیرسندرمیک
شرقی  آذربایجانهای استان و درصد( 30گیلان، مازندران و گلستان )

 قوم در GJB2 فراوانی است. بالا درصد( 00) غرب شمال در و غربی
 ایخاورمیانه و آسیایی آمریکایی، آفریقایی هیسپانیک، سفیدپوست،

 درصد 55 ودرصد  41 ،صفر درصد ،درصد 53 ،درصد 00 ترتیب به
 ژنتیک تحقیقات مرکز توسط شده انجام جامع تحقیقات در 10است.

 ژن 13 تنوع گذشته، سال 02 طی توانبخشی و بهزیستی علوم دانشگاه
 انواع است. شده مشاهده ایران در NSHL به مبتلا هایخانواده در

GJB2، SLC26A4، MYO15A، MYO7A، CDH23، و TMC1 به 
 4/3درصد،  31/4درصد،  1/53درصد،  01/53درصد،  1/53 ترتیب

 14ند.دهمی تشکیل را NSHL موارددرصد  44/4درصد و 
 صورت در و نامهشجره بررسی پرونده، دیدن با ژنتیک متخصص

 .کندمی توصیه را مربوطه ژنتیکی آزمایش انجام گوش، نوار نیاز
 ارثی ناشنوایی ولؤمس ژن ینترشایع برای ابتدا در ژنتیک آزمایش

 جواب بودن منفی صورت در و شودمی انجام (GJB2) 03 کانکسین
 دخیل هایژن تمامی بررسی ژنتیک، متخصص تشخیص و تست این
 آمریکا پزشکی ژنتیک کالج توصیه به گردد.می توصیه ناشنوایی در

(ACMG) ژن DFNB (GJB2/GJB6) اول مرحله عنوانبه هنوز 
 برای DFNB1 ژن نواحی زیرا .شودمی پیشنهاد ناشنوایی ژنی تحلیل

 سبب هاژن این با بررسی شروع دلیل همین به و هستند رایج ناشنوایی
 هایجهش بالای فراوانی شود.می هزینه در یبیشتر جوییصرفه

GJB2 است. شده ثابت جهان سراسر در وراثتی ناشنوایی در 
DFNB1 غیرسندرمی شنوایی دادن دست از علت ینترشایع عنوان به 

 آزمایش انجام با ایران ژنتیکی مراکز بیشتر است. شده شناخته
 صورت در و کنندمی آغاز را ژنتیکی ارزیابی ، DFNB1 روی بر

 ژن دو کنند.می استفاده NGS بر مبتنی هایروش از منفی، نتایج
 قرار محل این در GJB6 و GJB2 شنوایی دادن دست از با مرتبط
 در نقصی مرتبط، هایآزمون با و ژنتیک مشاورهحین  اگر دارند.

 (.3شکل گردد ) انجام WES ستیبای ؛شود مشاهده 03 کانکسین
 PCR پرایمرهای شود.می انجام سانگر روش با  GJB2 ژن بررسی

 توالی هایداده سپس اند.شده طراحی ژن اگزون دو هر تکثیر برای
 یا تغییر هرگونه تا شودمی مقایسه GJB2 ژن برای مرجع توالی با

 توالی شود. شناسایی ؛باشد مرتبط ناشنوایی با است ممکن که جهش
 GJB2 هایجهش نقش بررسی برای گسترده طوربه Sanger سنجی
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 از جهش تعدادی و گرفته قرار استفاده مورد غیرسندرمی ناشنوایی در
 ییشنواکم با که است کرده شناسایی را 35delG.cج رای جهش جمله
 WES از قبل GJB2 ژن سانگر یابیتوالی شودمی توصیه ند.مرتبط

 0 اگزون UTR´1 توانمی سانگر یابیتوالی روش با زیرا .گیرد قرار
 مناطق این پوشش داد. پوشش را 5 اگزون در Non-coding مناطق و

