
 چیست؟ غربالگری متابولیک نوزادان

در معرض  توان افراد به ظاهر سالمي را كه از نظر ابتلاء به يك بيماري مشخصشود كه با آنها ميمي هايي گفتهغربالگري به روش

 .خطر بيشتري هستند از افراد سالم شناسايي كرد

هاي تكميلي انجام شود. امروزه در تشخيص قطعي بايد آزمايششوند براي بايد توجه داشت در مورد افرادي كه پُرخطر محسوب مي

هاي غربالگري نوزادان به صورت گسترده در دست انجام است كه با استفاده از چند آزمايش ساده بر روي بسياري از كشورها برنامه

 .گيردخون نوزاد صورت مي

 را انجام داد؟ غربالگری پس از تولد چرا بايد آزمايشات

ها به گيرد. اگر اين بيماريهاي مادرزادي بسيار خطرناك مورد استفاده قرار مينوزادان براي تشخيص زودهنگام بيماري غربالگري

 .ماندگي ذهني، كندشدن رشد جسمي و حتي مرگ شوندموقع تشخيص داده نشوند ممكن است باعث بروز عقب

 دهند ؟ چگونه در بدن رخ می بیماری های متابولیک اختلالات مربوط به

بسياري از مواد غذايي كه وارد بدن مي شوند بايد در مسيرهايي مخصوصي سوخته شده تا بتوانند هم انرژي لازم براي فعاليت 

سلولها را ايجاد كنند و هم مواد لازم جهت ترميم سلولي و بافتي را تامين نمايند. به اين مسيرها، مسيرهاي متابوليسم )سوخت و 

ود كه براساس ماده اوليه اي كه از آنها توليد و يا سوخته مي شود انواع مختلفي پيدا مي كنند. مانند: ساز( بدن گفته مي ش

مسيرهاي متابوليسم قندها، پروتئين ها، چربي ها و اسيدهاي نوكلئيك. در اين مسيرها تركيباتي به نام آنزيم وجود دارند كه مي 

بخشند. كمبود اين آنزيمها مي توانند طيف وسيعي از بيماري ها را در پي داشته توانند تبديل يك ماده به ماده ديگر را سرعت ب

 باشند.

 انجام آزمايش غربالگری نوزادان جهت نمونه برداری چه موقع است ؟ بهترين زمان

 3تا  2نوزاد) ساعت پس از تولد  72تا  48بهترين زمان جهت نمونه برداري در غربالگري بيماري هاي متابوليك ارثي نوزادان بين 

روزگي( مي باشد زيرا در اين زمان با توجه به تغذيه كافي نوزاد با شير مادر، تعادل لازم بين برقراري مسيرهاي متابوليكي در بدن 

ت نوزاد و افرايش متابوليك هاي قابل اندازه گيري، با اجتناب از تاخير در تشخيص بيماري و بروز علايم برقرار مي باشد. البته مناسب

 روزگي( مي باشد. 3ساعت پس از تولد )  72ترين زمان كه اجماع نظر كارشناسان روي آن وجود دارد 

  ساعت پس  120روزگي( و حداكثر  1/  5ساعت پس از تولد )  36در مورد نوزادان طبيعي زمان نمونه گيري مي تواند حداقل

 روزگي( نوزاد باشد. 5از تولد) 

 گرم( بايد يك نمونه در روزهاي سوم تا پنجم و يك نمونه در يك ماهگي)با وزن بيشتر  1500ر از از نوزادان نارس) با وزن كمت

          كيلوگرم( گرفته شود. 2از 

  از نوزادان بيمار)بستري در بيمارستان به هرعلتي( بايد يك نمونه در روزهاي سوم تا پنجم و يك نمونه در زمان ترخيص از

 بهبود( گرفته شود.بيمارستان )در شرايط 

 آزمايش غربالگری نوزادان چیست ؟ شرايط انجام



ممكن است منجر به نتايج منفي كاذب در آزمايش غربالگري شود.  نمی شود جمع آوري نمونه از نوزادي كه با شير مادر تغذيه 

گيري مجدد پس از تغذيه با شير مادر اين امر بخصوص در مورد فنيل كتونوري و گالاكتوزمي اهميت دارد. در اين نوزادان نمونه 

 دقيقه خوب از شير مادر تغذيه كند. 15حتما نيم ساعت قبل از انجام آزمايش نوزاد بايد حدود  ضروري است.

 توجه:

  زيرا موجب بی اعتمادی به جواب های حاصله خواهد شد. نشود استفاده از کرم های موضعی ضد درد 

  نمی باشد انجام نمونه گیریتب ناشی از واکسیناسیون مانع از. 

