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In general, both common illnesses and rare diseases can develop in people and their relatives in families. 
Therefore, taking family history is an effective screening tool to detect such diseases and patients should 
be aware of its importance in families’ health with updating information in regular visiting. For more 
information on identifying the genetic pattern of diseases, in this article, we will first explain the evidence 
for genetic similarities within and between human populations and the human genetic variation. Then, we 
will address the importance of medical counseling and pedigree drawing and will clarify the necessity of 
biological samples and their collection in human genetic studies.
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بطور کلی هر دو شکل بیماری های رایج و بیماری های نادر می توانند در افراد خانواده ها بروز نمایند، بنابراین، جمع آوری سابقه خانوادگی می تواند یک 
ابزار غربالگری قدرتمند برای شناسایی این بیماری ها بشمار رود که باید درهربارمراجعه افراد به روزشده و افراد بیمارباید ازاهمیت آن درحفظ سلامت خود و 
بستگان آگاه شوند. برای آگاهی بیشتر در مشخص نمودن الگوی وراثتی بیماری ها، دراین مقاله درابتدا شواهد موجود درشباهت ژنتیکی درون و بین جمعیت 
های انسانی و تنوع ژنتیکی بشر را به اختصار توضیح خواهیم داد و سپس به اهمیت انجام مشاوره پزشکی و رسم شجره نامه و لزوم جمع آوری نمونه های 

بیولوژی برای انجام مطالعات ژنتیکی خواهیم پرداخت.

کلید واژه: ژنتیک؛ وراثت؛ سابقه خانوادگی؛ شجره نامه؛ مشاوره ژنتیک
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ژنتیک و رویکرد آن در تشخیص بیماریهای با سابقه فامیلی 
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تنوع ژنتیکی افراد با موقعیت جغرافیایی ارتباط دارد به طوری که افراد 
یک منطقه جغرافیایی دارای شباهت بیشتری بوده و موانع جغرافیایی از 

قبیل کوه در جدا کردن گروه های مشابه جمعیتی موثر بوده اند. 
انسان ها  افراد  بین  ژنتیکی  تنوع  از سال 1980 مشخص شد که  
درمقایسه با بسیاری ازگونه ها کم است. این بدان معنی است که انسان 
یک گونه نسبتا جوان بوده وجمعیت های انسانی زمان نسبتا کمی برای 
افتراق ازیکدیگر داشته اند. برای مثال، در انتخاب تصادفی دو انسان، تنها 
دارد،  وجود  تفاوت  نوکلئوتید  جفت  در 1000  نوکلئوتید  یک  درحدود 
درحالی که این تفاوت یک نوکلئوتید در500 جفت نوکلئوتید در مقایسه 
دو شامپانزه است. با این وجود هر دو انسان به طور متوسط در حدود 3 
میلیون باز با یکدیگر متفاوت هستند. بیشتر این پلی مورفیسم ها خنثی 
تاثیر  فرد  دو  فنوتیپی  تفاوت  برروی  که  بوده  کاربردی  هم  تعدادی  اما 
تاریخ  بازتاب  انسان ها  بین  توزیع پلی مورفیسم خنثی در  می گذارند. 
جمعیتی ما انسان ها است. شواهد ژنتیکی و باستان شناسی نشان می 
دهد درطول 100 هزار سال گذشته، اندازه جمعیت انسان افزایش قابل 
نقاط جهان صورت  سایر  به  آفریقا  از  انسان  پراکندگی  و  یافته  توجهی 
گرفته است. این فرایند توزیع جغرافیایی تنوع ژنتیکی را با دو رویکرد 
مهم تحت تاثیر قرار داده است. نخست انکه اثر بنیانگذار1  اتفاق افتاده، 
رخدادی در ژنتیک جمعیت که با کاهش تنوع ژنتیکی رخ می دهد که 
درآن یک جمعیت جدید توسط یک تعداد بسیار کمی از افراد جمعیت 
پایه یا به عبارتی جمعیت والد ایجاد می شود که این جمعیت می تواند 
والد خود  از جمعیت  فنوتیپ  و هم  ژنوتیپ  نظر  از  بطور مشخصی هم 
متفاوت باشد و علی رغم کاهش تنوع ژنتیکی سبب زایایی و تکامل در 
گونه های  این  که  این که همانطور  دوم  گونه جدید می گردد.)2و 3( 
یکدیگر  با  نفر  دو  انتخابی  های  ازدواج  احتمال  شوند  می  ایجاد  جدید 
1. Founder effect
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رابطه ژنتیک و نژاد :  
طبقه بندی انسانها از طریق نژاد تاریخچه طولانی و پر سروصدایی 
درتحقیقات زیست پزشکی، و پیامدهای مهم برای علم و جامعه دارد. علی 
رغم تاثیرات منفی که تفاوت های ژنتیکی می تواند برهویت اجتماعی 
افراد ایجاد کند اما اثر آن در ایجاد ویژگی نابرابر افراد در حفظ سلامت 
فردی مهم است و می تواند به استراتژی های بهتر در پیشگیری و درمان 
بیماری هایی عفونی، قلبی وسرطان منجر شود. تفاوت های بیولوژیکی 
با  شود،  می  تعریف  نژادی  و  قومی  برچسب  توسط  که  جمعیت  بین 
مطالعه تعداد پلی مورفیسم مرتبط با خصوصیات ظاهری، استعداد ابتلا 

به بیماری و پاسخ زیست محیطی مشخص می گردد.)1(
و  فیزیکی  ظاهر  قبیل  از  هایی  ویژگی  اساس  بر  را  افراد  عموما  ما 
یا زبان گروه بندی می کنیم. برای مثال، بیشتر دانمارکی ها بیشتر به 
یکدیگر شبیه هستند تا به ایتالیایی ها. اما دانمارکی ها و ایتالیایی ها 
بیشتر شبیه یک دیگرهستند از شباهت هر کدام به افراد صحرای افریقا. 
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به طور فزاینده ای افزایش می یابد. افرادی که از گروه های متفاوت به 
یکدیگر نزدیک تر زندگی می کنند احتمال آمیزش بیشتر و در نتیجه 
شکل گرفتن آمیزش جور شده1  می شود که در آن افراد با ژنوتیپ یا 
فنوتیپ مشابه بیشتر از آنچه که درالگوی آمیزش تصادفی انتظارمی رود 
محدود  سبب  آمیزش  الگوی  این  درنتیجه  شود.  می  انجام  گیری  زوج 
کردن درهم آمیختگی و برهم خوردن پلی مورفیسم درمیان افرادی که 
در مناطق مختلف جغرافیایی زندگی می کردند شده و درعین حال طول 

