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 9/    قیدق  یبا پزشک  یی: آشنا1فصل  

 اهداف یادگیری 

 :بود  دیفصل، شما قادر خواه  نیپس از مطالعه ا

 .دیده  زیتما  محوری ماریب  یِسنت  کردیو آن را از رو  دیکن  فیرا تعر  قیدق  یپزشک

 پ یو فنوت  پیو تفاوت ژنوت  دیده  ح یتوض  ینیبال  یریگمیرا در تصم  یک یاطلاعات ژنت  یهات ینقش و محدود

 .دیرا شرح ده

و خطر(    یمنیا  ،یآگهش یپ  کننده،ینیبش یپ  ،یشیپا  ،یصیو انواع مختلف آن )تشخ  دیکن  فیرا تعر  ومارکریب

 .دیکن  یبندشان طبقه   ینیرا بر اساس کاربرد بال

  ی کیژنت  انتیوار  کیچرا    دیده  حیکرده و توض  حیزمان و پاسخ بدن را تشر  ط،محی  ژن،  ی  رابطه  یدگیچیپ

 .کند  هیرا توج  ینیکامل بال  یتابلو   تواندینم  ییتنهابه

 .دیرا درک کن  یینها  ینیبال  یامدهایو تفاوت آن ها با پ  ینی در بستر بال  ومارکرهایب  ریتفس  تیاهم

را از »درمان    یریگمیتا تصم  دی ریبه کار بگ  ژهی و و  ویاپراتی پر   یهارا در مراقبت  قیدق  یپزشک  یدیاصول کل

 .دیکن  ترک یبه »مراقبت از فرد« نزد  «یماریب
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 مقدمه

کاملاً    ماریهرگز دو ب  کسان،ی  صیبا تشخ  ماری: دو بمیرو هستروبه  ریانکارناپذ   یتیروزمره با واقع  یدر پزشک

  ی توجهطور قابل به  تواندیها مدر آن   ی. پاسخ به درمان، شدت عوارض و سرعت بهبودستندین  کسانی

  ی و حرکت به سو   محور«ی ماری »بمدرن را به سمت عبور از نگاه صرفاً    یها، پزشکتفاوت  نیمتفاوت باشد. ا

تفکر    نیا  یهاه یپا  ق«،یدق  یکتاب با عنوان »پزشک  نی»فردمحور« سوق داده است. فصل اول ا  یکرد یرو

 .نهدی را بنا م  نینو  ینیبال

بن  نیا  در با سه مفهوم  :  دهندیرا شکل م  قیدق  یپزشک  اصلی   ٔ  که هسته  میشوی آشنا م  نیادیفصل، 

  ی فناور   کیصرفاً    کردیرو  نیکه ا  میآموزیو م  میکنیم  یرا بررس  قیدق  یپزشک  فینخست، فلسفه و تعر

هر    فردربهمنحص  یهایژگیبر و  ی مبتن  یریگمیو تصم  ینیبال  یگرپرسش   یبرا   یا وهیبلکه ش  ست،یخاص ن

  ی ادیز  تیها اهمکه اگرچه ژن   میکنیو روشن م  میپردازی م  کیو ژنوم  کیاست. دوم، به نقش ژنت  ماریب

  کیحاصل تعامل ژنت  یماریو سرنوشت ب  ستندین  ینیبال  یهایدگیچپی  ٔ  همه  یگوپاسخ   ییتنهادارند، اما به 

  مار یب  یشناسستیز  انیم  یعنوان پل  بهرا    ومارکریو زمان است. سوم، مفهوم ب  طیمح  ک،یژنتی با عوامل اپ

تا    صیاز تشخ  ،یریگقابل اندازه   یهاکه چگونه شاخص   میریگیم  ادیو    میکنیم  یمعرف  ینیبال  میو تصم

 .کنندی م  تیمراقبت را هدا  ریپاسخ به درمان، مس  ینیبش یپ
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 تسی چ  قیدق یپزشک : 1درس 

 ص یبا تشخ  ماری: دو ب میرو هستبا آن روبه  نیمهم وجود دارد که هر روز در بال  تیواقع  کی  یپزشک  در

