
چالش های مسیر گذار از مشاوره ژنتیک به پزشکی شخصی
داریوش فرهودرپروفسو



تاریخچه مشاوره ژنتیک

ج دهه پیش مشاوره ژنتیکی، به عنوان یک رشته تخصصی در مراقبت های بهداشتی، حدود پن•
.شکل گرفت

با وجود پیشرفت ها و افزایش شواهد تجربی در مورد ارزش افزوده مشاوره ژنتیکی در•
. مراقبت های بهداشتی، این رشته همچنان پویا و در حال تکامل است

این انعطاف پذیری ناشی از عوامل داخلی و خارجی متعددی است•
تغییرات در نقش های حرفه ای•
پیشرفت های سریع در فناوری و اطلاعات ژنتیکی•
ماری و ارائه مشاوره ژنتیکی همچنان بر محور بیمار و استفاده از اطلاعات ژنتیکی برای ارزیابی خطر بی•

.حمایت روانشناختی متمرکز است



محدودیتهایمدلسنتیمشاورهژنتیک

تمرکز بر بیماری های خاص•
عدم شخصی سازی درمان•
محدودیت در تشخیص بیماری های پیچیده •



نقشمشاورژنتیکدرتشخیصودرمانبیماریها

تشخیص بیماری های ژنتیکی•
ارائه مشاوره به خانواده ها•
کمک به تصمیم گیری در مورد درمان ها •



گذرازمشاورهژنتیکبهپزشکیشخصی
گام های ضروری



توسعهزیرساختهایفناوری.1

:  داده های ژنومیابزارهای تحلیل توسعه •
نومیسرمایه گذاری در توسعه نرم افزارها و الگوریتم های قدرتمند برای تحلیل حجم عظیم داده های ژ•

:  جامعپایگاه های داده ایجاد •
بل جمع آوری و یکپارچه سازی داده های ژنومی، بالینی و محیطی برای ایجاد پایگاه های داده جامع و قا•

جستجو
:  محاسباتیبهبود زیرساخت های •

.تامین زیرساخت های محاسباتی قوی برای تحلیل سریع و دقیق داده های ژنومی•



توسعهنیرویانسانیمتخصص.2

:  ژنتیکیمشاورانآموزش تخصصی •
س و طراحی برنامه های آموزشی جامع برای ارتقای دانش و مهارت های مشاوران ژنتیکی در زمینه ژنومیک•

پزشکی شخصی
:   های بین رشته ایرشتهتوسعه •

تربیت نیروی انسانی ایجاد رشته های بین رشته ای مانند ژنتیک پزشکی، بیوانفورماتیک و مشاوره ژنومیک برای•
متخصص

:  متخصصانهمکاری با سایر •
.ایجاد همکاری بین مشاوران ژنتیکی، پزشکان، بیوانفورماتیک ها و سایر متخصصان مرتبط•



تغییررویکردمشاورهژنتیکی.3

ن با عوامل تغییر تمرکز از مطالعه ژن های فردی به بررسی کل ژنوم و تعامل آ: از ژن به فرد•
محیطی

ایل ارائه مشاوره ژنتیکی شخصی سازی شده بر اساس پروف: شدهشخصی سازی ارائه خدمات•
ژنتیکی هر فرد

ی با استفاده از اطلاعات تغییر رویکرد از درمان بیماری به پیشگیری از بیمار: پیشگیریتاکید بر •
.ژنتیکی



یکییکتحولدرمشاورهژنت:ژنبهفردرویکردمشاورهاز

چرا از ژن به فرد؟
پیچیده ای بین بسیاری از بیماری ها، به ویژه بیماری های مزمن، نتیجه تعامل: پیچیدگی بیماری ها•

.عوامل ژنتیکی و محیطی هستند
دقیق تر و با در نظر گرفتن کل ژنوم فرد، می توان درمان های: پزشکی شخصی سازی شده•

.شخصی سازی شده ای را برای هر بیمار ارائه داد
یرانه مناسب را برای با شناسایی عوامل خطر ژنتیکی، می توان اقدامات پیشگ: پیشگیری از بیماری•

.کاهش خطر ابتلا به بیماری انجام داد
تبط با بررسی کل ژنوم می تواند به کشف ژن های جدید مر: کشف علل جدید بیماری ها•

.بیماری ها و مکانیسم های بیماری زایی کمک کند



تفاوتهایکلیدیبارویکردسنتی

هش هایجیاخاصژن هایرویبرژنتیکیمشاورهسنتی،رویکرددر:ژنومکلبرتمرکز•
ندمی کبررسیرافردژنومکلجدید،رویکردکهحالیدر.بودمتمرکزشدهشناخته