 ،فنیل  . اما برای آزمايشنمی باشد بودن نوزاد لازم ناشتا جهت نمونه گیری برای غربالگری

 ضروری می باشد. ناشتايی ساعت 4 تا 3 رعايت آلانین

 شود؟گیری چگونه انجام مینمونه

كه به پاشنه  لانست( (عفوني كننده، با استفاده از يك سوزنپس از گرم كردن پاي نوزاد و تميز كردن ناحيه مورد نظر با ماده ضد 

ساعت در حرارت اتاق و به  4تا  3آوري شده و پس از شود، چند قطره خون بر روي كاغذ صافي مخصوص جمعپاي نوزاد زده مي

 .شودخشك مي دور از تابش مستقيم نور

 چیست ؟ آزمايش غربالگری نوزادان برای انجام نوع نمونه

از گرم كردن پاي نوزاد و تميز كردن ناحيه مورد نظر با ماده ضد عفوني كننده مخصوص، با استفاده از يك سوزن خاص پس 

ساعت  4تا  3آوري شده و پس از شود، چند قطره خون بر روي كاغذ صافي مخصوص جمع)لانست( كه به پاشنه پاي نوزاد زده مي

 .شوددر حرارت اتاق خشك مي

براي نمونه برداري در غربالگري بيماري هاي متابوليك ارثي نوزادان، روش خون گيري از پاشنه پاي نوزاد و روش توصيه شده 

 ( مي باشد. Heel Stick with direct application onto paper filterانتقال مستقيم بر روي كارت نمونه برداري )

 Dried Blood Spot (DBS يا لكه خون خشك شده به معني ).نمونه خون كامل خشك شده بر روي كاغذ است 

   در نوزادان از نواحي مانند نرمه گوش، ناحيه مركزي پاشنه پا، انگشتان دست و پا و نواحي متورم يا نواحي كه قبلا سوراخ

فاده شده اند نبايد خونگيري صورت گيرد. فرد نمونه گير موظف مي باشد براي نمونه گيري از قسمت هاي كناري كف پا است

 نمايد.

   بهتر است بسته هاي كاغذ مخصوص نمونه گيري از پهلو در كنار يكديگر قرار گيرند و از روي هم قرار دادن بسته هاي كاغذ

اجتناب شود مخصوصا زماني كه تعداد زيادي از اين كارت ها ذخيره مي شوند، زيرا وزن اين كارت ها بر روي همديگر باعث 

 شده و باعث كاهش در ظرفيت پذيرش خون در كارت مي شود. تراكم در بافت فيبري كارت

 لازم است؟ يک نمونه خون ديگر چرا گاهی

نوزاداني كه با غربالگري به عنوان كودكان داراي افزايش خطر ابتلا به بيماران متابوليك شناسايي مي شوند، نياز است تا نتيجه 

ها آن با استفاده از تست هاي تشخيصي تأييد گردد. از آنجايي كه نتيجه مثبت كاذب استرس زيادي براي خانواده ها آزمايش آن

ايجاد مي كند، تشخيص دقيق بيماري از اهميت ويژه اي برخوردار است. اگر نياز باشد كه يك نمونه خون ديگر از نوزاد گرفته شود، 



همچنين مهم است كه نمونه جديد از نوزاد شما تا حد ممكن سريعتر گرفته شود تا غربالگري آزمايشگاه به شما اطلاع خواهد داد. 

 نوزاد تكميل گردد.

 شوند؟نتايج چگونه تفسیر می

هاي اگر نتيجة آزمايش غير طبيعي باشد اين بدان معني نيست كه نوزاد حتماً بيمار است بلكه مفهوم آن چنين است كه بايد تست

پزشك متخصص اطفال قرار گيرد و آنگاه در صورت تأييد بيماري،  نوزاد انجام شود و همچنين مورد مشاوره تكميلي روي خون

 درمان به سرعت آغاز گردد.

 .است دارو و هاي غذايي مخصوصرژيم روش درمان به نوع بيماري بستگي دارد و شامل

علائم  ابتلا به يکی از بیماری های متابولیک چهکودکانی که مورد آزمايش های غربالگری قرار نگرفته اند در صورت 

 را نشان می دهند؟ بالینی

 بي حالي، شل بودن و ناله كردن 

 بي قراري، استفراغ مكرر در كودك 

 خوب شير نخوردن، مكيدن ضعيف در كودك 

 اختلال در تنفس يا به سختي نفس كشيدن 

  گرفتن، خنديدن، غلت زدن، نشستن وتاخير در بدست آوردن مهارت هاي تكاملي در كودك مثل گردن … 

 گیرند؟هايی مورد غربالگری قرار میچه بیماری

 هاي غربــالگــري نوزادان در نواحــي مــختلف جهان متـفــاوت اسـت.هاي مــوجــود در طرحتــركــيـب بيماري

 :طـرح پيشنهادي در حال حاضر شامل شش بيماري است

ماندگي جسمي هاي غدة تيروئيد و در نتيجه بروز عقباين بيماري باعث كاهش سطح هورمون کـاری مـادرزادی تیروئید:کـم

