
بیماري هاي نقص ايمني اولیه شامل بیماری هاي مادرزادي يا 
ارثي است كه به دلیل ضعف در عملکرد دستگاه ايمني بدن 
انسان ايجاد شده و منجر به بروز عفونت های پی در پی در اين 
بیماران می شود. با اينکه دانش ما درباره ی بیماری های نقص 
ايمنی اولیه روز به روز در حال پیشرفت است، اما هنوز اطلاعات 

كاملی در تشخیص، درمان و پیشگیری از آنها وجود ندارد. 
درحال حاضر درمان اين بیماری ها شامل: تجويز آنتی بیوتیک  
 ، )IVIG(برای پیشگیری از ابتلا به عفونت، درمان جايگزين

ژن درمانی و يا پیوند سلول هاي بنیادي می باشد. 

ازجمله مشکلات اين بیماران و خانواده آن ها هزينه ی بالای 
نیافتن  داروها،  عوارض  درمان،  به  مادام العمر  نیاز  درمان، 
احتمال  بنیادي،  سلول هاي  پیوند  براي  مناسب  دهنده 
تحمیل  استرس  همه  از  مهمتر  و  پیوند  نبودن  موفقیت آمیز 

شده بر خانواده ها می باشد.

پيشگيری از بيماري ها مهمترین اصل در پزشکی 
است و یکي از روش هاي پيشگيری از بيماری های 
بيماری  تولد  از  قبل  تشخيص  ایمنی،  نقص 
زودتر  انجام  موقع،  به  تشخيص  با  تا  می باشد، 
پيوند  و یا  در صورت لزوم و فراهم بودن شرایط 

قانونی، سقط جنين را مورد توجه قرار داد.

در كشور ما به دلیل بالا بودن میزان ازدواج هاي فامیلي، میزان 
ابتلا به بیماري هاي نقص ايمني اولیه، بیش از شیوع آن در ساير 
كشورهای جهان است. بنابراين در خانواده هايی كه يک يا چند 
برای  ژنتیک  مشاوره ی  است  لازم  هستند،  مبتلا  فرزندشان 
بررسی حامل بودن ساير اعضای خانواده و تشخیص قبل از تولد 

برای فرزندان بعدی انجام شود.
خوشبختانه تشخیص قبل از تولد بیماری های نقص ايمنی اولیه 
آسم  ايمونولوژی،  تحقیقات  مركز  در  در كشور  بار  اولین  برای 
و آلرژی انجام می گیرد كه در صورت مراجعه به موقع والدين 
اولیه در جنین، مجوز  ايمنی  بیماری نقص  و تشخیص قطعی 

سقط قانونی نیز می تواند صادر شود.
يا  داريد  اولیه  ايمنی  نقص  به  مبتلا  فرزندی  كه  صورتی  در 
سابقه ی خانوادگی بیماری نقص ايمنی اولیه وجود دارد، برای 
جلوگیری از داشتن فرزندان بیمار در آينده و تشخیص قبل از 

تولد به مراكز تخصصی مرتبط مراجعه نمايید.

خون  نمونه ی  داشتن  که  می شود  یادآوری 
)DNA( از فرد مبتلا به بيماری نقص ایمنی اوليه 

بعدی  فرزند  در  بيماری  تولد  از  قبل  به تشخيص 
کمک بسيار زیادی خواهد کرد. 

بیمار،  فرد  خون   DNA نمونه  نبودن  دسترس  در  درصورت 
در  كه  نمود  استفاده  نیز  پدر  و  مادر  خون  نمونه  از  می توان 

اين صورت احتمال پیدا كردن ژن درگیر مشکل تر می باشد.

مراحـل تشـخيص قبل از تولـد بيمـاری های 
نقص ایمنـی اوليـه:

فرم  تکمیل  و  بارداری  هفته های8-10  در  مراجعه   -1
رضايت نامه

آزمون  انجام  برای  زنان  متخصص  پزشک  به  ارجاع   -2
) CVS نمونه گیری از جفت ) آزمون

3- ارسال نمونه جفت به متخصص ژنتیک برای ارزيابی نمونه 
از نظر بیماری نقص ايمنی اولیه مشابه در خانواده 

)معمولا آماده شدن نتیجه آزمون 4-8 هفته طول می كشد.(

4- در صورت مثبت بودن نتیجه بررسی ژنتیک جنین و بنا 
به درخواست مادر، جهت بررسي بیشتر و احتمالا  انجام سقط 

قانونی، مادر به سازمان پزشکی قانونی ارجاع داده  می شود.
5- در صورت منفی بودن نتیجه بررسي ژنتیک جنین، يا عدم 
تمايل مادر به انجام سقط قانونی و يا عدم امکان بررسي جنین 
به هردلیل آزمون های غربالگری نقص ايمنی اولیه بعد از تولد 
همچنين  می شود.  انجام  نوزاد،  نمونه ی خون  روی  بر  نوزاد 
غربالگری  نتایج  شدن  آماده   زمان  تا  می شود  توصيه 

نوزاد، هيچ واکسنی تزریق نشود.



تشخيص قبل از تولد
بيماری های نقص ایمنی اوليه

در خانواده های با سابقه مثبت این بيماری ها
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ژنتيک  آزمون هاي  درکليه  که  مي شود  یادآوري   *

جنين، درصدی احتمال خطا وجود دارد که در این مورد 

متخصص ژنتيک تصميم گيری و راهنمایی می نماید.

با توجه به اين كه انجام آزمايش های ژنتیک زمان بر می باشند، 

توصیه مي شود مادر براي بررسي سلامت جنین از نظر بیماري 

نقص ايمني اولیه، حتما در هفته های 10-8 بارداری مراجعه 

ارجاع  زمان  حداكثر  جنین،  بیماری  اثبات  )در صورت  كند. 

برای انجام سقط قانونی هفته ی 18 بارداری است.(

* در حال حاضر تشخیص قبل از تولد بسیاري از بیماری هاي 
و  آسم  ايمونولوژی،  تحقیقات  مركز  در  اولیه  ايمني  نقص 

آلرژی امکان پذير می باشد از جمله:

-   Chronic Granulomatous Disease (CGD)
-   Severe Combined Immunodeficiency
    Disorder (SCIDs)
-   Griscelli Syndrome
-   Severe Congenital Neutropenia Syndrome
    (SCNS)
-   Wiskott Aldrich Syndrome (WAS)
-   Leukocyte Adhesion Deficiency Type I (LAD-I)

-   Cystic Fibrosis (CF)
-   Bruton Disease
-   Hyper IgM Syndrome (HIM)
-   Hyper IgE Syndrome (HIGE)
-  Chronic Mucocotaneous Candidiasis 
    (CMCC)

-   Hemophagocytic Lymphohistiocytosis (HLH)
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