
بهترین زمان انجام این آزمایش چه زمانی است؟

بهتریــن زمــان انجــام ایــن آزمایــش، اولیــن روزهــای پــس از تولــد )48 

تــا 72 ســاعت( و تغذیــه بــا شــیر مــادر مــی باشــد. 

ــد  ــد روز اول تول ــش را چن ــن آزمای ــتید ای ــما نتوانس ــر ش اگ

نوزادتــان انجــام دهیــد، آیــا انجــام ایــن آزمایــش بعــد از آن 

ــد مفیــد باشــد؟ ــد شــما مــی توان ــرای فرزن ــز ب نی

ــای  ــار یه ــی از بیم ــرا بعض ــت. زی ــم«آري« اس ــوال ه ــن س ــواب ای ج

متابولیــک ممکــن اســت حتــی تــا ســالهای اول زندگــی نیــز بــروز نکنند، 

ــد  ــی توان ــالگی م ــا ســن دو س ــی ت ــش حت ــن آزمای ــام ای ــن انج بنابرای

ــد باشــد.  ــرای کــودک شــما مفی ب

تفــاوت آزمایــش غربالگــری بیمــاری هــای متابولیــک NBS بــا آزمایــش 

غربالگــری نــوزادان کــه در مراکــز بهداشــت انجــام مــی شــود چیســت؟

ــل  ــان قاب ــورت همزم ــاری بص ــوع بیم ــدود 30 ن ــش NBS ح در آزمای

ــه در  ــوزادان ک ــری ن ــش غربالگ ــه در آزمای تشــخیص اســت در صورتیک

ــی    ــاری بررس ــوع بیم ــط 3-2 ن ــود فق ــی ش ــام م ــت انج ــز بهداش مراک

مــی گــردد.

درمان بیماریهاي متابولیك چیست؟

درمان ممکن است شامل دارو های خاص یا رژیم غذایی باشد. 

آیــا اگــر شــما ســابقه فامیلــی فرزنــد عقــب مانــده ذهنــی 

ــالم  ــما س ــودکان ش ــر ک ــا دیگ ــد و ی ــمی نداری و جس

ــاز هــم انجــام ایــن آزمایــش ضــروري اســت؟ هســتند، ب

جــواب ایــن ســوال »آري« اســت. درحقیقــت بســیاري از کــودکان 

مبتــا بــه ایــن اختــالات ســابقه قبلــي فامیلــي ندارنــد. البتــه ایــن 

خطــر در خانواده هایــي کــه ســابقه قبلــي ندارنــد بــه مراتــب کمتــر 

ــده  ــب مان ــد عق ــور فرزن ــابقه حض ــه س ــت ک ــي اس از خانواده های

جســمي و ذهنــي دارنــد. 

ــر  ــه نظ ــالم ب ــد س ــگام تول ــما در هن ــودك ش ــر ک ــا اگ آی

ــاز هــم انجــام ایــن تســت ضــروري اســت؟ مــی رســد ب

جــواب ایــن ســوال هــم »آري« اســت. کــودکان مبتــا بــه بیمــاری 

هــاي متابولیــک در ابتــدای تولــد ســالم بــه نظــر مــی رســند. عائــم 

ــا  ــل تشــخیص نیســتند، ی ــا قاب ــد ی ــدای تول ــا در ابت ــن بیماریه ای

اینکــه بــه ســادگی بــا عائــم ســایر بیماریهــای رایــج اشــتباه گرفتــه 

ــش  ــا آزمای ــط ب ــا فق ــن بیماریه ــي ای ــخیص قطع ــوند. تش ــی ش م

غربالگــري میســر مــي شــود. معمــولا نشــانه هــای بیمــاری وقتــي 

ظاهــر مــی شــوند کــه بــرای درمــان بســیار دیــر اســت. انجــام ایــن 

آزمایــش بــه پزشــک کمــک مــی کنــد تــا ایــن اختــالات را قبــل از 

تبدیــل شــدن بــه بیمــاري تشــخیص دهــد.



مادر عزیز، پدر گرامی: 

قــدم نــو رســیده مبــارک! پــس از نــه مــاه انتظــار، نــوزاد کوچکتــان 

اولیــن گریــه اش را         را در آغــوش کشــیده اید. وقتــی صــدای 

مــی شــنوید، انــگار تمــام دنیــا در همــان صــدا خاصــه شــده اســت. 

ــیرینی  ــد و ش ــیرین باش ــت ش ــرار اس ــه ق ــی، ک ــک زندگ ــوه ی می

ببخشــد، یــک موجــود کوچــک دوســت داشــتنی کــه مثــل گلبــرگ 

ــش  ــی مواظب ــد خیل ــس بای ــت، پ ــف اس ــر و لطی ــیب پذی گل آس

ــما را از  ــد، ش ــی باش ــوزاد اصول ــه از ن ــای اولی ــر مراقبته ــید. اگ باش

ــان، نجــات  ــی و اضطــراب در مــورد تندرســتی فرزندت عمــری نگران

مــی دهــد امــا خــدای ناکــرده بــا کمــي کوتاهــي، ممکــن اســت کــه 

ــم بزنیــد. ــان رق ــرای خــود و فرزندت روزهــای ســختی را ب

شــاید ایــن ســوال در بــدو تولــد نــوزاد، در ذهــن بســیاری از والدیــن 

ــروز  ــا از ب ــام داد ت ــوان کاری انج ــی  ت ــا م مطــرح  شــود: آی

ــری  ــودکان جلوگی ــمی در ک ــی و جس ــای ذهن ــاری  ه بیم

کــرد؟ پاســخ مثبــت اســت، چــرا کــه تنهــا بــا چنــد قطــره خــون 

و انجــام آزمایــش  هــای غربالگــری نــوزادان، مــی  تــوان خطــر بــروز 

ــه  ــوزادان ب ــمی را در ن ــی و جس ــای ذهن ــاری  ه ــیاری از بیم بس

ــرای تشــخیص برخــی  ــی کــه ب ــه آزمایــش های ــل رســاند.  ب حداق

بیمــاری هــا در   تعــداد زیــادی از افــراد بــا صــرف زمــان نســبتاً کــم 

انجــام مــی شــود، آزمایــش غربالگــری گفتــه مــی شــود.

