
  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  



  

  

  

  

  

  

  

  



  

  هاي دانشجويان دانشگاه تربيت مدرس )رساله(نامه  نامه پايان آئين

هاي تحصيلي دانشجويان دانشگاه تربيت مدرس، )رساله(نامه  نظر به اينكه چاپ و انتشار پايان

و رعايت حقوق  بنابراين به منظور آگاهي. پژوهشي دانشگاه است هاي علمي مبين بخشي از فعاليت

  : شوند دانشگاه، دانش آموختگان اين دانشگاه نسبت به رعايت موارد ذيل متعهد مي

طور كتبي به دفتر  ي خود، مراتب را قبلاً به)رساله(نامه  در صورت اقدام به چاپ پايان:  1ماده 

  .دانشگاه اطلاع دهد“ دفتر نشر آثار علمي”

  :، عبارت ذيل را چاپ كند)شناسنامهپس از برگ (در صفحه سوم كتاب :  2ماده 

است كه در  آموزش بهداشتنامه كارشناسي ارشد نگارنده در رشته  كتاب حاضر، حاصل پايان” 

-فرخنده امين خانم دكتردر دانشكده علوم پزشكي دانشگاه تربيت مدرس به راهنمايي  1392سال 

  .از آن دفاع شده است دكتر ميترا مودي خانم ، مشاورهشكروي

هاي انتشارات دانشگاه، تعداد يك درصد شمارگان  به منظور جبران بخشي از هزينه:  3ده ما

تواند مازاد نياز  دانشگاه مي. دانشگاه اهداء كند“ دفتر نشر آثار علمي”را به ) در هر نوبت چاپ(كتاب 

  .خود را به نفع مركز نشر در معرض فروش قرار دهد

عنوان خسارت به  بهاي شمارگان چاپ شده را به% 50، 3در صورت عدم رعايت ماده   : 4ماده 

  .تربيت مدرس، تاديه كند دانشگاه

بهاي خسارت،  هاي كند در صورت خودداري از پرداخت دانشجو تعهد و قبول مي  : 5ماده 

دهد به  دانشگاه مذكور را از طريق مراجع قضايي مطالبه و وصول كند، به علاوه به دانشگاه حق مي

را از محل توقيف كتابهاي  4فاي حقوق خود، از طريق دادگاه، معادل وجه مذكور در ماده منظور استي

  .عرضه شده نگارنده براي فروش، تامين نمايد

 كارشناسي ارشدمقطع  آموزش بهداشتدانشجوي رشته  زهرا اميني نسب اينجانب:  6ماده 

  .مشو تعهد فوق و ضمانت اجرايي آن را قبول كرده، به آن ملتزم مي

  





  
  

  نامه پايان

  موزش بهدشتآكارشناسي ارشد در رشته  يادگيري الكترونيكي مقطع دوره

  

  عنوان

ارزشيابي  بسته آموزشي بر آگاهي مادران داراي كودك  تدوين و طراحي،

 ناهنجار تحت پوشش مراكز بهداشتي درماني شهرستان بيرجند 

  )29/12/90تا 1/1/86مطالعه متولدين  (  

  

  هنمااستاد را

  دكتر فرخنده امين شكروي

  

  استاد مشاور

  مودي دكتر ميترا

  

  نگارش

  زهرا اميني نسب

1392  
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  : تشكر و قدرداني

�DEا&AF اردنGH 1 او راI ،ن�J�DK&L و �DE �M او ��ا �NOP دن�?Q ،ن�J��ر�RQ و �DE�RS دن او&AT � ،ران&UVW M را  ن \�] . �YZس �Xا و bcم و دورد �Rّ_` 0 و [���ا
ر وg&د�fن ا�e؛ و    ...uvZw "#xyP 0 د�DtQن ا�rsن q روز رmno�pZاو، 8�lان �jk&م، �h �iن  وg&د��ن وا)�ا

�ــــ�ر اZــــ�pدان و���ــــu �ـــــ�وران  ،ا�Uــــ&ن  ~ یــــ�رM ا{د ی}pــــ� E ا�ــــ� ��ــــ�� و�;ــــ�� �ــــ�اوان 9ـــــ&د راx� ــــ� ، 90ــــ&د �زم *ــــ( دا�ـــــ�eرو ~ \�یــــ�ن ا ��bاز ���ـــــ� �ا#ــــ" دور
 ا���م ا#" �و�� ��x&ن � �( u���f ا#" � � �R¡ )*�¢£` ن�pZان *( ��¤�{ودو.  

