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  از مراکز مصوب ی کی رشد و تکامل به عنوان  قاتی مرکز تحق

 کودکان از   یمرکز طب  مارستانی تهران در ب ی علوم پزشک دانشگاه

 رشد و تکامل   تی فیخود را با هدف ارتقا ک یرسم  تیفعال  1386سال 

 مرکز در  ن یآغاز نمود. ا یربان  یدکتر عل ی آقا استیکودکان در کشور، به ر

 یی ها اه دستگ لیاز قب  زات یتجه  نیمناسب و به روزتر  یداشتن فضا   اریحال حاضر با در اخت 

 ی در برنامه کشور یتلاش دارد با همکار LC-MS/MS, GC-MS, Amino Acid Analyzer :همچون 

 بهداشت کودکان کشور بردارد.  ی مهم در ارتقا یگام  یوزارت بهداشت درمان و آموزش پزشک   کیمتابول یها یماریب  یغربالگر  

 نامهی چند ماه  موفق به کسب گواه یطخود، پس از  ی در راس کارها ت ی فیمرکز با سر لوحه قرار دادن ک نیا

ISO-9001:2015 نامهیگواه ت،یو تلاش دارد در ادامه فعال  دیگرد ISO-15189:2012  دی نمارا کسب. 

 

 اختلالات  از ی برخ اوره،  کل ی س چرب، اختلالات یها  دیاختلالات اس   نه،یآم  یها  دیمرکز شامل اختلالات اس  نیدر ا صی اختلالات قابل تشخ   نیمهمتر

 .باشد ی م س یبروزیف ک یست ی س  و  دازین ی وتی ب م ینقص آنز ،یمادرزاد  سم ی دیروئی پوتی ه ،G6PD)ا،ی)گالاکتوزمها دارت یکربوه  یسم ی متابول ی رها ی مس

 

 

رشد و تکامل با همکاری متخصصین اطفال و فوق تخصص غدد درون ریز و متابولیسم  مرکز تحقیقات  متابولیک آزمایشگاه

داروسازی بالینی، ژنتیک پزشکی و بیوشیمی بالینی سعی در تشخیص و غربالگری بیماریهای متابولیک ارثی به صورت   پاتولوژی، اطفال،

ی و موقعیت مکانی مرکز متابولیک ایران، انتظار می رود این مرکز  مشورتی و کاملا منطبق با موازین علمی دارد. با توجه به پتانسیل علم

 به صورت قطب غربالگری و تشخیص بیماری های متابولیسم نوزادان در کشور شناخته شود. 

، طبقه  2، مرکز طبی کودکان، ساختمان شماره 62آدرس: تهران، انتهای بلوار کشاورز، خیابان دکتر محمد قریب، جنب بیمارستان امام خمینی)ره(، پلاک 

 تکامل (  اول، آزمایشگاه تخصصی بیماری های متابولیک ) مرکز تحقیقات رشد و 

 

  : http://gdrc.tums.ac.ir مرکز  تی سا     gdrc@tums.ac.ir      | لیم یا        |   021- 66949662تلفکس:        |  021-61472434تلفن: 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

بیماری های  نوزادی غربالگری

 متابولیک

 : یارث کیمتابول یها یمار یب

سوخت و ساز    یهاهستند که در آنها راه  یارث  ییای میوشیب  یها  یماریب

به علت وقفه    مارانیب  ن ی. در اشودیمواد مختلف در بدن دچار اختلال م

  لیتبد  ییبه محصول نها  هیبسته شده و ماده اول  یکیراه متابول  ،یمیآنز

 افته ی شی آن در بدن افزا ربلوک که مقدا شی حال اگر ماده پ شودینم

سم و    یاست  پس  ایباشد  تشک  -ماده  که  است،    لیبلوک   ک ینشده 

ماده   ی انحراف  سمی مواد حاصل از متابول  ایباشد و    یو اساس   یماده ضرور

ب  یسم  هیاول تشخ گرددیم  جادیا  یمار یباشند،   یها  ی مار یب  صی. 

ز  اریبس   یکیمتابول است  ا  رای مشکل  غ  یماریب  نیعلائم    ی راختصاصیها 

ب در  و  م   زی ن  گرید  یها   یماریاست  به   شود،یمشاهده  مبتلا  نوزادان 

ب  کیمتابول  یماریب هستند.  نرمال  تولد  بدو  در    ی ها  یمار یمعمولاً 

نها  یم   ینوزاد   کی متابول  ، ی مغز  دیشد  عاتیمنجر به ضا  تیتواند در 

کبد   ،یعضلان  یها فلج  ،یذهن  یماندگعقب  ی ها سنگ  ،یمشکلات 

آب    یچشم  یها ینارسائ  ،یادرار آب    دیمروارمانند  و   اهیسو 

 .مرگ نوزاد گردد یو حت یقلب یها یماریب

 :صیتشخ

  ی غربالگر   دیجد  ی هاامکانات و انجام تست  شرفتی در حال حاضر با پ 

برد و در    یپ  یارث  کی متابول  یها یماریبه وجود ب  توانیدر بدو تولد م

در داخل کشور قابل   هایماریب  نیموقع، او به  حی صح  صیصورت تشخ 

  ی و درمان خطرناک است و به ازا  صیدر تشخ  ریدرمان خواهند بود. تأخ

تشخ  ریتأخ  ماههر   ب  صیدر  در  درمان   ،یارث  کی متابول  یهایماریو 

م  ۵/۴کودک    یهوش  بیضر  تیظرف اگر در  ابدییواحد کاهش    ک ی. 

