
genetic counseling

مشاوره ژنتیک

مبانی پزشکی مولکولی

محدثه سادات آقائی سلوط-صبا رجبی-پرگل یخ چی



نسانی ا به مشکلات  ارتباطی است که  مشاوره ژنتیک یک فرآیند 
اختلال ژنتیکی در یک خانو به یک  بتلا  ا یا خطر  ا وقوع  ب اده مرتبط 

پردازد ..می 

Definition (Emery)

معمولا مشاوره . فردی که به دنبال مشاوره ژنتیک است مشاوره گیرنده نامیده میشود 

دهنده در طی مشاوره ژنتیک اطمینان حاصل می کند که مشاوره گیرنده به اندازه کافی 

:اطلاعات کسب کرده و قادر به درک موارد زیر می باشد

تشخیص پزشکی بیماری و جنبه های مربوط به پیش آگاهی ودرمان احتمالی آن-1

نحوه توارث بیماری و خطر ابتلا به بیماری و یا خطر انتقال آن به نسل بعد -2

گزینه های پیش رو برای مواجهه با خطر بیماری-3



•

Basic principles in genetic counseling:

steps in genetic counseling:

تشخیص برمبنای شرح حال خانوادگی دقیق، شرح حال پزشکی ،معاینات و انجام تحقیقات   •

ارزیابی خطر •

تعامل دو طرفه•

بحث درمورد گزینه های پیش رو •

ارتباط و حمایت طولانی مدت از بیمار•

(Non-directiveness)غیردستوری بودن •

احترام به خودمختاری بیمار•

حفظ رازداری اطلاعات•

اخذ رضایت آگاهانه•

توجه به شرایط فرهنگی، اجتماعی و اعتقادی خانواده•



Goals of Genetic 

Counseling

کمک به درک ماهیت و سیر بیماری•

تعیین الگوی وراثت•

بیماری برآورد خطر بروز یا تکرار•

معرفی گزینه های تشخیصی و پیشگیرانه•

حمایت روانی و کمک به تصمیم گیری آگاهانه•



Clinical 

Assessment and 

Pedigree Analysis

اخذ شرح حال دقیق فردی و خانوادگی•

رسم شجره نامه حداقل در سه نسل•

بررسی ازدواج فامیلی، سقط، مرگ زودرس و ناهنجاری های مادرزادی•

. شجره نامه یکی از ابزارهای اصلی در تشخیص و ارزیابی خطر است•



genetic testing 

options

طیف وسیعی از آزمایش های ژنتیکی در دسترس است که هر کدام 
ر درک این گزینه ها هم برای مشاو. کاربردها و پیامدهای متفاوتی دارند

.  ژنتیک و هم برای مراجعه کننده بسیار مهم است

ه و تعداد و ساختار کروموزوم ها را تجزی:کاریوتایپینگ:۱مورد •
(.سندرم داون: مثال)تحلیل می کند 

ژن های خاصی را برای جهش ها بررسی :تست تک ژنی:۲مورد •
(.فیبروز کیستیک، کم خونی داسی شکل: مثال)می کند 

ا چندین ژن مرتبط با یک بیماری خاص ر:پانل های ژنی:۳مورد •
(.پانل سرطان ارثی پستان: مثال)آزمایش می کند 

تمام نواحی کدکننده (:WES)توالی یابی کل اگزوم :۴مورد •
.پروتئین ژنوم را توالی یابی می کند

کل ژنوم، از جمله نواحی (:WGS)توالی یابی کل ژنوم :۵مورد •
.غیر کدکننده را توالی یابی می کند