زمان منجر به تمایز ژنتیکی بین گروه ها شده است. )1, 4(

نقش عوامل ژنتیکی و غیر ژنتیکی در بروز صفات :  
تا مدت ها فقط در مورد صفات و شرایطی که توسط  ژن ها در یک 
جایگاه منفرد در کنترل ژنوم انسان بحث میشد. امروزه همه ما می دانیم 
با توارث مندلی مطابقت ندارد و  از اختلالات شناخته شده  که بسیاری 
هرصفت تنها توسط ژن هایی در یک لکوس تعیین نمی شود. درواقع، 
بسیاری ازصفات توسط ترکیبی از ژن ها در بیش از یک محل در ژنوم 
انسان و همچنین عوامل غیر ژنتیکی تعیین می شود. صفات چند عاملی 
صفاتی هستند که توسط عوامل متعدد ایجاد می شوند. دراغلب موارد، هر 
دو عوامل ژنتیکی و غیر ژنتیکی در ایجاد یک فنوتیپ کمک می کند. به 
طور مثال قد انسان یک نمونه از یک صفت چند عاملی است. با این حال، 
نیستند،  نگران  انسان  قد  مورد  در  انسانی  ژنتیک  ازمتخصصان  بسیاری 
درعوض، ژنتیک انسانی به طور عمده در مورد بیماری های انسان نگران 
دیابت،  مانند  انسان  ویرانگر  های  بیماری  ترین  رایج  از  برخی  هستند. 
بیماری قلبی، بیماری آلزایمر، آرتریت روماتوئید و سرطان از جمله بیمار 
های چند عاملی هستند که تصور می شود در همه این بیماری ها چند 
جایگاه های متعدد ژن ها و همچنین عوامل غیر ژنتیکی متعدد درگیر 
توسط  که  بیماری  را  آنها  است  ممکن  ژنتیک  متخصص  یک  و  هستند 
عوامل متعدد ایجاد می شود و تحت عنوان بیماری های پیچیده مطرح 
از  از بیماری پیچیده طیف وسیعی  از ویژگی های مشترک  نماید. یکی 
شدت و سن بیماری است. اضافه براین پیچیدگی این واقعیت که برخی از 
این بیماری ها در واقع به وقوع یکدیگر کمک می کنند را نیز باید عنوان 
کرد، به عنوان مثال، دیابت خود یک عامل خطر برای بیماری قلبی است.

 )6 ,5(
نقش بسیاری ازعوامل - ژنتیک و زیست محیطی در بروز بسیاری از 
ناهنجاری مادرزادی و بیماری های شایع دوران کودکی و بزرگسالای این 
سوال را مطرح کرد که آیا این امکان که برخی صفات اکتسابی از طریق 
نسل ها منتقل شوند وجود دارد؟ چنین نظری در قرن نوزدهم رایج شد 
و اولین بار توسط لامارک دانشمند فرانسوی پیشنهاد شد اما این نظریه 
با پیدایش ژنتیک کلاسیک و تکامل داروینی از اعتبار ساقط شد و کشف 
DNA در سال 1953 آخرین میخ تابوت تکامل لامارکی بود. این مولکول 
کارآمد و منظم که رمزهایی برای حیات را درتوالی های بسته بندی شده 
ثابت می کند که یک خصوصیت ژنتیکی  نام ژن حمل می کند  به  ای 
دانشمندان  برای  زمان  آن  در  برسد.  ارث  به  تواند  می  رنگ چشم  مثل 
انتقال  را  هایشان  ژن  که  افرادی  عنوان  به  واجداد  والدین  ژنتیک،  علم 
1. Assortative mating

می دهند اهمیت داشت درحالی که نوع زندگی شان در این مورد نقشی 
ارائه  ای  کننده  قانع  اکنون دلایل  دانشمندان  از  دیگری  گروه  اما  ندارد 
کرده اند که نشان می دهد توارث ممکن است به واقع آنقدر که ژنتیک 
اپی  نظریه  این  نباشد.  پرداخته  و  ساخته  معتقدند،  کلاسیک  های  دان 
ژنتیک نامیده شد.)7, 8( اپی ژنتیک نظریه ای در زمینه توارث است که 
می گوید ژن دارای »حافظه ای« برای یک واقعه است. ممکن است دو 
نسل در معرض واقعه یا رخدادی قرار بگیرند و این رخداد در ژن های 
آن نسل نشان گذاری شود و موضوع برای 4 یا 5 نسل بعد یا بیشتر ادامه 
یابد. این خود شاخه کاملی از ژنتیک با مفاهیمی گسترده است که اغلب 
ما در مورد آن چیزی نشنیده ایم. اپی ژنتیک که به طور تحت اللفظی 
به صورت  تواند  می  که  است  اصلاحاتی  است،  ها  ژن  »روی«  معنی  به 
حذف یا اضافه شدن مولکول های خاص از DNA باشد و این امر به نوبه 
خود بر چگونگی تفسیر ژن ها توسط هسته سلول تاثیر می گذارد.)9( 
اپی ژنتیک، ویژگی یک سلول که به طور عمده به الگوی بیان ژنی آن 
بستگی دارد، را نیز توضیح می دهد. در طول نمو موجود چند سلولی، رده 
های سلولی مختلفی از یک سلول تخم تشکیل می شود. الگوی بیان ژنی 
درهریک از رده های سلولی به صورت ویژه و منحصر به فرد است. این 
الگو در سلول نهایی تمایز یافته به حد اعلای خود می رسد و تقریباً به 
حالت پایدار خواهد ماند. در طی این فرایند، برخی از ژن ها برای فعالیت 
آینده سلول انتخاب می شوند، در حالی که برخی دیگر از صلاحیت خارج 
و برای مدت زمان طولانی خاموش می شوند. پدیده هایی مانند ایمپرینت 
ژنومی و غیر فعال شدن یکی از کروموزوم های X در جنس مونث و نیز 
اولیه  مراحل  تکوین  فرایند  در  که  ژنی  های  دسته  بیانی  الگوی  تنظیم 
جنینی بسیار حائز اهمیت اند به طور قابل توجهی با مکانیسم های اپی 

ژنتیکی مرتبط است.)10(

وراثت گم شده و تعامل بین عناصر کروموزومی و غیر کروموزومی:  
یک مشکل اساسی در ژنتیک کشف ارتباط بین ژنوتیپ و فنوتیپ است. 
حصول اطمینان ازوراثت یک صفت یک گام مهم به سمت امکان احتمال 
پیش بینی و ارزیابی ریسک بیماری های انسان و درمان آنها با استفاده 
ازاطلاعات ژنتیکی می باشد. دانستن تمام عناصری که در وراثت دخالت 
دارند امکان وجود یک رابطه معلولی بین اطلاعاتی که نسل به نسل منتقل 
و منجر به فنوتیپ مورد نظر می شود را تسهیل می کند. مطالعات مرتبط 
با گستره ژنوم )GWAS( موفق به شناسایی بسیاری از پلی مورفیسم های 
انسان وابسته به صفات  قد، رنگ چشم، و یا استعداد ابتلا به بیماری های 
شایع را نشان دادند اما این وارینت ها تنها بخش کوچکی از وراثت وابسته 
به یک صفت را شرح می دهند.)11, 12(  ازمواردی که می توان به وراثت 
گم شده اشاره کرد، وجود تعداد زیادی ازواریانت ها با اثرات بیش از حد 
کوچک برای رسیدن به اهمیت آماری، تعاملات بین انواع واریانت ها که با 
مطالعات GWAS قابل شناسایی نیستند واثرات اپی ژنتیک و بالاخره سهم 
اطلاعات غیر کروموزومی که به ندرت در نظر گرفته شده است علی رغم 
اینکه اثر عناصر سیتوپلاسمی گوناگون بر فنوتیپ دربسیاری از موجودات 