سبک،غذاییرژیممانندمحیطیعواملژن ها،برعلاوه:محیطیعواملگرفتننظردر•
دارندنقشبیماری هابروزدرنیزاجتماعیعواملوزندگی

قدرتمندابزارهایهبنیازژنومی،عظیمداده هایتحلیلبرای:بیوانفورماتیکابزارهایازاستفاده•
استبیوانفورماتیک

رت هایمهاودانشنیازمندژنوم،کلاساسبرژنتیکیمشاوره:پیچیده ترمشاورهارائه•
استتخصصی تری



مراحلاصلیدرمشاورهازژنبهفرد

مرتبط با بیماریتحلیل داده های ژنومی برای شناسایی تغییرات ژنتیکی: تفسیر داده های ژنومی•
و عوامل محیطیمحاسبه خطر ابتلا به بیماری بر اساس تغییرات ژنتیکی: ارزیابی خطر بیماری•
مار و ارائه توضیح نتایج آزمایش ها به زبان ساده، پاسخ به سوالات بی: ارائه مشاوره به بیمار•

راهکارهای مناسب
برنامه درمانی برای بیماربر اساس اطلاعات ژنتیکی و بالینی، تعیین بهترین: تعیین برنامه درمانی•



توسعهابزارهایارتباطی.4

دمات مشاوره توسعه اپلیکیشن ها و پلتفرم های آنلاین برای ارائه خ: دیجیتالاستفاده از ابزارهای •
ژنتیکی به صورت دورکاری و افزایش دسترسی به خدمات

طراحی برنامه های آموزشی تعاملی برای افزایش آگاهی بیماران در مورد : آموزش بیماران•
ژنومیکس و پزشکی شخصی



توسعهمدلهایکسبوکارجدید.5

س و حمایت از ایجاد شرکت های دانش بنیان در حوزه ژنومیک: دانش بنیانایجاد شرکت های•
پزشکی شخصی

ازی ایجاد همکاری های بین المللی برای توسعه و تجاری س: بین المللیتوسعه همکاری های •
فناوری های جدید

وزه ژنومیکس ایجاد منابع مالی پایدار برای حمایت از تحقیقات و توسعه در ح: تامین مالی پایدار•
و پزشکی شخصی



چالشها

الش ها هزینه بالای آزمایش های ژنومی و زیرساخت های مورد نیاز یکی از مهم ترین چ: بالاهزینه•
است

حفظ حریم خصوصی داده های ژنومی و جلوگیری از سوء: داده های ژنومیحریم خصوصی •
استفاده از این داده ها یک چالش مهم است

کس و مشاوره کمبود نیروی انسانی متخصص در زمینه ژنومی: کمبود نیروی انسانی متخصص•
.ژنتیکی یکی دیگر از چالش ها است

یاز به بررسی مسائل اخلاقی و حقوقی مرتبط با استفاده از اطلاعات ژنتیکی ن: اخلاقیات و حقوق•
دقیق دارند

ت و تحول در مشاوره ژنتیکی نیازمند تغییرات در نظام سلام: تغییر در نظام سلامت•
.سیاست گذاری های مرتبط است



فرصتها

.ا فراهم می کندپزشکی شخصی امکان پیشگیری از بسیاری از بیماری ها ر: پیشگیری از بیماری ها•
ر را با استفاده از اطلاعات ژنتیکی می توان درمان های هدفمند و موثرت: درمان های هدفمند•

.طراحی کرد
ی در درازمدت، پزشکی شخصی می تواند منجر به کاهش هزینه ها: کاهش هزینه های درمان•

.درمان شود
ر توسعه پزشکی شخصی فرصت های شغلی جدیدی را د: ایجاد فرصت های شغلی جدید•

.حوزه های مختلف ایجاد می کند



چشماندازیامیدوارانهبا:آیندهمشاورهژنتیکیدرایران
چالشهاییجدی

کی شخصی، مشاوره ژنتیکی در ایران، با توجه به پیشرفت های سریع در حوزه ژنومیکس و پزش•
.  آینده ای روشن و پرچالش را پیش رو دارد

از روزافزون به با توجه به عوامل مختلفی همچون افزایش آگاهی عمومی، پیشرفت تکنولوژی، و نی•
.خدمات بهداشتی شخصی سازی شده، این حوزه در حال تحول و گسترش است