 � §ل ¼ــ«º uــ�ر، �ــ� ¹¸ــ" [·ــ1 و ��و�¶ــ(، از ³R´ µــ( � ا#ــ" ²± 0 °ــ" �¯ــ® E¬&د�ــ� و   �ــ���ر [ــ��� د»¢ــ� ��Dªــ�� ا©ــ¨" fــ��و�Mــ���ر [ــ��� د»¢ــ� ��Dªــ�� ا©ــ¨" fــ��و�Mــ���ر [ــ��� د»¢ــ� ��Dªــ�� ا©ــ¨" fــ��و�Mــ���ر [ــ��� د»¢ــ� ��Dªــ�� ا©ــ¨" fــ��وMاZــ�pد �ــ� §�ت و s�f¥ــuv؛  •
¾�H ��¿À 0 را Á�cا#" ر )Â�RÃرا �NÄز. 

ــ��� د»¢ــــ�  ©É¢ــــ�ا Èــــ&دMاZـــ�pد ÇــــÆ&ر و �ــــ� �Åـــ&ا ،   • ــ��� د»¢ــــ�  ©É¢ــــ�ا Èــــ&د�Mــــ���ر [ــ ــ��� د»¢ــــ�  ©É¢ــــ�ا Èــــ&د�Mــــ���ر [ــ ــ��� د»¢ــــ�  ©É¢ــــ�ا Èــــ&د�Mــــ���ر [ــ  زNÄــــ� r4ـــ�ور� ا#ــــ" رcــــ�Á را � 7ـــ�ÐÑÒÓ )ÔــــÏ ¤ــــ���  Îـــ�ون Í4ــــ��Ìت اrsــــ�ن، ا#ــــ" Ëوژ� ~ Ê  �ــــ���ر [ــ ،
��Zر )Õ¡ ب&·×Ø. 

د»¢ـ� د»¢ـ� د»¢ـ� د»¢ـ� ، د»¢ـ� D{�Eـ�*(د»¢ـ� D{�Eـ�*(د»¢ـ� D{�Eـ�*(د»¢ـ� D{�Eـ�*(، د»¢ـ� xyæا5ـ( åـ&رد»¢ـ� xyæا5ـ( åـ&رد»¢ـ� xyæا5ـ( åـ&رد»¢ـ� xyæا5ـ( åـ&ر، )ـ��ä+ `£¢ـ�م �Hـو� واcـ���� ãرâـ&ار دوران ���ـÛh Ïáیـ�ن Þ�nßàـ� �Ýـ�رÞ�nßà��Eـ� �Ýـ�رÞ�nßà��Eـ� �Ýـ�رÞ�nßà��Eـ� �Ýـ�رDÜ��Eـ�ب MÛh د»¢ـ� DÜـ�ب MÛh د»¢ـ� DÜـ�ب MÛh د»¢ـ� DÜـ�ب MÛh د»¢ـ� اZـ�pد �ـ�زا@ و دÙÚـ&ز؛   •
ç �è��ç �è��ç �è��ç �èا,��ن  و [��� اداداداد��&é �¢«ا,��ن د&é �¢«ا,��ن د&é �¢«ا,��ن د&é �¢«د� .ل دوران ���Ïá و�xاÏð ا���م \�ی�ن �� 90&ردار ï&دم&îR´ ، é¿� وêë�ìí ا#" �{ان �    <¬&ار� از رÃ¬&د