سابقه ای طولانی و مستند دارد را می توان نام برد.
مطالعات جدید نشان می دهد فنوتیپ یک جهش تحت تاثیر ویروس 
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مانند  شوند  می  برده  ارث  به  که  کروموزومی  غیر  عناصر  سایر  و  ها 
میتوکندری، که درطی میوزسلول زایا منتقل می شوند، اصلاح می گردد. 
همچنین نشان داده شده است وراثت یک صفت به تقابل غیرخطی بین 
اطلاعات کروموزومی و غیرکروموزومی که از نسلی به نسل دیگر منتقل 
می شود بستگی دارد. مطالعات اخیر دریک مدل موش کرون، ترکیبی 
از صفات پیچیده که درآن ایجاد آسیب و بیماری نیاز به تعامل بین یک 
داد.  نشان  دارد،  را  ویروس  از  و یک سویه خاص  جهش خاص درموش 
اخیرا مطالعه دیگری اثرات قوی متابولوم ناشی از تنوع ژنوم میتوکندری 
غیر  اطلاعات  اهمیت  درانسان،  داد.  نشان  نیز  را  گیاه  در  کلروپلاست  و 
کروموزومی نیزمورد تجزیه و تحلیل قرار گرفته اما تاثیر آن برنقش وراثت 
بخوبی روشن نیست. چنین تعاملات غیر کروموزومی ممکن است این که 
چرا جهش مشترک درانسان ها همیشه فنوتیپ مشابه را تولید نمی کند 
آلل های  با  تواند  غیر کروموزومی می  اطلاعات  توضیح دهد.)5و11(  را 
مختلف کروموزومی در یک لکوس واکنش داده تا فنوتیپ را بطور معنی 
دار تغییر دهد. توانایی ما برای تغییر در اطلاعات غیر کروموزومی درحالی 
که ساختارکروموزومی و محیط در شرایط تغییرناپذیر حفظ گردد، نشان 
می دهد که سهم اثر اطلاعات غیر کروموزومی دروراثت می تواند زیاد و 
در برخی موارد، اثریک جهش کروموزومی را به طورکامل پنهان نماید. 
 dsRNA اثرعناصرغیر کروموزومی درمطالعات مخمر حامل یک ویروس 
و بسیاری از سویه های مخمر"وحشی"  به عنوان مرجع می تواند بخشی 
ازموفقیت اخیر در مطالعات ژنتیکی که بر اساس یک مدل برای جمعیت 
های انسانی متمرکز شده است به حساب بیاید. یافته های این مطالعات 
اثرات پیامدهای عمیق عناصرغیر کروموزومی و استعداد ابتلا به بیماری و 

تنوع ژنتیکی در انسان را تایید کرد.)9و13( 

محدوديت مطالعات ژنتیکی در انسان ها  :  
ژنتیک درهریک  بر خلاف مطالعه  انسانی  ژنتیک  تحصیل در رشته 
ازسایر  انسان  جهات  از  بسیاری  از  که  دهد  می  دیگرنشان  ازموجودات 
باشد.  می  ژنتیک  مطالعه  برای  محدودتری  بسیار  های  مدل  موجودات 
بنابراین متخصصان علم ژنتیک باید به مطالعه ژنوم انسان دربستر طبیعی 
خود و بدون دستکاری درآن بپردازند. درواقع این علم باید به جای بررسی 
اثر ایجاد جهش ها به مطالعه جهش هایی که به طور طبیعی اتفاق می 
افتد بپردازند. همچنین به جای انجام فرایند های دورگه سازی در ژنتیک 
باید به مطالعه و بررسی چگونگی توارث ژن ها و فنوتیپ مرتبط با آن 
درافراد خانواده با تجزیه و تحلیل شجره نامه، که شکلی از نمایش فنوتیپ 
و روابط خانوادگی افراد خانواده را نشان می دهد، پرداخت. نسل جدید 
در تعیین توالی ژنومی NGS1 در سال 2005 یک تحول تاریخی درعلم 
شیمیایی  فرایند  و  طراحی  در  سیستم  این  چه  اگر  کرد.  ایجاد  ژنتیک 
تعیین  الگوی  اساسا دارای  اما  بود،  توالی سانجر  تعیین  از نسل  متفاوت 
توالی فضایی است که درآن محصول PCR و یا ملکول DNA استخراج 
شده از نمونه مستقیما مورد استفاده قرار می گیرد. روش های نسل جدید 

1. Next Generation Sequencing

تعیین توالی های ژنتیک می توانند تعداد زیادی ژن )همه 20 هزار ژن 
توالی  تعیین  آزمایش  نوبت  یک  در  را  انسان(  ژنوم  یا حتی همه  انسان 
کتاب  یک  خواندن  مانند  توالی  تعیین  کنند.  پیدا  را  جهش ها  و  نموده 
است یعنی این که بتوانیم کتاب ژنتیک یک فرد را کلمه به کلمه وحرف 
به حرف بخوانیم و غلط ها یا همان جهش ها را پیدا کنیم. مطالعات انجام 
بشر  درافراد  ژنوم  توالی   %99 که  داد  نشان  انسان  ژنوم  پروژه  در  شده 
یکسان است. این بدان معنی است که افراد دراین سیاره، به طور متوسط، 
افراد  برخی  این که چرا  راز  و  دارند  یکدیگراختلاف  با  ازنظرژنتیکی %1 
بیشتر از اعضای دیگر جمعیت مستعد ابتلا به یک بیماری خاص شوند، 
و یا سالم باشد، در این 1% نهفته است. با جمع آوری سابقه خانوادگی و 
ایجاد شجره نامه، اغلب می توان اطلاعاتی زیادی در مورد یک بیماری 
ژنتیکی، مانند غالب یا مغلوب بودن آن و این که آیا یک بیماری توسط 
ژن هایی بر روی کروموزوم X یا کروموزوم های غیر جنسی انسان شامل 
هر یک از کروموزوم شماره یک تا بیست و دو و تحت عنوان  اتوزومال 

ایجاد می شود، بدست آورد.)14-17( .