Diagnosis and 

interpretation of results

and

Transferring information 

to the patient and family

. تشخیص صحیح، پایه اصلی مشاوره ژنتیک است•

. یافته های بالینی باید در کنار نتایج آزمایشگاهی تفسیر شوند•

. همه واریانت های ژنتیکی الزاماً بیماری زا نیستند•

. تفسیر نتایج نیازمند دقت علمی و شناخت محدودیت های آزمایش است•

. اطلاعات باید با زبان ساده، دقیق و قابل فهم ارائه شوند•

. هدف، افزایش آگاهی و کاهش برداشت نادرست است•

. در این مرحله، شرایط عاطفی و سطح درک خانواده اهمیت زیادی دارد•

. ارتباط مؤثر، هسته اصلی مشاوره ژنتیک است•



Psychological 

Aspects

. نقش مهمی داردبعُد روان شناختیمشاوره ژنتیک فقط اطلاع رسانی نیست؛•

م یا می تواند واکنش هایی مانند اضطراب، انکار، خشتشخیص یا احتمال بیماری ژنتیکی•

. احساس گناه ایجاد کند

ل ناقحالی کهوالدین ممکن است خود را مقصر بدانند، در ، بیماری های اتوزومال مغلوبدر•

.بودن امری غیرارادی است

. را درگیر می کند، نه فقط یک فردخانوادهکلاطلاعات ژنتیکی •

. باشدسازگاری و پذیرش روانی خانوادههدف مشاوره باید کمک به•

مشاوره ناقص= نادیده گرفتن این بعُد•



Ethical 

Challenges

.مشاوره ژنتیک با چالش های اخلاقی مهمی همراه است

است؛ یکی از این چالش ها، تست کودکان برای بیماری های با شروع در بزرگسالی
.Huntington diseaseمثل 

تقیمی در بسیاری از موارد، اگر نتیجه تست در دوران کودکی منفعت پزشکی مس
خاب نداشته باشد، انجام آن از نظر اخلاقی قابل بحث است، چون ممکن است حق انت

.آینده فرد را محدود کند

.چالش دیگر، افشای اطلاعات به بستگان است

ایر چون نتایج ژنتیکی ماهیت خانوادگی دارند، گاهی دانستن یک نتیجه برای س
.اعضای خانواده هم مهم است؛ اما در عین حال باید اصل رازداری را هم حفظ کرد

 incidentalموضوعات دیگری مثل تشخیص پیش از تولد، ختم بارداری، 
findings مهمی یافته های ناخواسته در تست های وسیع ژنتیکی هم مسائل اخلاقیو

.هستند

موضوع بنابراین، مشاوره ژنتیک همیشه فقط یک موضوع علمی نیست، بلکه یک
.اخلاقی و اجتماعی هم هست



Ethical 

Considerations

حفظ محرمانگی اطلاعات ژنتیکی•

چالش افشای اطلاعات به سایر اعضای خانواده•

انجام تست در کودکان برای بیماری های دیررس•

مسائل مربوط به تشخیص پیش از تولد و یافته های اتفاقی•

ضرورت تصمیم گیری بر پایه اصول اخلاق پزشکی•



special issues in 

genetic 

counseling

(خون نسبت)ازدواج های خویشاوندی ( 1•

افزایش احتمال بروز بیماری های اتوزومال مغلوب•

افزایش نگرانی درباره ریسک فرزندان آینده•

«حامل بودن»نیاز به ارزیابی دقیق سابقه خانوادگی و احتمال •

روابط خویشاوندی نزدیک/ ازدواج با محارم ( 2•

ن هابالا بودن ریسک های ژنتیکی به دلیل هم  پوشانی بیشتر ژ•

تشدید فشار روانی و اجتماعی در خانواده•

چالش در مدیریت تصمیم گیری و پذیرش اطلاعات ژنتیکی•



special issues in 

genetic 

counseling

فرزندخواندگی و فرزندِ خانواده( 3•

ینبود شجره ژنتیکی کامل یا ناقص بودن اطلاعات خانوادگ•

ابهام در برآورد ریسک و محدودیت در تفسیر نتایج•

هدر سلامت آیند« ژنتیک»احتمال سوءبرداشت درباره نقش •



Conclusion

. مشاوره ژنتیک فراتر از اعلام یک تشخیص یا عدد ریسک است•

. این فرآیند ترکیبی از دانش پزشکی، مهارت ارتباطی، تحلیل احتمال و حمایت روانی است•

. هدف نهایی، توانمندسازی بیمار و خانواده برای انتخاب آگاهانه و مسئولانه است•



Thank you for 

your attention
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