عواملموثربرآیندهمشاورهژنتیکیدرایران

مصنوعی، امکان کاهش هزینه های توالی یابی ژنوم، توسعه ابزارهای تحلیل داده و هوش: پیشرفت تکنولوژی•
.ارائه خدمات مشاوره ژنتیکی دقیق تر و سریع تر را فراهم می کند

رای خدمات با افزایش آگاهی مردم درباره ژنتیک و بیماری های ژنتیکی، تقاضا ب: افزایش آگاهی عمومی•
.مشاوره ژنتیکی نیز افزایش می یابد

زارهای مدرن، ایجاد مراکز تخصصی مشاوره ژنتیکی و تجهیز آن ها به اب: توسعه زیرساخت های بهداشتی•
.می تواند به بهبود کیفیت خدمات کمک کند

نه های جدید تربیت مشاوران ژنتیکی متخصص و آموزش آن ها در زمی: توسعه نیروی انسانی متخصص•
.ژنومیکس و پزشکی شخصی، یکی از نیازهای اصلی این حوزه است

می تواند به تدوین سیاست های حمایتی از سوی دولت و سازمان های بیمه گر،: تعیین سیاست های حمایتی•
.گسترش خدمات مشاوره ژنتیکی و کاهش هزینه های آن کمک کند

دمات برخی از باورهای فرهنگی و اجتماعی ممکن است در پذیرش خ: چالش های فرهنگی و اجتماعی•
.مشاوره ژنتیکی موثر باشند



:نگرش های فرهنگی و باورهای سنتی•
.برخی افراد معتقدند که سرنوشت انسان از پیش تعیین شده است و دخالت در امور ژنتیکی خلاف طبیعت است: تقدیرگرایی•
د و افراد تمایلی به بیماری هایی مانند اختلالات ژنتیکی و ناتوانی های ذهنی ممکن است در برخی جوامع تابو محسوب شون: تابو بودن برخی بیماری ها•

.صحبت در مورد آن ها نداشته باشند
.برخی افراد نگران هستند که با آگاهی از بیماری ژنتیکی خود یا فرزندانشان با تبعیض روبرو شوند: نگرانی از تبعیض•

:کمبود آگاهی•
ه آن ها در پیشگیری و بسیاری از افراد از مزایای مشاوره ژنتیکی آگاه نیستند و نمی دانند که این مشاوره می تواند ب: عدم آگاهی از اهمیت مشاوره ژنتیکی•

.درمان بیماری ها کمک کند
راجعه به مشاور مفاهیم پیچیده ژنتیکی برای بسیاری از افراد قابل درک نیست و همین امر باعث می شود که آن ها از م: عدم درک مفاهیم ژنتیکی•

3.ژنتیکی اجتناب کنند
:عوامل اقتصادی•

.افراد استهزینه بالای آزمایش های ژنتیکی، یکی از مهم ترین موانع دسترسی به خدمات مشاوره ژنتیکی برای بسیاری از: هزینه بالای آزمایش ها•
.بسیاری از بیمه های درمانی، هزینه های مشاوره ژنتیکی را پوشش نمی دهند: عدم پوشش بیمه ای•

:نبود دسترسی مناسب•
.در بسیاری از مناطق کشور، مراکز مشاوره ژنتیکی به تعداد کافی وجود ندارد: کمبود مراکز مشاوره•
.برای برخی افراد، دسترسی به مراکز مشاوره ژنتیکی به دلیل دوری مسافت مشکل است: دوری مسافت•

:نگرانی از نتایج آزمایش ها•
.د، می ترسندبرخی افراد از اینکه ممکن است نتیجه آزمایش ژنتیکی آن ها مثبت باشد و بیماری ژنتیکی داشته باشن: ترس از نتایج منفی•
شودآگاهی از وجود یک بیماری ژنتیکی ممکن است باعث ایجاد نگرانی در مورد آینده و کیفیت زندگی فرد: نگرانی در مورد آینده•

:عوامل اجتماعی•
.در برخی جوامع، به افراد مبتلا به بیماری های ژنتیکی به عنوان افراد ضعیف و ناتوان نگاه می شود: نگرش منفی جامعه•
.فشارهای اجتماعی برای ازدواج و بچه دار شدن ممکن است افراد را از انجام مشاوره ژنتیکی منصرف کند: فشارهای اجتماعی•



راهکارها

م در برگزاری کارگاه ها و کمپین های آموزشی برای افزایش آگاهی مرد: افزایش آگاهی عمومی•
.مورد اهمیت مشاوره ژنتیکی