•  �ñ�X ®¯� )� س�YZ ��  ام ò�� ان�H ن�pZودو )Ô�óôو����ر [��� د»¢� ا )Ô�óôو����ر [��� د»¢� ا )Ô�óôو����ر [��� د»¢� ا )Ô�óôم  ز��5(ز��5(ز��5(ز��5(����ر [��� ����ر [��� ����ر [��� ����ر [���     ����ر [��� د»¢� ا}� u�Zhمو}� u�Zhمو}� u�Zhمو}� u�Zhو M�¿õä�RÃو را �¿öی�ر Ïá÷د ~  �ø ا�rsن  �( �Rùúا
 .þ¥��رM از õüýW¿� را 0ا � û�ch¢� ¡¬&د��

•    M uـــ���f )ــ� M�
ـــ�ران �{م � وا	ــ� cـــ�ñb [ــ��&اد� و����ـــ� و��ـــ�ò  �ــ� ا©Düـــ�ن ���ــ�ان از Í4ـــ��Ìت  �Õـــ( ��ـــ�مÕـــ( ��ـــ�مÕـــ( ��ـــ�مÕـــ( ��ـــ�م<����  � ��ـــ� hورM  [ــ��� [ــ��� [ــ��� [ــ��� 
����� و� و� و� و[ـ���[ـ���[ـ���[ـ���ا�àblت �t	�R@ �ـxا یـ�رM داد�ـ�  ، <���ـ¨"  ��������ـ�Mـ�Mـ�Mـ�DÜ MÛh MÛh MÛh MÛhMـ�ب DÜـ�ب DÜـ�ب DÜـ�ب �����ـ�5( و�ـ�5( و�ـ�5( و�ـ�5( و    � Í4ـ� Í4ـ� Í4ـ� Í4ـ 
ـ�رM و<�tـ�رM �ـt	�R@ 9ـ&�s اE���äـ� را �ـ���D� 9ـ&D��������  �sـ�س Dـ�س Dـ�س Dـ�س   �ـ� <�

�Dü��c. 
�¿�M ا�rsن 90&ردار ï&دم •�� � دوران ���Ïá <¬&ار� از �Ì�Í4�¿� و` )³f  �!دا Mز#( ، �و�"( وادار&Èh ن�Dر��� u��� از. 
•  Zس�Y  $&� ~  )5�Í% u&> �ñ�X @�ì'�] ��;� �� و ®¯� )� (� "#ن ا���cا � ~ ا���م رx� )� ��د&¬¡ Mی�ر.  



  : چكيده

ناهنجاريهاي مادرزادي، در زمان لقاح يا طي دوران تكامل داخل رحمي رخ داده و هنگام تولد 

ناهنجاريهاي مادرزادي يك علت شايع ناتواني بچه ها در درازمدت مي باشند و در . ظاهر مي شود

درصد مرگ و مير  20تقريبا . را به خود اختصاص داده اند قرن حاضر بخش مهمي از مسايل پزشكي

  .كودكان زير يكسال مربوط به ناهنجاري هاي مادرزادي در بدو تولد است

پژوهش يك مطالعه تجربي مورد شاهدي است كه با توجه به  عوامل خطر مرتبط با   اين 

شهرستان بيرجند طي سالهاي ناهنجاريهاي مادرزادي در كودكان تحت پوشش مراكز بهداشتي درماني 

   .طراحي و ارزشيابي گرديده است 90-86

در مرحله اول اين مطالعه نمونه مورد مطالعه و جامعه پژوهش يكسان بود، بنابراين نمونه گيري 

كـه   86-90براين اساس علل ناهنجاريهاي مادرزادي متولـدين سـالهاي   . از نوع سرشماري انجام شد

بر اساس .  درماني شهرستان بيرجند مي باشند ،مورد بررسي قرار گرفتندتحت پوشش مراكز بهداشتي 

عوامل خطر مرتبط در ناهنجاري مادرزادي بسته آموزشي طراحي گرديد و ميزان آگاهي مادران در دو 

اطلاعات پـس از جمـع   .گروه مورد وشاهد وتاثير آموزش بسته آموزشي بر گروه مورد بررسي گرديد

هاي آماري توصيفي و تحليلـي   وارد و سپس با استفاده از آزمون Spss18ماري آوري در نرم افزار آ

  .تحليل قرار گرفت مورد تجزيه و كاي اسكوئر ، فيشر ورگرسيون

مادران داراي كودك ناهنجار در جلسات آمـوزش گروهـي   % 11يافته هاي پژوهش نشان داد كه 