اول ب  هیسال  نشود،   یماریتولد،  آغاز  درمان  و  نشده  شناخته  کودک 

و درمان   افتهیکودک کاهش    یهوش  بی ضر  تیدرصد ظرف   ۵۰حدود  

 خواهد شد.   روروبه یشتر یبا مشکلات ب  ندهیدر آ یو

 

 :  یغربالگر تیاهم

ازدواج  لیدلبه   آمار  بودن  ا  یل ی فام  یهابالا   یها یمار یب  ران،یدر 

ببه  یارث  کی متابول م  یبوم  یهایماریعنوان  . شوندیکشورمان شناخته 

از عوارض   یری شگیپ  یراه برا  نیمطرح نمود که بهتر  نگونهیتوان ا  یم

 کیمتابول  یها  یمارینوزادان از نظر ابتلا به ب  یها، غربالگر  یماریب  نیا

روزها م  ییابتدا  یدر  و  یتولد  به  سابقه    ژه یباشد  با  نوزادان  در 

ا  یخانوادگ و    یماریب  لیقب  نیبروز  ازدواج هانوزا  ا یها  از   ی دان حاصل 

 .ردیصورت پذ  یغربالگر یلازم است تست ها  یل یفام 

 یرند؟بیماری هایی مورد غربالگری قرار می گ چه                        

های دخیل در تولید گروهی از اختلالات ژنتیکی هستند که به علت نقص آنزیم  اختلالات سیکل اوره:  •

افراد مبتلا به این بیماری ها، برای دفع آمونیاک بدن با مشکل مواجه می شوند در  کنند.  اوره بروز می 

نتیجه در بدو تولد سالم بوده ولی از روز دوم زندگی با افزایش آمونیاک دچار عوارضی که شامل خواب  

ثباتی درجه حرارت، آسیب مغزی پیشرونده و کمای عمیق مواجه  آلودگی، خوب شیر نخوردن، تشنج، بی 

 بیماری مختلف در این گروه قرار می گیرند.  8می شوند. 

بسیاری از اختلالات متابولیك مادرزادی و ارثی در نتیجه افزایش اسیدهای   اختلالات اسیدهای آمینه:  •

بیماری مختلف در این گروه قرار می گیرند که بسته به نوع بیماری    14است.  آمینه در خون و ادرار  

 عوارض مختلفی بروز می کند. 

چرب:  • اسیدهای  عمده  اختلالات  گروه  چرب،  اسیدهای  اکسیداسیون  بیماری نقائص  از  های ای 

است، که شده بیماری در این گروه شناسایی    11شوند. حداقل  نورومتابولیك ارثی بسیار مهم را سبب می

 باشد و عوارض شدید قلبی، کبدی و عضلانی ایجاد می کنند. علت آنها کمبود یك آنزیم می 

گروه متنوع و مهمی از اختلالات ارثی متابولیك هستند که با عدم توانایی در    اختلالات اسیدهای آلی: •

شوند. بروز  می  هضم پروتئین های موجود در مواد غذایی و با دفع اسیدهای آلی غیرآمینه، مشخص

ابتدا در نوزادان دیده می  اختلال غالباً  این  با خوب شیر نخوردن، استفراغ، تشنج و خواب  بالینی  شود و 

 است.بیماری در این گروه شناسایی شده  20دهد. حداقل میآلودگی مرضی خود را نشان 

ه تیروئید و در های غداین بیماری باعث کاهش سطح هورمون   کـاری مـادرزادی تیروئید:کـم •

 شود.ماندگی جسمی و ذهنی شدید مینتیجه بروز عقب 

گالاکتوزومی نوعی اختلال ارثی در متابولیسم کربوهیدرات است   افزایش گالاکتوز )گالاکتوزمی(:  •

که بر توانایی بدن در تبدیل گالاکتوز )قند موجود در شیر، از جمله شیر مادر انسان( به گلوکز تأثیر دارد.  

ایجاد می شود که برای   (GALT) تلال به دلیل کمبود آنزیم گالاکتوز فسفات اوریدیل ترانسفرازاین اخ

نوزاد مبتلا از بدو تولد طبیعی به نظر می رسد، اما در طی چند روز یا چند هفته   .این روند حیاتی است

و سفیدی چشم اشتهای خود را از دست می دهد و استفراغ بیش از حد را شروع می کند. زردی پوست   

ها )زردی(، بزرگ شدن کبد )هپاتومگالی(، ظهور اسیدهای آمینه و پروتئین در ادرار، نارسایی رشد و 

 در نهایت تجمع مایعات در حفره شکمی نیز ممکن است رخ دهد. 