سابقه خانوادگی ژنتیکی چیست؟
به  کمک  و  تشخیص  در  تواند  می  خانواده  درخت  یک  اطلاعات 
مدیریت بالینی ارزشمند باشد. سابقه خانوادگی ژنتیکی شامل اطلاعاتی 
در مورد روابط بیولوژیکی بین اعضای خانواده و همچنین هر گونه شرایط 
این  هرچند  باشد.  می  باشد،  مواجه  آن  با  فرد  است  ممکن  که  پزشکی 
اطلاعات می تواند به شکل متن نوشته شود اما سابقه خانوادگی معمولا 
به صورت یک درخت خانواده )شجره نامه( ثبت می گردد تا یک نمایش 
تصویری از روابط خانواده و اعضای خانواده که تحت تاثیر شرایط پزشکی 
سابقه  اطلاعات  آوری  جمع  دیگر  های  راه  دهد.  ارائه  را  هستند  خاص 
یا خانواده آن  بیمار  به عنوان مثال، ممکن است  خانوادگی وجود دارد، 
برای تکمیل فرم سابقه خانوادگی موافقت نمایند. با این حال، بسیاری از 
کارکنان امور بهداشتی و پزشکی وجود یک نمای کلی در یک شجره نامه 
برای دیدن همه موارد را آسان تر مییابند. این اطلاعات معمولا در طی 
مشاوره پزشکی و رسم شجره نامه درحضور فرد و دادن اطلاعات جمع 
آوری می گردد. بر اساس توافق بین المللی باید از علامت های استاندارد 
در رسم شجره نامه استفاده شود. برای متخصصان بهداشتی مفید است 
سابقه  گرفتن  وظیفه  اگر  حتی  نامه،  یک شجره  "خواندن"  به  قادر  که 

فامیلی را ندارند، نیز باشند.)18, 19(   

چرا در نظر گرفتن سابقه خانوادگی ژنتیکی مهم است؟
  به غیر از شرایط ناشی از تروما و تصادف، بروز هر بیماری دارای 
افراد  با  خانواده  در یک  ژنتیک  قدرت  این حال  با  است.  ژنتیکی  زمینه 
می  انعکاس  گیرند  می  قرار  خاص  بیماری  یک  تاثیر  تحت  که  خانواده 
یابد و به همین دلیل است که گرفتن یک سابقه خانوادگی مهم است. 
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بنابراین سابقه خانوادگی مثبت می تواند یک عامل خطر مهم برای بروز 
بیماری هایی چون آسم، دیابت و انواع خاصی ازسرطان باشد و همچنین 
شده  شناخته  ژنی  تک  های  بیماری  با  هایی  خانواده  شناسایی  به  قادر 
است. به همین دلیل برخی دستورالعمل های بالینی ملی بریتانیا اهمیت 
که  صورتی  در  و  کند  می  مشخص  را  ژنتیکی  خانوادگی  سابقه  گرفتن 
بالینی معناداری ممکن  سابقه خانوادگی در نظر گرفته نشود، اطلاعات 
است نادیده گرفته شود. درمدیریت بالینی، اطلاعات بدست آمده ازدرخت 
آزمایشگاهی  روش  یک  از  حاصل  اطلاعات  اندازه  به  تواند  می  خانواده 

اهمیت داشته باشد.)5 و20-24( 
به  که  دهد  می  نشان  را  وراثت  الگوهای  ژنتیکی  خانوادگی  سابقه 
راحتی در یک خانواده درقالب یک شجره نامه قابل مشاهده است. الگوی 
وراثت  که  حالی  در  مشابه  شرایطی  بین  تمایز  به  قادر  همچنین  وراثت 
متفاوتی را دارند می باشد. سابقه خانوادگی ژنتیکی ممکن است کمک 
به تشخیص بیماری نماید. در نظر گرفتن علائم مشابه یا مرتبط  که در 
چندین نفر از اعضای یک خانواده رخ می دهد، این حقیقت را نشان می 
اطلاعات  بعلاوه  دارند.  واحد  تشخیص  یک  آنها  همه  واقع  در  که  دهد 
سابقه خانوادگی می تواند استراتژی های مدیریت، آزمایش ها و درمان را 
تحت تاثیر قراردهد و برای شناسایی صحیح رابطه بیولوژیکی هر یک از 
اعضا خانواده با فرد مبتلا ضروری است، بنابراین مدیریت صحیح درمان 
و دستورالعمل های مناسب را می توان ارائه داد و افرادی که ازاین سابقه 
شوند  مند  بهره  ژنتیک  آزمایش  انجام  برای  شده  شناخته  خانوادگی 
نیزممکن است شناخته شوند. در این موارد راهکارهای مدیریت، بررسی و 
نظارت مانند کولونوسکوپی و یا مطالعه جهش های به ارث برده شده برای 
سایر اعضای خانواده که ممکن است در معرض خطر باشند، مفید است. 
نیاز به ارجاع برای نظر متخصص  سابقه خانوادگی ژنتیکی ممکن است 
یک  بالاتر  معرض خطر  در  که  فردی  چنانچه  نماید،  روشن  را  برجسته 
بیماری درنتیجه سابقه فامیلی مثبت می باشد )مانند تشخیص مشکوک 
به سندرم مارفان(، ممکن است برای ارجاع به نظر متخصص مناسب باشد. 
و در آخر این که جمع آوری سابقه خانوادگی ژنتیکی به توافق در 
ایجاد ارتباط با بیماران کمک می کند و علاوه بر داشتن مزایای پزشکی 
اعتماد و پرسش در  ایجاد  با  تا  ایجاد می کند  بیمار  برای  فرصت هایی 
مورد هرگونه تصورات غلط در مورد نشانه یا بیماری خود را اصلاح نماید. 
ازآنجا که اطلاعات سابقه خانوادگی برای مواردی چون تولد، مرگ، و دیگر 
رویدادهای مهم در یک خانواده به روز می شود، بنابراین می تواند با زمان 

بروز گردند.)22, 25-27( 

مشاوره ژنتیک چیست؟ 
  مشاوره ژنتیک یک درمان روانی نیست بلکه در آن فرد را با تمام 
اطلاعات مورد نیاز به تصمیم گیری در مورد این که آیا باید یک آزمون 
ژنتیکی انجام شود آشنا می کنند. بنابراین هدف از مشاوره ژنتیک ممکن 
است ارائه اطلاعاتی درمورد: پیامدهای آزمایش مثبت برای این بیماری، از 

جمله تاثیر روانی و عواقب دیگر، و این که آیا باید قصد خود را برای انجام 
آزمون به اطلاع بستگان رساند یا نه، و درنهایت الگوی پیشرفت بیماری 
درمان بالقوه آن را شامل می شود. این اطلاعات عموما در یک حالت غیر 
بخشنامه داده می شود چرا که مهم است خانواده خود درمورد اقدامات 
بعدی تصمیم گیری کند، وهمچنین بشکل گزینه های در دسترس در 
بیماری،  افزایش شدت  انتقال یک اختلال،  تاثیر خطر  افرادی که تحت 
امکان انجام تشخیص قبل از تولد و بالاخره افرادی که دارای اعتقادات 
همچنین  گیرد.  می  قرار  هستند،  خاصی  اخلاقی  و  اجتماعی  مذهبی، 
مشاوره پس آزمون نیز میتواند در مواجهه با نتایج حاصل از آزمون به افراد 
کمک کند.)27, 28( نتایج حاصل از آزمایش ژنتیک می تواند تاثیر عمیقی 
بر زندگی افراد داشته باشد بنابراین مشاوره ژنتیک می تواند برای حمایت 

هر فرد که مورد نظر برای هر نوع آزمون ژنتیکی است، انجام گیرد.

