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خطاهای‌مادرزاد‌«های‌متابولیک‌ارثی‌)که‌گاهی‌‌بیماری

ای‌از‌اختلالات‌‌شوند(‌مجموعه‌خوانده‌می‌IEMیا‌‌»متابولیسم

شوند‌بدن‌نوزاد‌نتواند‌مواد‌غذایی‌‌اند‌که‌باعث‌می‌ژنتیکی

درستی‌متابولیزه‌)بُرش‌‌را‌به‌(مانند‌پروتئین،‌چربی‌یا‌قند‌‌)

شوند‌و‌برخی‌مواد‌‌دهد(.‌نتیجه:‌برخی‌مواد‌مضر‌انباشته‌می

  شوند.‌ضروری‌درست‌تولید‌نمی

 

 چرا غربالگری نوزادان مهم است؟

 بسیاری‌از‌این‌اختلالات‌اگر‌زود‌تشخیص‌داده‌شوند،‌با‌

درمان‌)مثلًا‌رژیم‌غذایی‌خاص(‌یا‌مراقبت‌مناسب‌قابل‌

  اند.‌‌کنترل

اگر‌تشخیص‌دیر‌شود،‌ممکن‌است‌نوزاد‌دچار‌عوارض‌جدی‌

 مانند‌مشکلات‌ذهنی،‌مغزی‌یا‌حتی‌خطر‌مرگ‌شود.

‌  

 های اصلی اختلالات متابولیک: گروه

  ها‌ممکن‌است‌انواع‌مختلف‌داشته‌باشند؛‌از‌جمله:‌بیماری
 
(اختلالات‌در‌متابولیسم‌اسیدهای‌آمینه‌Amino-acid 

disorders) 

(اختلالات‌اسیدهای‌آلی‌Organic acidemias) 

 

(اختلالات‌چرخه‌اوره‌Urea cycle disorders) 

 

)اختلالات‌متابولیسم‌کربوهیدرات‌)مثل‌گالاکتوزمی 

 

 متابولیسم‌چربی‌/‌اکسیداسیون‌اسید‌چرب‌اختلالات         

Fatty acid oxidation disorders(   
 
اختلالات‌میتوکندریایی 
 

 علائم هشداردهنده در نوزادان:

تواند‌علامت‌‌اگر‌نوزاد‌یکی‌یا‌چند‌تا‌از‌این‌علائم‌را‌داشت،‌می

  هشدار‌برای‌اختلال‌متابولیک‌باشد:

  حالی،‌ضعف،‌کاهش‌اشتها،‌نخوردن‌خوب‌شیر‌بی 

 استفراغ‌یا‌ناتوانی‌در‌تغذیه 

 قراری‌یا‌عدم‌واکنش‌‌آلودگی‌شدید،‌بی‌تشنج،‌خواب

 معمول
 بوی‌غیرطبیعی‌بدن‌یا‌بوی‌خاص 
 کاهش‌رشد،‌تاخیر‌در‌رشد‌یا‌اختلالات‌عصبی‌/‌حرکتی 
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 (07)1404کد پمفلت متابولیک در نوزادان 
 

 الهام‌سرتکی‌)سوپروایزر‌اموزش‌سلامت( گرداورنده

دکتر‌نادری،‌دکتر‌گودرزی‌و‌دکتر‌سعادت‌  استاد علمی

 )‌فوق‌تخصص‌نوزادان‌(

 /www://pro.uptodatefree.ir منبع

)  



 

 تشخیص سریع و درمان زودهنگام چقدر مهم است؟

موقع‌تشخیص‌داده‌شود‌)مثلاً‌از‌طریق‌‌اگر‌اختلال‌به

توان‌شروع‌درمان‌را‌سریع‌‌آزمایش‌غربالگری‌نوزادان(،‌می

  انجام‌داد‌و‌از‌عواقب‌جدی‌پیشگیری‌کرد.

نباید‌‌—از‌طرفی،‌اگر‌نوزاد‌در‌دورهی‌نوزادی‌علائم‌بدهد‌

و‌‌‌منتظر‌نتیجه‌غربالگری‌ماند،‌بلکه‌باید‌سریع‌بررسی

  آزمایشات‌تخصصی‌انجام‌شود.

  

 نقش والدین و مراقبان:

 .آگاه‌باشید‌به‌اینکه‌غربالگری‌نوزاد‌انجام‌شود 

 خورد،‌استفراغ‌‌حال‌است،‌خوب‌شیر‌نمی‌اگر‌نوزاد‌بی

دارد‌یا‌علائم‌غیرطبیعی‌دارد‌سریع‌به‌پزشک‌مراجعه‌

 کنید.

 درباره‌تشخیص‌و‌درمان‌و‌نیازهای‌خاص‌نوزاد‌با‌

 پزشک‌و‌متخصص‌مشورت‌کنید.

 وقتی‌تشخیص‌داده‌شد،‌رژیم‌درمانی‌یا‌دارویی‌یا‌

 های‌مراقبتی‌را‌جدی‌بگیرید‌و‌پیگیری‌کنید.‌توصیه

 وقتی باید فوراً اقدام شود: —بحران متابولیک 

بحران‌«در‌برخی‌اختلالات،‌نوزاد‌ممکن‌است‌دچار‌

وضعیت‌اورژانسی‌که‌ممکن‌است‌با‌‌—شود‌‌»متابولیک

  حالی‌شدید‌همراه‌باشد.‌تشنج،‌کما،‌مشکلات‌تنفسی،‌بی

در‌این‌مواقع‌باید‌فوراً‌به‌مرکز‌درمانی‌مراجعه‌کرد‌و‌اقدامات‌

تواند‌آسیب‌جدی‌مغزی‌داشته‌‌درمانی‌شروع‌شود؛‌تأخیر‌می

 ‌ باشد.

 

 درمان و مدیریت بلندمدت:

 ای‌‌برخی‌اختلالات‌با‌رژیم‌غذایی‌مخصوص‌یا‌مکمل‌تغذیه

  اند.‌‌قابل‌کنترل

 طبق‌‌—های‌ویژه‌‌در‌صورت‌لزوم‌دارو،‌مکمل‌یا‌مراقبت

  توصیه‌پزشک.‌

ها‌و‌‌ها،‌پیگیری‌منظم‌و‌پایش‌رشد،‌ناتوانی‌برای‌برخی‌بیماری

 مشکلات‌عصبی‌نیاز‌است.

 

 ها برای مراقبت روزمره و حمایت روانی: توصیه

 ‌،آموزش‌والدین‌و‌اطرافیان‌درباره‌بیماری‌،‌مدیریت‌روزمره‌

 های‌هشداردهنده‌.‌‌نشانه

 ‌.حمایت‌عاطفی‌از‌خانواده‌و‌نوزاد‌ 

 ‌.برنامه‌درمانی‌مرتب‌و‌پایبندی‌به‌آن‌ 

 ‌،همکاری‌با‌تیم‌پزشکی‌)پزشک،‌متخصص‌تغذیه،‌پرستار

 مشاور‌روانی‌در‌صورت‌نیاز(‌.‌
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