فاویسم یك بیماری ارثی خونی می باشد که به علت کمبود    (:G6PDبیماری فاویسم )کمبود آنزیم   •

یکی از آنزیم های گلبول قرمز ایجاد می شود. بیماران در حالت عادی کاملا طبیعی بوده و هیچ گونه 

علامتی ندارند مگر با مواد خوراکی مانند باقلا یا داروها و مواد ممنوعه یا عفونت ها مواجه شوند که در 

ئم حاد بیماری از قبیل تب خفیف، بی حالی، رنگ پریدگی، زردی، حالت تهوع و گاهی اینصورت دچار علا

یا کمر می شوند. در صورت عدم درمان  گاهی درد شکم  و  ادرار  رنگ شدن  تیره  یا  قرمز  استفراغ، 

و  کم خونی شدید  نیز  و  قلبی  نارسایی  کلیوی،  نارسایی  ایجاد  و  ها  کلیه  دیدن  احتمال آسیب  مناسب، 

 اصل از آن می شوند.  صدمات ح

یا کاهش   کمبود آنزیم بیوتینیداز: • بیوتینیداز یك آنزیم مهم در بدن محسوب می شودکه فقدان 

سطح این آنزیم باعث بروز مشکلات حاد و دائمی جسمی نظیر راش های پوستی، کاهش شنوایی، کاهش 

تمال ابتلا به برخی از بیماری  بینایی، سستی ماهیچه ها، ریزش مو، تشنج، عقب ماندگی ذهنی و افزایش اح

ها می شود. اگر درمان به درستی انجام شود این بیماری، یك اختلال تهدید کننده و جدی نیست. کودکانی  

 دهند. که قبل از بروز علایم، درمان می شوند هیچگاه علایم بیماری را در بزرگسالی نشان نمی 

تیکی است که اغلب قبل از دو سالگی تشخیص فیبروز سیستیك، اختلالی ژن  بیماری فیبروز سیستیک: •

یك  کودک مبتلا،  .شوددرصد از موارد آن نیز تا بزرگسالی تشخیص داده نمی   ۱۰اما حدود    شود،داده می 

گذارد. نتیجه های بدنش تأثیر میژن معیوب دارد که در ورود و خروج کلرید سدیم یا نمك از سلول

غلیظ،   تولید مخاط  غلیظ شدن شیره   سنگیناین وضعیت،  و  است.  و چسبنده، عرق شور  های گوارشی 

ها را مسدود کند و کودک مبتلا به فیبروز سیستیك را مستعد مشکلات تواند ریه ترشح مخاط غلیظ می

ها و در نهایت، محیط بسیار مساعدی برای باکتری های ریه به دلیل فراهم کردن مخاط و  تنفسی، عفونت 

توانند برای شکستن مواد غذایی و شده نمی های گوارشی غلیظ  و وقتی شیره آسیب شدید به ریه کند  

کودک ممکن است دچار مشکلات گوارش    جذب مواد مغذی از آنها از لوزالمعده به روده کوچك بروند، 

 و نارسایی رشد هم بشود. 

 

غربالگری نوزادی بیماری های 

 متابولیک

 :یارث کیمتابول یها یمار یب

سوخت و ساز   یهاهستند که در آنها راه یارث  ییایمیوش یب یها  یماریب 

به علت وقفه    مارانیب  ن ی. در اودشیمواد مختلف در بدن دچار اختلال م

  لیتبد  ییبه محصول نها  هیبسته شده و ماده اول  یکیراه متابول  ،یمیآنز

 افته ی شی آن در بدن افزا ربلوک که مقدا شی حال اگر ماده پ شودینم

سم و    یاست  پس  ایباشد  تشک  -ماده  که  است،    لیبلوک   ک ینشده 

ماده   ی انحراف  سمی مواد حاصل از متابول  ایباشد و    یو اساس   یماده ضرور

ب  یسم  هیاول تشخ گرددیم  جادیا  یمار یباشند،   یها  ی مار یب  صی. 

ز  اریبس   یکیمتابول است  ا  رای مشکل  غ  یماریب  نیعلائم    ی راختصاصیها 

ب در  و  م   زی ن  گرید  یها   یماریاست  به   شود،یمشاهده  مبتلا  نوزادان 

ب  کیمتابول  یماریب هستند.  نرمال  تولد  بدو  در    ی ها  یمار یمعمولاً 

نها  یم   ینوزاد   کی متابول  ، ی مغز  دیشد  عاتیمنجر به ضا  تیتواند در 

کبد   ،یعضلان  یها فلج  ،یذهن  یماندگعقب  ی ها سنگ  ،یمشکلات 

آب    یچشم  یها ینارسائ  ،یادرار آب    دیمروارمانند  و   اهیسو 

 مرگ نوزاد گردد. یو حت یقلب یها یماریب