تاريخچه خانواده
تاریخچه خانوادگی اطلاعات مهمی در مورد زندگی گذشته و آینده 
همچنین  و  تشخیصی  ابزار  یک  عنوان  به  تواند  می  که  دهد  می  فرد 
تصمیم گیری درمورد آزمون های ژنتیکی برای بیمار واعضای درمعرض 
خطرخانواده کمک کننده باشد. اگر اعضای یک خانواده تحت تاثیر یک 
تعیین  برای  دقیق  خانوادگی  تاریخچه  آوری  جمع  گیرد،  قرار  بیماری 
بیماری  تواند درحذف  این، می  بر  بود. علاوه  انتقال مهم خواهد  الگوی 
های ژنتیکی به خصوص بیماری های شایع که درآن شیوه زندگی ومحیط 
زیست نقش مهم دارند، کمک نماید. در نهایت تاریخچه خانوادگی می 
تواند مشکلات بالقوه سلامت که یک فرد می تواند در معرض خطر آن 
خطر  افزایش  زودرس  شناسایی  اساس  این  بر  کند.  شناسایی  را  باشد 
بیماری، به افراد و بهداشت حرفه ای اجازه می دهد تا با اقداماتی مانند 
را  ابتلا  خطر  میزان  بیماری  بر  نظارت  وافزایش  زندگی  درشیوه  تغییر 

کاهش دهد.)29و30( 
دوران  از  شده  شناخته  ژنتیکی  اختلالات  از  بسیاری  که  حالی  در 
کودکی آغاز می شوند، بسیاری از شرایط پیچیده در خانواده ها نیز در 
بزرگسالی شروع می شوند. به عنوان مثال، حدود 5 تا 10 درصد از تمام 
توسط  است  ممکن  ها  سرطان  این  هستند.  ارثی  پستان  های  سرطان 
جهش در ژن های خاص، مانندBRCA1 و یا BRCA2 ایجاد شوند. فردی 
اول  درجه  بستگان  از  مورد  یک  از  بیش  شامل  او  خانوادگی  سابقه  که 
یا  و  بزرگ،  مادر  )عمه،  نسبی  دوم  درجه  یا  و  دختر(  یا  خواهر  )مادر، 
خواهرزاده( با سرطان پستان یا تخمدان به خصوص اگر تشخیص در سن 
جوانی بوده باشد، می تواند در معرض خطر بالای سرطان ارثی پستان یا 
تخمدان باشد و باید آزمایش های ژنتیکی در نظر گرفته شود.)20( مثال 
دیگر از بیماری درشروع بزرگسالی که می تواند به ارث برده شده باشد، 
بیماری آلزایمر است .)24( اگر چه بسیاری از موارد بیماری آلزایمر از نوع 
پراکنده هستند، اما تعداد کمی هم ارثی بوده که فرم بسیار تهاجمی این 
بیماری است و به طور واضح قبل ازسن 65 سالگی بروز می کند و سه ژن 
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برای بیماری ارثی آلزایمر مشخص شده است. بنابراین تاریخچه خانوادگی 
دقیق برای کمک به تعریف وقوع یک اختلال ژنتیکی در یک خانواده بسیار 

سودمند می باشد.)5, 23, 24( 
باید توجه داشت که برخی از بیماری های ژنتیکی مانند دیستروفی 
عضلانی دوشن، هموفیلی و بسیاری از موارد سندرم داون، سندرم حذف 
کروموزومی، و دیگراختلالات کروموزومی می تواند در نتیجه جهش های 
اختلال  بروز یک  توجه داشت،  باید  بنابراین  ایجاد گردد،  خود  بخودی 

ژنتیکی درعدم وجود یک سابقه خانوادگی را نمی توان رد کرد.)29(

چه و چه مقدار اطلاعات بايد در يک شجره نامه وجود وارد شود؟
میزان  چه  آنکه  برای  گیری  تصمیم  خانوادگی،  سابقه  گرفتن  برای 
اطلاعات و این که از چه افرادی نیاز به جمع آوری هستند، مهم می باشد. 
گاهی اوقات پرسش هایی با هدف شناسایی اعضای خاص خانواده به جای 
گرفتن یک سابقه خانوادگی در مورد تمام شرایط پزشکی لازم است و 
افرادی که حامل یا دارای یک بیماری ژنتیکی می باشند که  شناسایی 
اخیرا شناخته شده است یا پیشنهاد انجام آزمایش خاص در سایر اعضای 
خانواده که در برنامه های غربالگری پیش از تولد و یا نوزادان را پیشنهاد 
می کند، را شامل می شود. در زمان های دیگر ممکن است برای ایجاد 
پزشکی  شرایط  درمورد  سوالاتی  خانوادگی  سابقه  از  دقیق  تصویر  یک 
پرسیده شود ازجمله این که آیا هرگونه اختلالات ژنتیکی در یک خانواده 
وجود دارد و این که سوالاتی مبنی بر تعداد افراد مبتلا به اختلالات مانند 
ازسابقه  استفاده  برای  که  سرطان  و  عروقی  قلبی  های  بیماری  دیابت، 
خانوادگی به عنوان شناسایی عوامل خطر در طی مشاوره به یک فرد برای 
پیشگیری ارائه می شود، نیز پرسیده می شود. درنهایت پرسش در رابطه 
با اختلالات شایع درخانواده )به عنوان مثال سرطان پستان یا روده بزرگ( 
بیماری  این  است مستعد کننده  ژنی ممکن  اختلال تک  که درآن یک 
باشد ، این افراد را می توان برای نیل به هدف تحت نظر قرارداد.)18, 27(

چند نسل برای گرفتن سابقه خانوادگی بايد وارد شوند؟
در موارد مشکوک و در اهدف ویژه برای ایجاد یک تصویر کامل از 
بیماری در خانواده، و یا سعی در کاهش الگوی ارث در اعضای خانواده 
که تحت تاثیر بیماری قرار دارند بهتر است سه نسل مورد بررسی قرار 
گیرند. سوالاتی در مورد دو و یا بیش ازچهارنسل نیز ممکن است بسته 
به اساس ژنتیکی بیماری و اندازه خانواده مرتبط باشد. حداقل افرادی که 
برای جمع آوری اطلاعات در سابقه خانوادگی لازم است شامل بستگان 
این  باشد.  مادرمی  و  وبرادر وپدر  فرد شامل کودکان، خواهر  درجه یک 
تعداد ممکن است برای اطلاع رسانی به یک تصمیم بالینی کافی باشد اما 
ممکن است برای تکمیل این اطلاعات و ایجاد اطمینان و یا ارجاع به یک 