ــادرزادی  ــك م ــای متابولی ــاری ه ــري بیم ــش غربالگ آزمای

ــت؟ چیس

آزمایــش غربالگــري بیمــاري متابولیــک، بــراي شناســایی نــوزادان یــا 

ــادر زادی اســت. انجــام  ــه بیماریهــای متابولیــک م ــا ب کــودکان مبت

ــا  ــرا برخــي از آنه ــوزادان لازم اســت زی ــه ن ــراي هم ــش ب ــن آزمای ای

بــا اینکــه ظاهــراً ســالم هســتند، مبتــا بــه گروهــی از بیمــاری هــای 

ــای  ــاری ه ــتند. بیم ــک هس ــاي متابولی ــام بیماریه ــه ن ــاک ب خطرن

متابولیــک بــه گروهــی از اختــالات گفتــه مــی شــوند کــه در آن هــا 

ــد،  ــن، قن ــی )پروتئی ــاده غذای ــوع م ــد ن ــا چن ــک ی ســوخت و ســاز ی

ــرای  ــواد ب ــن م ــد از ای ــی توان ــودک نم ــته و ک ــال داش ــی( اخت چرب

رشــد و تکامــل اســتفاده کنــد. حتــی ممکــن اســت گروهــی از ایــن 

ــت  ــرای او حال ــودک، ب ــد ک ــه رش ــک ب ــای کم ــه ج ــی ب ــواد غذای م

ــاک باشــند. ســمی داشــته و بســیار خطرن

ــك  ــاي متابولی ــري بیماریه ــش غربالگ ــام آزمای ــرا انج چ

ــت؟ ــروري اس ــوزادان ض ن

در حــال حاضــر، بســیاري از صاحــب نظــران شــیوع بیماریهــاي 

ــد   ــر 600 تول ــا در ه ــرد مبت ــک ف ــتر از ی ــی را بیش ــک ارث متابولی

مــی داننــد. بــا توجــه بــه ارثــی بــودن ایــن بیماریهــا، بدیهــی اســت 

ــش  ــه ســزایی در افزای ــر ب ــد تاثی ــی توان ــی م ــای فامیل ــه ازدواج ه ک

شــیوع ایــن بیماریهــا داشــته باشــد. بــه نظــر مــی رســد کــه در جامعــه 

ــر بیشــتر از جوامــع  ــی حــدود 30 براب ــا، شــیوع ازدواج هــای فامیل م

غربــی اســت. بنابرایــن بطــور منطقــی انتظــار مــی رود کــه بیماریهــای 

ــري  ــب بالات ــه مرات ــیوع ب ــا از ش ــه م ــادرزادي در جامع ــک م متابولی

برخــوردار باشــند.

ــادرزادی  ــک م ــای متابولی ــاری ه ــورد بیم ــت در م ــز اهمی ــه حائ نکت

ــه  ــخ ب ــزان پاس ــا، می ــن بیماریه ــیاری از ای ــه در بس ــت ک ــن اس ای

درمــان بســتگي بــه زمــان تشــخیص بیمــاری دارد. هــر چــه 

بیمــاری زودتــر تشــخیص داده شــود، شــانس بیشــتری بــرای 

درمــان آنهــا وجــود دارد. خوشــبختانه بســیاری از بیماري هــاي 

متابولیــک ارثــي درمــان پذیرنــد ولــي لازم اســت بــا انجــام 

تســت هاي تشــخیصي و اجــراي طرح هــاي غربالگــري هــر چــه 

ســریع تر، ایــن بیماري هــا شناســایي شــده و کار درمــان بیمــار 

ــده ای  ــکات عم ــروز مش ــث ب ــان باع ــر در درم ــود. تاخی ــاز ش آغ

نظیــر ناتوانــی هــای جســمی، عقــب ماندگــی ذهنــی و حتــی 

ــدود  ــد ح ــی ده ــان م ــات نش ــود. تحقیق ــي ش ــوزادان م ــرگ ن م

ــه علــت بیماریهــاي  ــوزادان ب ــی ن 50 درصــد از مــوارد مــرگ ناگهان

متابولیــک تشــخیص داده نشــده و در نتیجــه درمــان نشــده اســت.

از  پیشــگیری  کــه  انــد  داده  نشــان  متعــدد  تحقیقــات 

بیماریهــاي متابولیــک بــه مراتــب از درمــان آنهــا کــم هزینــه 

کشــورهاي  از  بســیاري  در  حاضــر  حــال  در  بنابرایــن  اســت. 

اســت. اجبــاري  نــوزادان  غربالگــري  تســت  انجــام  دنیــا، 

آزمایش غربالگري بیماریهاي متابولیك چگونه انجام می شود؟

بــراي انجــام آزمایــش غربالگــري، فقــط چنــد قطــره خــون 

خــون  قطــره  چنــد  همیــن  بــا  مي شــود.  گرفتــه  نــوزاد  از 

مي تــوان حــدود 30  نــوع بیمــاري  متابولیــک را تشــخیص داد. 