در بررسي ميزان آگـاهي در گـروه   . بودندپيشگيري از ناهنجاري مراكز بهداشتي درماني شركت كرده 

بعد از مداخله افـزايش يافـت و   در  8/15بود كه به  17/8 قبل از مداخله ميانگين ميزان آگاهي ، مورد

. رسيد 15/9كه تغيير چنداني نكرد وبه  22/8قبل از مداخله بود ميانگين ميزان آگاهي ،در گروه شاهد 

ي انجـام شـده بـر ميـزان آگـاهي مـادران در زمينـه پيشـگيري از         اين يافته بيانگر تاثير مداخله آموزش

  . ناهنجاريهاي مادرزادي مي باشد

معرفـي  آموزش پيشگيري از ناهنجاري مادرزادي وبا توجه به نتايج بدست آمده لزوم وضرورت 

 .مراكز مشاوره ژنتيك در سطح جامعه پيشنهاد مي گردند

  ن، آگاهي ، برنامه آموزشيناهنجاري مادرزادي، كودكا :واژه هاي كليدي
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   مقدمه1- 1

اخلات پزشكي در تمام نقايص هنگام تولد يكي از علل عمده ناتواني و مرگ و مير كودكان و مد

همزمان با تمايل به داشتن فرزند كمتر در سالهاي اخير، توجه به تولد كودك . شوددنيا محسوب مي

در كشورهاي صنعتي و در حال توسعه  .سالم، عاري از نقص و بيماري ارثي افزايش يافته است

نوزادي و شيرخواري  نقايص هنگام تولد، مسئول درصد قابل توجهي از مرگ و مير دوران جنيني،

متفاوت بودن ميزان شيوع . بوده و موجب تحميل بار اضافي بر كودكان ، خانواده و اجتماع مي شود

  .عوامل محيطي را مورد توجه قرار مي دهد ناهنجاري ها در كشورهاي مختلف نقش

  هاي كروموزوميناهنجاري 1-1- 1

گامتوژنز و در اثر عدم جداشدگي رخ  البداهه در حينهاي كروموزومي ممكن است فيناهنجاري

هاي ناهنجاري. دهند، به طوري كه ناهنجاري ياد شده بدون هيچ سابقه فاميلي در فردي رخ دهد

كروموزومي و آرايش مجدد كروموزومها همچنين ممكن است در يكي از والدين وجود داشته باشد و 

خودبخود متعدد در يك خانواده و افزايش  هايگاهي اين امر منجر به سقط. به فرزندانش منتقل گردد

هاي كروموزومي يا آرايش ناهنجاري. گرددهاي كروموزومي در فرزندان تولد يافته ميوقوع ناهنجاري

اگر وقوع اين امر، در اوايل . هاي سوماتيك نيز در هر زماني رخ دهدمجدد ممكن است در سلول

هاي اگر تغييرات كروموزومي در سال. ه دنبال داردنباشد، عواقب وخيمي براي فرد ب نپيدايش رويا

  . دارشدن سلامتي فرد وجود داردبعدي زندگي رخ دهد باز هم امكان خدشه
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هاي كروموزومي كه به هنگام لقاح تخم وجود داشته باشند اغلب منجر به آن دسته از ناهنجاري

ملگي از نظر كروموزومي هاي سه ماهه اول حااز سقط% 50در حدود . شوندسقط خودبخود مي

 و 21نظير تريزومي ( حتي آن دسته از نوزاداني كه با يك ناهنجاري كروموزومي . نابهنجار هستند

تا  آيند، تنها بخشي از كساني هستند كه با اين مشكل كروموزوميبه دنيا مي) ترنرX   ،45سندروم

-ها قبل از اتمام حاملگي تلف مينينبه عبارت ديگر خيلي از اين ج( اند پايان حاملگي دوام آورده

- هاي سوماتيك متوجه فرد ميهاي كروموزومبه طور كلي اثرات سوئي كه از جانب ناهنجاري). شوند

  .هاي جنسي بيشتر استهاي كروموزومشود نسبت به ناهنجاري

  