متخصص، سایر بستگان نیز نیاز باشد.)28, 31(

آزمايش ژنتیک چیست؟
یا  ژن  کروموزوم،   در  تغییرات  شناسایی  به  ژنتیک  های  آزمایش 
پروتئین می پردازد. آزمون اختلال ژن ها در واقع مطالعه DNA  گرفته 
شده ازخون، مایعات بدن یک فرد و یا بافت می باشد که درآن خطاهای 
 ، DNA بزرگ ژن ها شامل از دست رفتن یا اضافه شدن یک بخش از
تغییرات کوچک در DNA و دیگرخطاها شامل ژن هایی که بیش ازحد 
فعال هستند، ژن هایی که خاموش هستند، و یا به طور کامل از دست 
رفته اند می باشد. همه این آزمون ها برای شناسایی تفاوت بین ژن در 
نام  به عنوان یک نسخه طبیعی ژن  توان  آنچه که می  و  آزمایش  حال 
انجام آزمایش ژنتیک  این حال، در  با  برد طراحی شده است.)17, 32( 
محدودیت وجود دارد چرا که تنها در صورتی مفید است که یک جهش 
ژنتیکی خاص باعث یک بیماری خاص می شود مثلا یک جهش شناخته 
شده در ژن بیماری هانتینگتون، اما برای بسیاری از شرایط  برای مثال، 
دیابت  ممکن است صدها و یا حتی هزاران جهش مختلف در یک ژن 
خاص اتفاق بیفتد و عملا انجام آزمایش ژنتیک را غیر ممکن می کند.
)15, 16( مطالعه ویژگی های کروموزوم یک شخص، از جمله ساختار، 
که  میدهد  نشان  مطالعات  این  است.  اهمیت  دارای  نیز  آرایش  و  تعداد 
به  یا حتی  و  اضافه  رفته،  از دست  تواند  می  کروموزوم  یک  از  قطعاتی 
بخش های مختلف بر روی کروموزوم دیگری نقل مکان کند و با روش 
های مختلف مانند کاریوگرام  یک عکس ازهمه کروموزوم های یک فرد 
برای مثال، درمطالعه سندرم داون که درآن کروموزوم اضافی 21 وجود 
در  هیبریدیزاسیون  فلورسنت  تحلیل  و  تجزیه  آزمون  همچنین  و  دارد 
محل  )FISH1( که در آن می توان بخش های خاصی از کروموزوم که یا 

کم و یا اضافه شده )دیستروفی عضلانی دوشن( مطالعه کرد.)12, 33( 

فعالیت های  یا  و  برای مطالعه مقدار  بیوشیمیایی  انجام تست های 
پروتئین های کلیدی دارای اهمیت هستند. هر تغییر در ژن حاوی کد 
DNA برای ساخت پروتئین، می تواند فعالیت و یا با مقدار غیر طبیعی 

پروتئین ها همراه باشد. برای مثال درغربالگری بیوشیمیایی نوزادان می 
را  اوری  کتون  فنیل  مانند  متابولیکی  شرایط  به  مبتلا  توان شیرخواران 
تشخیص داد.)34( نتایج حاصل از یک آزمون ژنتیکی می تواند در تایید و 
یا رد یک بیماری ژنتیکی مشکوک ، یا کمک به تعیین احتمال ابتلای فرد 
و یا انتقال یک اختلال ژنتیکی کمک کند. درحال حاضر بیش از 1000 
تست ژنتیکی در حال استفاده و تعداد بیشتری نیز درحال توسعه است. 
این آزمایش ها در غربالگری نوزادان برای شناسایی اختلالات ژنتیکی بعد 
بیماری  یا رد کردن یک  و  تعریف  برای  آزمون های تشخیصی  تولد،  از 
ژنتیکی خاص، برای شناسایی افرادی که حامل یک نسخه از یک جهش 
بارداری( برای تشخیص  از تولد )دوران  ژنی هستند، آزمایش های قبل 
از لانه گزینی   ژنتیکی پیش  آزمایش تشخیص  ژنی در جنین،  تغییرات 

1. Fluorescence in situ hybridization )FISH(
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روش  از  استفاده  با  جنین  در  ژنتیکی  تغییرات  تشخیص  برای   )PGD1(
هایی مانند لقاح آزمایشگاهی  )IVF2( وانواعی از تست های پیش بینی 
تولد  از  اختلالات پس  با  ارتباط  در  ژنتیکی  برای تشخیص جهش های 
درافرادی که یکی از اعضای خانواده با یک اختلال ژنتیکی همراه هستند 
برای مثال، اختلال ژنتیکی هموکروماتوز ارثی قبل از هر گونه علائم یا 

نشانه انجام می شوند.)32, 35(

آزمايش ژنتیک و مديريت بیماری های گوارشی ارثی: سیروز کبدی
ارزیابی اولیه از یک سابقه خانوادگی در یک بیمار گوارشی یا کبد و 
سرطان های مرتبط به آن اطلاعات با ارزشی در تعیین میزان خطر ابتلا در 
سایر افراد خانواده به خصوص در بستگان درجه یک و دو را فراهم می کند. 
در این صورت آزمایش های ژنتیک در افرادی که از طریق ارزیابی سابقه 
خانوادگی بیشترین شانس ابتلا به بیماری را دارند، برای تایید تشخیص و 
یا میزان خطر ابتلا به بیماری انجام می گیرد. بیمارانی که معیارهای بالینی 
برای یک سندرم و همچنین افرادی که جهش سلول زایا در آن ها مشخص 
شده، باید اقدامات نظارتی مناسب به منظور به حداقل رساندن خطر ابتلا 
به بیماری و یا سندرم خاص را انجام دهند.)36( بیماری های ارثی کبد 
یک گروه از اختلالات متابولیکی و ژنتیکی هستند که به طور معمول سبب 
نارسایی مزمن کبدی می شوند، دارای شیوع متغیر اما بسیاری ازآنها جزء 
بیماری های نادر بوده که اغلب ناشی نقص و تغییر در عملکرد یک پروتئین، 
آنزیم یا ناقل مسیر سوخت وساز هستند. با توجه به افزایش تعداد بیماری 
های ژنتیکی کبد و پیچیدگی ارتباط ژنوتیپ- فنوتیپ و نیاز به مشاوره چند 
منظوره به خانواده ها، همکاری دقیق بین پزشکان و آزمایشگاه مولکولی در 

این فیلد اجباری است.)26, 37(
بیماری  از  تعدادی  در  نارسایی مزمن کبدی مستعد کننده سیروز، 
های ژنتیکی و با درجات متفاوتی از پیامد و سن شروع علایم بالینی و 
داده های آزمایشگاهی بوده که می توانند با هم تداخل داشته بنابراین 
فهم  در  اخیر  های  پیشرفت  است.  ضروری  افتراقی  تشخیص  یک  ارائه 
ژنتیک و پاتوفیزیولوژی بیماری های کبدی ارثی در بکار گیری استراتژی 
های  روش  این  است.  گردیده  شرایط  این  تشخیص  برای  های جدیدی 
های  روش  کاهش  به  منجر  ژنتیکی  های  بیماری  این  در  تشخیصی 
از خطا درتشخیص شده  تهاجمی و گران قیمت و در عین حال پرهیز 
در  تشخیص  در  مهم  راهکار  یک  بیماری  ژن  شناسایی  واقع،  در  است. 
افرادی است که در معرض سیروز کبدی زود هنگام است. فن آوری های 
جدید در دسترس بودن تعیین توالی با توان بالا میتواند به تجزیه و تحلیل 
مولکولی گسترده و با هزینه های معقول بکار گرفته می شود، بویژه در 
نوع نادر بیماری های کبد. با این حال، ما معمولا با عدم ارتباط ژنوتیپ- 
فنوتیپ برخورد می کنیم، بنابراین مطالعات پروتئوم و ژنومیکس کاربردی 
اثر جهش ممکن است راهنمای پزشکان در تجویز درمان  برای مطالعه 