شود. تشخيص به موقع و درمان دارويي مانع از بروز هر مشكلي شده و نوزاد به رشد طبيعي خود ادامه خواهد و ذهني شديد مي

 .داد

هايي كه بــاعث ضروري بـدن است. نــقــص ژنــتـيـكي آنزيم فنيل آلانــيـن يــكي از اسيدهاي آمينـة مهم و کتونوری:فنیل

گردد. در شوند، باعث افزايش سطح آن در بدن و ظهور آن در ادرار ميمصرف فنـيل آلانـين در چرخة سوخت و ساز بدن مي

ند. تشخيص زودهنگام و كماندگي ذهني بروز ميرساند و عقبصورت عدم درمان، سطح بالاي فنيل آلانين به بافت مغز آسيب مي

 .شودهاي غذايي خاص سبب رشد طبيعي كودك ميدرمان با رژيم

ها قادر به استفاده از كودكان مبتلاء به اين بيماري به دليل نقص ژنتيكي در توليد برخي آنزيم :افزايش گالاکتوز )گالاکتوزمی(

تواند سبب بروز آب مرواريد و آسيب شديد گالاكتوز خون بالا رفته و ميقند موجود در شير )گالاكتوز( نخواهند بود. به همين دليل 

هاي طولاني و شديد است و در صورت عدم درمان، عوارض بسيار خطرناكي به كبدي و مغزي گردد. اولين علامت بروز آن استفراغ

 .دنبال دارد



اختن هورمون كورتيزول نبوده و اين نقيصه باعث در اين بيماري بدن قادر به س بزرگی و پرکاری مادرزادی غدة فوق کلیوی:

شود. تشخيص و درمان به موقع بيماري از بروز ها ميماندگي جسمي و ذهني و همچنين بروز صفات پسرانه در دختربچهبروز عقب

 .كندعوارض مزبور پيشگيري مي

فاده از چند نوع اسيد آمينه است. در نتيجه علت بروز اين بيماري وجود اختلال مادرزادي در جذب و است بیماری شربت افرا:

سطح اين اسيدهاي آمينه در خون افزايش يافته و بويي شبيه بوي شكر سوخته و يا شيرة درخت افرا به مايعات بدن از جمله ادرار 

 .شودماندگي ذهني شديد و حتي مرگ منجر ميدهد. تجمع اسيدهاي آمينة مزبور به عقبمي

هاي قرمز خون كاهش يافته و در نتيجه لهاي مهم گلبودر اين بيماري يكي از آنزيم ماری فاويسم:بی G6PD کمبود آنزيم

خوني شود. بيمار سريعاً دچار كمهاي قرمز پس از مصرف مواد اكسيدان نظير برخي داروها و باقلا ميسبب از بين رفتن گلبول

 .تواند دورة زردي را طولاني كندري در نوزادان ميگردد و نيز اين بيماحالي ميشديد همراه شوك، سستي و بي

 چه مزيتي را دارا مي باشد؟ Perkin elmer ( با دستگاهMS/MSروش طيف سنجي جرمي )

مي باشد كه ظهور اين  متابوليك به عنوان ابزاري در تشخيص بيماري هايMS/MS  پيدايش طيف سنجي جرمي

يك ماده واحد را اندازه   MS/MS داده است، افزايش بالا شناسايي كرد دقت و سرعت هايي را كه مي توان بابيماري تعداد روش

نمي گيرد، بلكه مجموعه اي از متابوليت ها را شناسايي و تعيين مقدار مي كند. ارزيابي ها بر روي مقدار كمي خون كه از كف پاي 

ماده مختلف و  45-60انجام گشته و مي تواند   MS/MS نوزاد برروي يك كاغذ صافي مخصوص گرفته مي شود توسط سيستم

 .ارائه دهد بيماري متابوليك 60 نسبت ميان آن ها را اندازه گيري كرده و اطلاعات كافي جهت تشخيص حدود

 فوايد آزمايش های غربالگری نوزادان

 .به چه بيماري هايي مبتلا مي باشدمتاسفانه هنگامي كه نوزاد به دنيا مي آيد، از روي علايم ظاهري او نمي توان تشخيص داد كه 

اگر آزمايشات غربالگري براي او انجام نگيرد، او با همان مشكل بزرگ مي شود و ممكن است پس از طي دوران نوزادي، علايمي 

 .مانند انواع عقب ماندگي ذهني و اختلالات رشد و ... را نشان دهد

ت را در بدو تولد تشخيص داد و نوزادان را از مشكلاتي مانند مرگ خوشبختانه با پيشرفت علم پزشكي، مي توان اين اختلالا

 .زودرس و ناگهاني، عقب ماندگي ذهني، اختلالات شنوايي و ناتواني هاي جسمي نجات داد

 