  بيماري مادرزادي چيست  1-1-2

شد و نمو جنيني اتفاقاتي موجـب ابـتلا   بيماريهايي هستند كه نطفه اوليه سالم است اما در طي ر 

سندرم سرخجه مادرزادي، سـندرم ديابـت مـادرزادي، كـم كـاري       :مثل .شود جنين و بيماري آن مي

رسد، در صورتيكه شود بيماريهاي مادرزادي از مادر به جنين ميبه اشتباه تصور مي .مادرزادي تيروييد

لاست واژه بيماري مادرزادي در مـورد آن بكـار   چنين نيست و فقط چون هنگام تولد جنين به آن مبت

  .رودمي

  

   علل بيماريهاي ژنتيكي 1-1-3 

مثـل  (جنين از بدو تشكيل نطفـه مبـتلا مـي باشـد      رسدو از والدين به ارث مي باشدمي ژنتيكي

تـوان گفـت، هـر چيـز كـه موجـب شـود ژن نتوانـد         طور خلاصه ميب ...)ناشنوايي ارثي ، تالاسمي و

مواد شيميايي،  :مثل آيد،زم را بدرستي به اعضاء بدن منتقل كند، بيماري ژنتيكي بوجود ميفرمانهاي لا

   .بيماريهاي عفوني، اشعه ايكس، داروها، از مهمترين عوامل ايجاد جهشهاي ژنتيكي هستند

كنند و اين ژن جهش يافته به نسـلهاي  مي اين عوامل روي ژنهاي افراد اثر گذاشته، جهش ايجاد

  .كنندمنتقل شده و بيماري ايجاد ميبعدي 
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   علل بيماريهاي مادرزادي 1-1-4

مثل سرخجه مـادرزادي ، تمـاس   (بيمار و معلول مي شود ،نطفه سالم و جنين در دوران بارداري

  ...).و مادر با اشعه ايكس، سوء تغذيه مادر

  

  ژنتيكي درمان بيماريهاي مادرزادي و 1-5- 1

نشدن به آنها  تنها راه براي مبتلا .ژنتيكي در حال حاضر درمان ندارندبيماريهاي مادرزادي و  اغلب 

ل از ازدواج و قبل قب "مشاوره ژنتيكي "انجام،مؤثرترين راه پيشگيري  .از ايجاد آنهاست "پيشگيري"

لب،  ، شكاف كام وفنيل كتونوري برخي از بيماريهاي مادرزادي و ژنتيكي مثل. تاز بارداري اس

كه حداكثر در يك ماهه  دي لگن، كم كاري مادرزادي تيروييد، درمان دارند بشرطيدررفتگي مادرزا

  . اول تولد تشخيص داده شوند

 

  اختلالات ژنتيك1-6- 1

مل محيطي، انواع كم اترميم زخم، استعداد ابتلا به عفونت، خطر بروز سرطانهاي ناشي از عو

ت به داروها همگي با عوامل اصلي ژنتيك نيز واكنشهاي جانبي نسب اختلالات متابوليك و ها وخوني

هاي محيطي تاثيرات و فرصت هاي ژنتيكي وسلولهاي بدن تحت تاثير توانايي همه. در ارتباط هستند

هزار ژن احتمالي در ژنوم انسان  60تا  30جايگاه اختصاصي ژني مربوط به  6500بيش از  .باشندمي

ز يك بيماري روها به لحاظ فرضي منجر به باين ژن هرگونه اختلال كاركردي در. اندشناسايي شده

. آيندمزمن به حساب مي اختلالات ژنتيكي به عنوان شايعترين علل بروز بيماريهاي حاد و. گرددمي

امروزه . زمان بروز بيماري ممكن است در دوره جنيني، شيرخوارگي، كودكي يا بزرگسالي باشد

ميان ارتباط توالي ژنها در دسترس بوده اما روشهاي تشخيص مولكولي جهت مشخص نمودن 

بطور نسبي شناخته  )فنوتيپ( فعاليت يك گونه، حالت يا بيماري  و) ژنوتيپ(ساختمان ژنتيكي فرد