1. Pre-implantation genetic diagnosis )PGD or PIGD(
2. In vitro fertilization )IVF(

باشند .)38و 39( از رایج ترین بیماری های ژنتیکی بالینی که منجر به 
اختلال عملکرد کبد در بزرگسالان می گردد بیماری ویلسون، هموکروماتوز 
ارثی و کمبود آلفا-1- آنتی تریپسین را می توان نام برد. پیشرفت در زیست 
شناسی مولکولی به شناسایی و توصیف نقص ژنتیکی این بیماری ها شد 
و در نتیجه، آزمایش ژنتیک برای جهش های بیماری زا برای بسیاری از 
این اختلالات البته با نقاط قوت و محدودیت هایی در دسترس است. به 
طوری که آزمایش ژنتیک در هموکروماتوز ارثی به دلیل درجه بالایی از 
تکرارجهش هموزیگوت C282Y در میان بیماران اروپایی تبار شمال و تاثیر 
باشد. درحالی که  بالینی دارای اهمیت بیشتری می  بر وضعیت  زیاد آن 
در سایر بیماری های کبدی ژنتیکی به دلیل بالا بودن تعداد جهش های 
احتمالی و تاثیر بالینی متغیر آزمایش ژنتیک کمتر مفید است. با این حال، 
آزمایش غربالگری مبتنی بر فنوتیپ غیرتهاجمی و درمان های خاص برای 

اکثر بیماری های کبدی ژنتیکی در دسترس هستند .)36و40( 

روايت بیماری در يک خانواده به عنوان فرصتی برای مطالعه شجره نامه
خانواده مورد بحث حاوی اطلاعات مفید و آموزنده ای بوده و بحث 
ازاین  افرادی  که  دهد  می  نشان  خانواده  افراد  بالینی  شرایط  پیرامون 
خانواده ازبیماری ارثی که بروز آن به ط.ر عمده درجوانی رخ می دهد، 
رنج می بردند. همانطور که در شکل1 در شجره نامه این خانواده مشاهده 
) یک  فرزند  و شش  پدر  ای شامل  خانواده  افراد  از  نفر  می شود هفت 
فرزند ازهمسراول و پنج فرزند ازهمسر دوم(، در طی مدت 38 سال )سال 
های 2005-1968 میلادی( در نتیجه ابتلا به بیماری با علائم کبدی و 
امریکا  کشورهای  در  آزمایشگاهی  و  بالینی  مطالعات  شدند.  فوت  ریوی 
و اطریش نشان داد که پدرخانواده درسن 48 سالگی و درنهایت با آنمی 
ثانویه و سیروز کبد فوت کرده اند. همزمان با پدر فرزند پنجم در امریکا با 
علایم بیماری قلبی مورد عمل جراحی کامل شکم قرار می گیرند و با خارج 
کردن طحال پس از 5 سال و در سن 26 سالگی فوت کردند. در طی سال 
های بیماری ایشان فرزند دوم بدلیل وضعیت غیر طبیعی ریه ها و کبد 
در بیمارستانی در کشور کانادا تحت بررسی قرار گرفتند، که درگزارشی 
ازشرایط بسیار نادر بیماری و نبود شواهد قبلی از این بیماری اشاره شده 
است که منجر به فوت بیمار در سن 33 سالگی شد. پس از حدود 10 
سال فرزند اول با تشخیص فیبروز بینابینی ریه در سن 50 سالگی فوت 
می شوند. و همزمان با ایشان در فرزند نهم بیماری شدت یافته که با نظر 
متخصاصان ایرانی مبنی برناشناخته بودن بیماری و لزوم پیوند کبد در سال 
1992 به انگلستان منتقل شدند که در طی انتظار در لیست پیوند درسن 
35 سالگی در اثرخونریزی مغزی فوت می کنند. کمتر از پنج سال بعد 
فرزند دهم در کشور امریکا تحت عمل جراحی پیوند کبد قرار گرفتند اما 
ایشان نیز در سن 42 سالگی فوت می کنند. و درنهایت درسال 2005 فرزند 
ششم خانواده در اثر بیماری مشابه در امریکا کاندید پیوند کبد بودند که 
دراثرخونریزی مغزی در بیمارستانی در سانفرانسیسکو فوت کردند. گزارش 

اتوپسی بیمار به نارسایی کبد با منشا ناشناخته اشاره شده است. 
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ابتدا  در  خانواده  این  بیماران  سوابق  بررسی  و  بالینی  اطلاعات 
تشخیص )Osler-Weber-Rendu Syndrome)OWR را مطرح می کند. 
ترین  اما معمول  بروز می کند  بالینی متفاوت  با تظاهرات  بیماری  این 
تظاهرات بالینی آن تلانژکتازی پوستی است. تلانژکتازی بیماری است 
که درهرموضع از بدن امکان بروز دارد که با اتساع مویرگ ها، که عموما 
بشکل خوشه های کوچک قرمز یا بنفش رنگ به نظر می رسد، و اغلب 
دیگر  عضوهای  یا سطح  و  پوست  روی  بر  عنکبوت  تار  شبیه  ظاهر  در 
نمایان می شود. هرچند که گزارش بالینی و آزمایشگاهی این بیماران 
OWR را نشان نمی داد، اما در همه افراد فوت شده درگیری کبد و ریه 

با فیستول های شریانی گزارش شده است. به طور کلی در کبد فیستول 
های ارتریوونوس و یا ارتریوپورتال سبب گردش خون پرفشار می کردند 
که درنهایت پورتال هیپرتنشن حاد با یا بدون فیبروز را ایجاد می کند. 
دراین شرایط شاید پیوند کبد بهترین گزینه درمانی برای این بیماران 
برای تشخیص  ژنتیکی  آزمایش های  کاربرد  لزوم  بنابراین  باشد.  نبوده 
آزمایش های  انجام  امروزه  بنظر می رسید.  بیماری ضروری  این  رد  یا 
ژنتیک برای تشخیص این گونه بیماری های ناشناخته بسیار ارزشمند 
 Hereditary Hemorrhagic عنوان  تحت  که   OWR بیماری  اند. 
ژنتیکی  اختلال  یک  است،  شده  شناخته  نیز   Telangiectasia )HHT(