 روش عنوانبه یستیبا MLPA روش همچنین است. ضعیف WES در
 پزشک 32.گیرد قرار شده شناخته هایGJB2 بررسی مکمل

 اتفاق مدنظر ژن همان در جهش که این از اطمینان برای متخصص
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 با دهد.می قرار مدنظر را Co-segregation ؛دیگر ژن نه و افتاده
 فنوتیپ چند یا دو آیا که فهمید توانمی Co-segregation از استفاده

 یا خانواده یک در همزمان صورت به خاص ژن یک از مشابه
 تشخیص در امر این ؟خیر یا است رسیده توارث به جمعیت
 حتی و هابیماری با مرتبط هایژن شناسایی ژنتیکی، هایبیماری
ستی بای ؛باشد AR وراثت الگوی اگر بنابراین .است مفید آنها درمان

 دارد وجود مادر در هم و پدر در هم معیوب ژن آیاگردد که  بررسی
برای بایستی گردد؛  مشخص آن بودن پاتوژن که صورتی در؟ خیر یا

 اطلاع نیز خانواده اعضای دیگر به درمان سپس و تشخیص تکمیل
 مطمئن ستیبای حاذق مشاور ژنتیک، مشاوره روند در 35شود. داده
باشد.  نبوده عفونت علت به بیمار، برای شده ایجاد اختلال که شود

 شنوایی آزمون یک که تمپانومتری تست بایستی منظور اینبرای 
 عملکرد و گوش پرده حرکت تست این در ردد.گ انجام ؛است

 تمپانومتری دستگاه که صورت این به. شودمی سنجیده میانی گوش
 را هاتمپانوگرام کند.می بررسی را گوش پرده پاسخ فشار، تغییر با
 را میانی گوش مختلف شرایط که خاصی الگوهای براساس توانیم

 بندیطبقه C نوع و B نوع ،A نوع مختلف انواع به دهندمی نشان

 کار درستی به میانی گوش که دهدمی نشان A نوع تمپانوگرام کرد.
 پرده میانی، گوش در مایع وجود اغلب B نوع تمپانوگرام کند.می

 دهد.می نشان را گوش مجرای انسداد یا شده سوراخ گوش
 عملکرد یا میانی گوش منفی فشار دهندهنشان C نوع تمپانوگرام

 30است. استاش شیپور ضعیف

 غالب اتوزومال سندرمی غیر ناشنوایی

 ارث به غالب اتوزومال الگوی در تواندمی غیرسندرمی ییشنواکم
 ییشنواکم به مبتلا افراد در ژن 04 حداقل در جهش برسد.

 فراوانی علت به است. شده شناسایی غالب اتوزومال غیرسندرمی
 ایرانی هایخانواده روی بر خاصی مطالعه وراثتی، الگوی این کمتر

 33ت.اس نشده انجام زمینه این در

 گیرینتیجه
 ژنتیکی اختلالات مدیریت مهم هایجنبه از یکی ژنتیک، مشاوره

 بیماری ایزمینه علل تا کندمی کمک هاخانواده به زیرا .است شایع
 بیماری این عود احتمال مورد در اطلاعاتی و کنند درک را فرزندشان

 که شود مشخص اگر دهد.می ارایه آنها به آینده هایبارداری در
 به تواندمی ژنتیک مشاوره ؛است ژنتیکی ذهنی ناتوانی علت

 را آینده هاینسل به بیماری این انتقال شانس تا کند کمک هاخانواده
 مورد در اطلاعاتی توانندمی ژنتیک مشاوران همچنین کنند. درک

 در تا کندمی کمک والدین به که دهند ارایه تولد، از قبل آزمایش
 در باشند. داشته آگاهانه گیریتصمیم خود باروری انتخاب مورد
 ؛است رایج هافرهنگ برخی در هنوز فامیلی هایازدواج که حالی

 قصد که هاییزوج برای را ژنتیک مشاوره متخصصان، از بسیاری
 سابقه اگر خصوص به .کنندمی توصیهازدواج فامیلی دارند؛ 