به عنوان مثال تريزومي ( اختلالات ژنتيكي ممكن است موجب ناهنجاريهاي مادرزادي . ]1[شده است
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، اختلال )، گالاكتوزومي1نظير فنيل كتونوري( يك ، اختلالات متابول)}روم داوندسن{21و 18، 13

مانند ( يا اختلالاتي در تمايز جنسي ) نظير عقب ماندگي ذهني، نارسايي كليه( متابوليك اعضاي بدن 

از نوزادان دچار بيماري تك % 1حدود . شوند) سندروم ترنز يا هيپرپلازي مرد نماي غده فوق كليوي 

درصد گرفتار اختلالات كروموزومي  5/0حدود  و) مي سلول داسي نظير فيبروز كيستيك، آن( ژني 

درصد از كودكان  اسير بيماريهايي هستند كه علل متعددي در  1- 3. هستند) مانند سندروم داون (

از % 40، حدود )نظير بيماري مادرزادي قلب، اسپينا بيفيدا يا كام شكري( پيدايش آن دخيل است 

  . نقايصي است كه به هنگام تولد وجود دارد ختلالات ژنتيك ومير كودكان به علت ا مرگ و

  

  عملكرد ژن ساختمان و 1-7- 1

-تلقي مي 2هر ژن به منزله يك توالي مشخص از يك ماكرومولكول اسيد داكسي ريبونوكلئيك

توسط مولكولهاي بازي  از بقاياي داكسي ريبوز بوده واي رشته شود كه به شكل يك زنجيره دو

باشند گوانين كه جزء بازهاي پورين مي آدنين و .گردندكننده  به يكديگر متصل ميكميلت دوگانه و

ميليارد  3حدود . شوندمتصل مي) بازهاي پيريميدين(سيتوزين  پيوندهاي هيدروژني به تيمين و توسط

يك ژن . اندكروموزوم قرار گرفته 23پلوئيد انسان وجود دارند كه در  هااز اين بازهاي زوج در ژنوم

يك كدون  و شروع كننده، ژن واقعي 3حاوي يك توالي، يك ناحيه مخصوص رونويسي، يك كدون

كه نواحي  4هاژن واقعي متشكل از اگزون. تمام كننده است كه همگي بر روي يك رشته قرار دارند

كه بخشي از  5هااينترون گردند وسرانجام با يك توالي از اسيدهاي آمينه مرتبط مي حاوي كدها بوده و

  .باشدآمينه نخواهند شد، مي توالي اسيد

                                                      
1 PKU 
2 DNA 
3 Codon 
4 Exons 
5 Introns 
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هاي اي  بايستي همانندسازي كند تا نمونهدو رشته DNA،  1به هنگام ايجاد سلولهاي دختر

از آنجا كه هر كدام از كروموزومهاي انسان متشكل از صدها  .جديدي از ماده ژنتيك حاصل شود

بايستي از واحدهاي كوچكتري كه در عمل قابل ها هزار جفت باز است، براي مشخص ساختن ژن

   .شناسايي باشند بهره گرفت

  

  حالات ارثي 1-8- 1

 - 1گيرد، كه در انسان عبارتند از طريقه كدام از ژنها به سه طريقه مختلف صورت مي توارث هر

د تمام ژنهاي يك انسان ديپلوئيد معمولي بجز ژنهاي موجو 2وابسته به جنس - 3 مفلوب و -2غالب، 

اگر وجود يك كپي از ژن براي ظهور اثرات آن كافي . هستند 3، دوگانهمردان yو   xدر كروموزوم

آلل  وجود دو اگر اثرات ژن در حضور فقط يك آلل ظاهر نشود و. گويند 4باشد، آن ژن را غالب

ردي داراي اگر ف. نامند 5داراي عملكرد يكسان از آن ژن براي بروز اثر آن لازم باشد، آن ژن را مغلوب

آلل  اگر شخصي داراي دو .گويند 6دو آلل يكسان باشد، وي را در رابطه با آن ژن هموزيگوت

اثرات ژنهاي مغلوب فقط در اشخاص هموزيگوت . گفته مي شود 7متفاوت باشد، به وي هتروزيگوت

فراد به ا. هاي غالب  فقط در اشخاص هتروزيگوت استگردد، در حالي كه بروز اثرات ژنبارز مي