اتوزومال غالب، می باشد که در آن فرد مبتلا حامل ژن غیر  الگوی  با 
طبیعی بوده و 50% شانس انتقال ژن معیوب به فرزندان برای به ارث 
با  از ژن سازگار  بودن دو نسخه غیر طبیعی  دارا  دارد.  را  بیماری  دادن 
زندگی نیست و از این رو هیچ هموزیگوت این بیماری گزارش نشده است. 
کسانی که با علایم این بیماری هیچ یک از بستگان مبتلا به این بیماری 
را ندارند به نظر می رسد حامل یک جهش جدید باشند. تاکنون پنج نوع 
ژنتیکی این بیماری شناخته شده است، که سه نوع آن به ژن های خاصی 
در ارتباط است در حالی که دو نوع باقی مانده با یک لکوس ویژه مربوط 
می شوند. بیش از 80% از تمام موارد بیماری به علت جهش در ژن های 
ENG و ACVRL1 رخ میدهد اما بیش از 600 جهش مختلف شناخته 

شده است که لزوم استفاده از روش تعیین توالی با توان بالا برای لکوس 
این ژن ها را ضروری می سازد.)41(

جمع آوری نمونه های بیولوژی برای انجام مطالعات ژنتیکی- بیوبانک ها
لزوم وجود امکانات لازم درپژوهش های بالینی توسط مجموعه ای از 
ذخیره سازی، پردازش، حفظ وعرضه مواد بیولوژی و اطلاعات مرتبط به آن 
ها براساس روش های عملیاتی و استاندارد حقوقی و اخلاقی، ایجاد بانک 
های ذخایر زیستی را رقم زده است. این ذخایر زیستی علاوه بر مطالعات در 
مفاهیم پزشکی و فارماکوژنومیک می توانند درتوسعه فن آوری های جدید 
پروتئومیکس  بافتی و  بالا، ریزآرایه های  توان  با  ژنوم  توالی  تعیین  مانند 
اهمیت داشته باشند، و همچنین برای به حداقل رساندن زمان تشخیص و 
به حداکثر رساندن دسترسی به بافت مورد نظر در درمان مفید باشند. بر این 
اساس بیوبانک ها منابعی از نمونه های زیستی، اطلاعات وضعیت فیزیکی 
و رفتاری افراد وهمچنین پیامد بیماری ها است که برای انجام تحقیقات، 
آزمایشات بالینی و یا دنبال نمودن وضعیت سلامت جامعه شکل می گیرند.

)43 ,42 ,17(
مشارکت افراد جامعه و بیماران برای توسعه بیوبانک حیاتی است. یک 
نظرسنجی گسترده درسطح اروپا نشان داد که دوسوم ازپاسخ دهندگان 
اطلاعی از بیوبانک ندارند. با این حال، تحقیقات مشابه نشان می دهد آگاهی 
بیوبانک  بیوبانک است.  از  تاثیر گذار در حمایت  افراد جامعه عامل  دادن 
نیازبه افرادی دارد که وقت ونمونه های بیولوژیکی خود را اهدا نمایند و 
آمادگی برای رضایت از استفاده نمونه ها و اطلاعات خود را درآینده داشته 
با نظارت اخلاقی در اصل تاسیس و اداره هر بیوبانک  باشند. این فرایند 
صورت می گیرد. مشارکت شرکت کنندگان ممکن است براساس یک انتظار 
متقابل، چه انتظارات فردی مانند بازپرداخت سود مشارکت و یا انتظارات 
اجتماعی مانند توسعه پژوهش صورت پذیرد. گفتگوی عمومی بین محققان، 
افراد  بالقوه می تواند این فرصت را برای  عموم مردم و شرکت کنندگان 
با مشارکت آنها اظهارکنند.  تا نگرانی های خود را در رابطه  ایجاد نماید 
تا بهترین دستورالعمل کاری  بیوبانک کمک خواهد کرد  به  این عملکرد 
را برای محافظت از حقوق شرکت کنندگان بکار برد.)44( تحقیقات نشان 
داده است که افراد تمایل بیشتری به شرکت واستفاده از نمونه ها و داده 
های مربوط به آن در تحقیقاتی که توسط دولت پایه گذاری شده هستند 
و بسیاری از شرکت کنندگان نظرات منفی در مورد استفاده های تجاری از 
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شکل1: شجره نامه مربوط به يک خانواده با مرگ ناشی از سیروز کبدی که به تکرار رخ داده است.
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نمونه هایشان را داشتند. این فرایند می تواند روابط متقابل بین شرکت 
کنندگان و بیوبانک را به چالش کشد چرا که نمونه های بیولوژیکی افراد 
و اطلاعات وضعیت سلامتی آنها که برای استفاده درصنعت بیمه، پلیس 
و یا کارفرمای شرکت کنندگان استفاده می شود، ممکن است به منازعه 
اطمینان  به  باید  بیوبانک  انواع  بین  این سوء ظن  بنابراین  کشیده شود. 
بیماری های خاص  از  برخی  بیوبانک  در  کنندگان  تبدیل شود. شرکت 
برای  نمونه خود توسط شرکت های دارویی  از  استفاده  باید مزایای  نیز 
توسعه درمان یا داروهای جدید را درک نمایند. بنابراین درفرم رضایت 
نامه ها، درسازماندهی بیوبانک در آغازنمونه گیری اجازه می دهد تا نمونه 
و اطلاعات فردی به دست آمده برای هر دو مجموعه عمومی و تجاری 

دردسترس باشد.)45(

نتیجه گیری
در بسیاری از بیماری ها تمایز بین عوامل سبب شناسی ژنتیکی و 

الگوی واضح  نه  انسان،  بیماری ها در  اکثر  محیطی مشخص نیست. در 
وراثتی و نه علت محیطی کاملا تعریف شده ای وجود دارد. در سرطان 
ها ی مشخصی از انواع  شایع مانند سرطان روده عوامل ژنتیکی در سبب 
ایفا می کنند. در حالی که  انحصاری  نه  اما  اهمیت  نقش حائز  شناسی 
در انواع غیر ارثي سرطان روده بزرگ، سن بروز بیماري بالاي 60 سال 
است اما نوع ژنتیکي این سرطان در افراد جوان و کمتر از 50 سال دیده 
مي شود. لازم است مشاوره ژنتیک و رسم شجره نامه بعنوان یک فرآیند 
ارتباطی به منظور بررسی مشکلات ناشی از رخ دادن یا احتمال رخ دادن 
یک بیماری در خانواده و همچنین ایجاد زمینه پژوهش های تکمیلی بر 
روی علل ژنتیکی آن انجام گیرد. در بسیاری موارد، بیماری های ناشی 
از عوامل ژنتیکي با تشخیص زودرس، قابل پیشگیري بوده و با غربالگري 
دارد  وجود  بیماری  به  ابتلا  سابقه  خانواده  در  که  افرادي  ویژه  به  افراد 
بیماري  علایم  بروز  از  قبل  را  بیماری  به  ابتلا  استعداد  و  افراد  مي توان 

شناسایي و درمان هاي لازم را براي آنان به کار برد.
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