 تشخیص یک اگر باشد. داشته وجود ژنتیکی اختلالات خانوادگی
 دومین ابتلای از تواندمی ژنتیک مشاوره ؛شود انجام دقیق ژنتیکی
 اوقات گاهی و کند جلوگیری رایج اختلال دو این به آنها کودک

 مشاوره این طی شود. منجر خاص درمان یک ارایه به تواندمی
 از آن توارث الگوی تعیین و ژن شدن مشخص برای لازم اطلاعات
 حتی شرایط، بررسی با ژنتیک متخصصان شود.می دریافت هاخانواده
 آن به شبیه موارد و آزمایشگاهی لقاح انجام به را زوجین است ممکن
 با ژنتیک مشاوره موفقیت بر زیادی اثر فرهنگی عوامل نمایند. تشویق

 ازدواج وجود دلیل به هازوج برای مشاوره نوع این دارد. افراد این
 با یکدیگر با ناشنوا دو ازدواج موارد در خصوص به فامیلی،

 قابل وراثت نحوه که زمانی مخصوصاً  .شودمی روبرو پیچیدگی
 و بالقوه خطرات شناسایی به تواندمی ژنتیک مشاوره نباشد. تشخیص

 خطرات، این رساندن حداقل به چگونگی مورد در راهنمایی ارایه
 که هاییخانواده و افراد برای ژنتیک مشاوره نهایت در کند. کمک
 ذهنی ناتوانی جمله از ارثی هایبیماری خطر معرض در است ممکن

 است. اهمیت حائزد؛ باشن ناشنوایی و

 ارزيابی بالينی

 بالينی معاينه

 تست شنوايی
 سنجی

 مشاوره ژنتيک

 آزمايش ژنتيک

 آزمايش

 تک ژنی

WES 

WGS 

  یک معاینه بالینی جامع شامل ارزیابی دقیق سیستم شنوایی برای تعیین نوع و شدت
 شنوایی انجام دهید.کم

 انجام یک ارزیابی کامل از بیمار که شامل گرفتن یک تاریخچه پزشکی و خانوادگی  با
ای دقیق است؛ شروع کنید. این به شناسایی هرگونه الگوی وراثت یا علل بالقوه زمینه

 کند.کمک می

 شناسی مختلف مانند شنوایی سنجی با صدای خالص، های شنواییانجام تست
 ها و میزان کم شنوایی.شنوایی سنجی گفتاری و تمپانومتری برای ارزیابی ویژگی

  ارایه مشاوره ژنتیک به بیمار و اعضای خانواده او. توضیح پایه ژنتیکی احتمالی
 موجود.شنوایی حسی عصبی و گزینه های آزمایشی کم

  براساس جلسه مشاوره، استراتژی مناسب آزمایش ژنتیک را در نظر بگیرید. انتخاب
 آزمایش به عواملی مانند حالت مشکوک به وراثت، سن بیمار و منابع موجود بستگی دارد.

 توان اگر بر اساس فنوتیپ یا سابقه خانوادگی بیمار مشکوک به ژن خاصی باشد؛ می
 زا انجام داد.های اختصاصی جهش را برای شناسایی انواع بیماریند یا آزمایشیابی هدفمتوالی

 هاست. هنگامی که علت کم شنوایی شامل تعیین توالی نواحی کدکننده پروتئین همه ژن
های اضافی وجود دارد؛ نامشخص است یا زمانی که مشکوک به اشکال سندرمی با ویژگی

 توان آن را در نظر گرفت.می

 توان کند. زمانی مییابی کل ژنوم، مناطق غیرکدکننده را نیز تجزیه و تحلیل میتوالی
های تحقیقاتی قرار نتیجه باشند یا در محیطهای بیآن را در نظر گرفت که سایر آزمون

 داشته باشند.

 کم شنوايی ارزيابی: الگوريتم پيشنهادی برای 6شکل 
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