  .شودآلل مغلوب نيز گفته مي  8هتروزيگوت، حامل

در نظر داشت كه مردها  البته بايد. مغلوب است توارث وابسته به جنس نوعي از توارث غالب و

كروموزوم موجود بر هر ژني را كه بر روي طبيعي  XYمردان . فقط يك كروموزوم ايكس دارند

،  xهاي موجود بر كروموزومبه عبارت ديگر از نظر ژنسازند آنها موجود باشد بارز مي Xكروموزوم 

                                                      
1 Daughter cells 
2 X- linked. 
3 Duplicated 
4 Dominant 
5 Recessive 
6 Homoyzygout 
7 Heterozygout 
8 Carrier 
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باشند كه از پدر به پسر ارث مي Yافراد مذكر همچنين داراي يك كروموزوم  .هستند 1همي زيگوت

ي ظاهرا اثر مهم ديگري لاز نظر ايجاد صفات مردانگي حائز اهميت است و Yكروموزوم . رسدمي

   .ندارد

  

  هاي ژنتيكي چيستبيماري 1-9- 1

هر گاه هركدام از ژنها دچار . ، حاوي اطلاعاتي براي كنترل كل سيستم هاي بدن مي باشند ژنها - 

عيب ونقصي شوند ونتوانند اطلاعات خود را بدرستي منتقل كنند، عملكرد بدن مختل شده واختلال 

  .ژنتيكي ايجاد مي شود

در اين  .و طي نسلها انتقال مي يابند بيماريهاي ژنتيكي اغلب از پدر و مادر به فرزندان منتقل شده -

  .نوع نطفه اوليه به بيماري مبتلا است 

اين  .بيماري ژنتيك يا اختلال ژنتيك به علت يك يا چند نقص در يك يا چند ژن بوجود مي آيد -

تواند باعث اختلال در فعاليت طبيعي يك سيستم حياتي باشد و ميمي DNA نقص در رمز ژنتيكي

تم ايمني يا سيستم غدد يا جلوگيري از رشد طبيعي يك عضو مثل استخوانها يا پوست بدن مانند سيس

  .شود

  :بيماريهاي ژنتيك بنا به علت پيدايش آنها به سه دسته تقسيم مي شوند

  .باشنداختلالات تك ژني كه نادر مي -1

در بيمارستانها درصد كودكاني كه  8تا  6حدود دو درصد جمعيت را به طور كل در بر مي گيرند و  -

  .بستري مي شوند با اين نوع اختلال درگير هستند

-و عقب Bو A تالاسمي ماژور، هموفيلي: بيماريهاي اين دسته كه در ايران شايع هستند شامل -

  .باشندو ابهام جنسي ناشي از غده آدرنال ميفنيل كتونوري  ماندگي ذهني ناشي از

                                                      
1 Hemizygout 
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ولد نوزاد زنده هفت مورد بچه مبتلا با اين اختلالات به اختلالات كروموزومي كه در هر هزار ت -2

    .دنيا مي آيد

  .شودسندرم داون و ديگر معلوليتها مي: ماندگيهاي ذهني مانندعقب: اين بيماريها شامل -

هاي خود به خود در سه ماهه اول بارداري نيز به علت يك ناهنجاري درصد از سقط 50 -

  .آيدكروموزومي به وجود مي

  .باشندبيماريهاي چندعاملي كه عوامل ژنتيكي و محيطي در پيدايش اين بيماريها دخيل مي -3

  .اختلالات تكاملي و ناهنجاريهاي مادرزادي هستند: اين بيماريها شامل -

  .گيرنداس را نيز در بر مي -بيماريهاي قلب و عروق، ديابت و ام: بيماريهاي شايع بزرگسالان مانند -

  .ترين اختلالات چند عاملي جنين، نقص لوله هاي عصبي استيكي از شايع -

  

  مشاوره ژنتيك 1-10- 1

( اي پر هزينه ناهنجاري هاي كروموزومي ممكن است مشكلات طولاني مدت و صفات ارثي و

بستري در بيمارستان  ناپذير وپذير يا اصلاحنظير عقب ماندگي ذهني، ناهنجاري هاي بزرگ اصلاح