.مکانات لازمایجاد مراکز مشاوره ژنتیکی در سراسر کشور و تجهیز آن ها به ا: توسعه زیرساخت ها•
.کاهش هزینه های آزمایش های ژنتیکی و پوشش بیمه ای این خدمات: کاهش هزینه ها•
تیکی و آموزش پزشکان در مورد اهمیت مشاوره ژن: ترویج مشاوره ژنتیکی در میان پزشکان•

.تشویق آن ها به ارجاع بیماران به مشاوران ژنتیک
یکی و افراد مبتلا به این تغییر نگرش های فرهنگی نسبت به بیماری های ژنت: تغییر نگرش های فرهنگی•

.بیماری ها
نتیکی حمایت تدوین قوانین و مقرراتی که از حقوق افراد مبتلا به بیماری های ژ: حمایت های قانونی•

.کند



وظایفوتوصیههابرایوزارتبهداشت

:توسعه زیرساخت ها•
ایجاد مراکز تخصصی مشاوره ژنتیکی در سطح کشور•
تجهیز این مراکز به دستگاه ها و تجهیزات آزمایشگاهی مدرن•
حمایت مالی از تحقیقات در زمینه ژنتیک و مشاوره ژنتیکی•

:توسعه نیروی انسانی•
افزایش ظرفیت پذیرش دانشجویان در رشته های مرتبط با ژنتیک•
حمایت از آموزش مداوم مشاوران ژنتیکی•
ایجاد برنامه های تبادل دانشجو و استاد با کشورهای پیشرفته در زمینه ژنتیک•

:تدوین سیاست ها و قوانین•
تدوین دستورالعمل های جامع برای ارائه خدمات مشاوره ژنتیکی•
ایجاد نظام نظارت بر کیفیت خدمات مشاوره ژنتیکی•
حمایت از بیماران مبتلا به بیماری های ژنتیکی از طریق بیمه و سایر حمایت های اجتماعی•

:ترویج فرهنگ مشاوره ژنتیکی•
افزایش آگاهی عمومی در مورد اهمیت مشاوره ژنتیکی•
برگزاری کارگاه ها و همایش های آموزشی برای پزشکان و سایر متخصصان حوزه سلامت•
استفاده از رسانه های جمعی برای اطلاع رسانی در مورد مشاوره ژنتیکی•



وظایفوتوصیههابرایپزشکان

:ارجاع به موقع بیماران

ارجاع بیماران با سابقه خانوادگی بیماری های ژنتیکی یا علائم مشکوک به مشاوره ژنتیکی
آشنایی با انواع بیماری های ژنتیکی و علائم آن ها

:ارتقای دانش

شرکت در دوره های آموزشی و به روزرسانی دانش در زمینه ژنتیک
مطالعه مقالات علمی و مطالعات موردی مرتبط با مشاوره ژنتیکی

:همکاری با مشاوران ژنتیکی

همکاری نزدیک با مشاوران ژنتیکی برای ارائه خدمات جامع به بیماران
تبادل اطلاعات و تجربیات با سایر همکاران در زمینه مشاوره ژنتیکی

:ترویج اهمیت مشاوره ژنتیکی

اطلاع رسانی به بیماران و خانواده های آن ها در مورد اهمیت مشاوره ژنتیکی
تشویق بیماران به انجام آزمایش های ژنتیکی در صورت لزوم



نتیجهگیری

مشاوره تلاش برای ایجاد دسترسی برابر به خدمات:توجه به عدالت در دسترسی به خدمات•
.ژنتیکی برای همه افراد جامعه، به ویژه در مناطق محروم

رمانگی رعایت کامل اصول اخلاقی و قانونی در حفظ مح:حفظ محرمانگی اطلاعات ژنتیکی•
.اطلاعات ژنتیکی بیماران

هارت های آموزش مشاوران ژنتیکی در زمینه م:توجه به جنبه های روان شناسی مشاوره ژنتیکی•
.ارتباطی و روان شناسی برای ارائه خدمات بهتر به بیماران

ه ژنتیکی برای بهبود حمایت از تحقیقات بنیادی و بالینی در زمینه ژنتیک و مشاور:توسعه تحقیقات•
.روش های تشخیص و درمان بیماری های ژنتیکی

بود و گامی با اجرای این توصیه ها، می توان به آینده ای روشن برای مشاوره ژنتیکی در ایران امیدوار
.مهم در جهت ارتقای سلامت جامعه برداشت
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