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 مشاوره ژنتیک

 :مشاوره ژنتیک جهت پیشگیری از تولد نوزاد هموفیلی با خونریزی شدید دارای مراحل زیر می باشد

 Bو   Aارزیابی فنوتیپی هموفیلی -1

)جهتت تییتی   ی،تفسیر نتایج آزمایشات بیوشیم( ... ظاهر فرد )از لحاظ زردی ،کبودی بی دلیل ، خونریزی شدید، ،مشاوره ژنتیکدر بررسی اولیه 

 اهمیت خاصی در روند تشخیص دارد. )آزمایش ژنتیک(ومتیاقب آن بررسی مولکولی سطح فاکتورها( 

 تشخیص ناقلی  : -2

که در صورتی که فرد مذکری مراجیه کند و در آزمایش بیوشیمی تییی  سطح فاکتورهای انیقتادی  ترسیم شجره براساس اطلاعات صحیح و دقیق 

تشخیص داده شود، در ای  صورت بایستی  بیماری وی  به روش ژنتیک )مولکولی( تأیید گتردد و وعتییت نتاقلی  در ختانواده  Aبیماری هموفیلی 

 مشخص گردد که برای فرزند بیدی ای  خانواده یا ازدواج خویشاوندان بتوان آزمایشات قبل از تولد انجام داد.

 )آزمایش ژنتیک(بررسی مولکولی  

 انجام می شود. Aولکولی بیماری هموفیلی فقط جهت بیماران هموفیلی نوع شدید درای  مرکز بررسی م

دچار ای  واژگونی ها   Aبیماران هموفیلی نوع شدید  %01مورد بررسی قرار می گیرند،چون  1و 22ای  بیماران از نظر جهش وارونگی اینترونهای  

 را شامل میشود. %0حدود  1و واژگونی اینترون  %10حدود  22میشوند) واژگونی اینترون 

 1و  22گیری جهت انجام تست واژگونی اینترون  نمونه آمادگی قبل از

انجام آزمایشات ژنتیک جهت تییی  ناقلی ومشخص شدن جهش بهتراست قبل از بتارداری ختانم در ختانواده فترد 

و آمتادگی قبتل از انجتام  هموفیل انجام شود تا در هنگام بارداری فرصت تییی  وعییت جنی  وجود داشتته باشتد

 آزمایش از قرار زیر می باشد:

 انجام مشاوره ژنتیک  

  رسیم شجره نامه بیماران ت 

  جهت خانواده تشکیل پرونده 

 فرم شماره یک از مرکز   ، نسخه پزشک مشاوره ژنتیک ، 8ورتکارت هموفیلی فرد مبتلا در خانواده جهت تییی  درصد فاک) تأیید بیمه

 (بهداشت

 از مادر وفرزند بیمار جهت استخراج  خونگیریDNA  در صورت وجود جهش واژگونی در متادر وفرزنتد در مرحلته  )وانجام تست واژگونی

 (بیدی می توان جهت خانواده مربوطه تییی  وعییت جنی  ویا تییی  ناقلی جهت دختران خانواده انجام داد.

 تهیه کننده: الهام جوانمردی کارشناس ارشد ژنتیک
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