كسب موفقيت در پيشگيري از بيماريهاي . را براي خانواده به بار آورند) خصص تحت نظر چندين مت

 ناشي از عوامل محيطي بخصوص بيماريهاي عفوني، توجه محققين را به سمت  بيماريهاي ژنتيك و

. هاي كودكان، معطوف نموده استناتواني مير شيرخواران و نقايص مادرزادي به عنوان علل مرگ و

قايص مادرزادي، ارثي هستند ولي چشم انداز ژنتيك باليني شامل تمام حالاتي است كه تنها برخي از ن

بايستي با مشاوره ژنتيك  ارزيابي ژنتيكي. فراد معمولي استدر يك خانواده بيش از ا شانس تكرار آنها

بايستي ارزيابي ژنتيكي . پيگيري شود تا شانس تكرار آنها  در يك  خانواده بيش از افراد معمولي است

. بستگان بيمار تخمين زد با مشاوره ژنتيك پيگيري شود تا بتوان شانس تكرار بيماري را در خانواده  و

در مورد يك حالت ژنتيكي بدون  تشخيص دقيق آغاز نمود ولي جهت توان درمان را اغلب مي

  .مشاوره ژنتيكي دقيق بايد تشخيص صحيح معين باشد
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ت از دادن آموزش كافي به خانواده در مورد صفات  ارثي يا مشاوره ژنتيك در واقع عبارت اس

  . حالاتي  كه ممكن است بر فرزندان بعدي تاثير بگذارند

  

  بيان مساله  2-1- 1

حال توسعه كاهش  مير كودكان زير پنج سال در كشورهاي در اواخر قرن بيستم ميزان مرگ ودر 

سال جان خود را از  ك زير پنج سال در هرميليون كود 10ولي هنوز بيش از . چشمگير داشته است 

  ]2[حال توسعه است آنها مربوط به كشورهاي در درصد98دهند كه دست مي

بخصوص در  حال توسعه مير كودكان زير پنج سال در كشورهاي در اگرچه ميزان مرگ و

 ي دركشورها گيري برخوردار بوده ولي متاسفانه اين ميزان نسبت بهسال گذشته از كاهش چشم30

  ]3[برابر كشورهاي صنعتي بود 13و 3/10، 5/5به ترتيب  2002 و1960، 1990حال توسعه در سال 

در هزار تولد 100كشور جهان ميزان مرگ و مير كودكان زير پنج سال بالاي  55در  1990و در سال 

  .]4[در هزار تولد گزارش شده بود10حالي كه در كشورهاي صنعتي كمتر از  در. زنده بود

طبق برنامه هاي سازمان جهاني بهداشت كليه كشورهاي جهان در قالب شعار بهداشت براي 

مي بايست  2015همه، متعهد به بهبود سلامت كودكان مي باشند و نيمي از كشورهاي جهان تا سال 

  .]5[سال خود را به دو سوم ميزان فعلي كاهش دهند 5 مير كودكان زير ميزان مرگ و

دسترسي  درماني و به بعد با ايجاد شبكه هاي بهداشتي و 1364ان از سال جمهوري اسلامي اير

و اجراي برنامه هاي   ]6[جمعيت شهري به خدمات بهداشتي اوليه% 100جمعيت روستايي و % 90

عفوت تنفسي و ترويج تغذيه با  سلامت عمومي نظير واكسيناسيون، كنترل بيماريهاي اسهالي و

در هزار تولد  101مير كودكان زير پنج سال خود را از  ت ميزان مرگ وشيرمادر و غذاي كمكي توانس

  .]7[كاهش دهد 1388در هزار تولد زنده در سال  20به 1364زنده در سال 

 –پذير در خدمات بهداشتي تامين حفظ و ارتقاء سطح سلامت كودكان به عنوان يك گروه آسيب

هاي توسعه ودكان زير يك سال از گوياترين شاخصميزان مرگ و مير ك. اي دارددرماني جايگاه ويژه

دهد مير را نشان مي تعداد مرگ و اين شاخص آماري نه تنها كميت و. ]8[باشد جوامع مختلف مي