مشابه   یدارو  کیمبتلا باشند،    ی مار یب  کی. ممکن است هر دو به  ستندین  کسانی  یمارانیالزاماً ب کسان،ی

اما پاسخ بدن آنها به    ،داشته باشند  یکینزد  طیشرا  ینیبال  یهاافتهی  یاز نظر برخ  یکنند و حت  افتیدر

 یلیاز دلا  یکیها  تفاوت   نیمتفاوت باشد. ا  یمار یب  ری مس  یو حت  یدرمان، شدت عوارض، سرعت بهبود 

 . به سمت نگاه »فردمحور« حرکت کرده است  محور«یماریاز نگاه صرفاً »ب  ج یتدرامروز به   یاست که پزشک

  یهای ژگیو درمان را با و  صیتشخ  ،یر یشگیپ  یهامیتصم  کندیکه تلاش م  است  یکرد یرو 1  قیدق  یپزشک

  ر یو سا  یسبک زندگ  ط،یمح  ،یک یاطلاعات ژنت  کرد،ی رو  نیتر کند. در اهر فرد هماهنگ   ینیو بال  یستیز

او به دست    تیاز وضع  یترقیدق  ریتا تصو  رندیگی قرار م  گریکدیدر کنار    ماریب  یریگقابل اندازه   یهایژگیو

 د. یآ

  ن یساخته شود. همچن  یکاملاً اختصاص  یدارو  کی  ماریهر ب  یکه برا  ستیآن ن  ی به معن  قیدق  یما پزشکا

حوزه بوده است،    نیعوامل رشد ا  نیتراز مهم   یکی  کیبرابر دانست. ژنت  کیژنت  شیآن را تنها با آزما  دینبا

است. حت  یاتعامل مجموعه   جهینت  ماریب  یواقع  تیاما وضع عوامل  ب  یاز   رییتغ   کیکه    ییهای ماریدر 

 ط یژن، مح  انیب  م یتنظ  گر،ید  یکیژنت  یهاشده است، ممکن است تفاوت   ییمشخص در آنها شناسا  یکیژنت

 اثر بگذارند.   یو پاسخ درمان  یماریمتعدد، بر شدت ب  یستیو عوامل ز

  ن یاست. در ا  ینیتفکر بال  وهیش کیخاص باشد،   یفناور  کیاز آنکه    شی ب  قیدق  یپزشک  ل،یدل  نیبه هم

  ی هایژگیو  نیبا ا  ماریب  نی: »ادی پرس  دیدارد؟« بلکه با  یایماریچه ب  مار یکه »ب  ستین  نیسؤال فقط ا  وه،یش

تر  او مناسب   یمداخله برا   کدامو    دهدی دارد، چگونه احتمالاً به درمان پاسخ م  یچه خطر   ،ینیو بال  یستیز

 است؟« 

ا  رایدارد؛ ز  یاژه ی و  تیاهم  ژهیو و  ویاپراتی پر  یهانگاه در مراقبت   نیا   رات ییبا تغ  ماریب  هاطیمح  نیدر 

  ش یانتخاب دارو، کنترل درد، پا  ،یدرباره خطر جراح میمواجه است. تصم کیولوژیزیف دیو گاه شد عیسر

 
1 Precision Medicine 
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  ن، یاند. بنابراوابسته   ماریب  ترقیبه شناخت دق   یزودهنگام وخامت، همگ  صیو تشخ  یو تنفس  کینامیهمود

  ک یبه سمت »مراقبت از    «یماریب  کیحرکت از »درمان    یگام برا   نیدر واقع نخست  قیدق  یفهم پزشک

 فرد« است. 

 قیدق  یپزشک فیتعر

 ص،یتشخ  ،ی ری شگیپ  یدانست که در آن اطلاعات مرتبط با هر فرد برا  یکردیرو  توانیرا م  قیدق  یپزشک

  ی هامیاز تصم  یاریبس  ،یسنت  کردیدر رو.    شودیتر به کار گرفته مخطر و انتخاب درمان مناسب  ینیبش یپ

  یمبتن  یپزشک  یاصل  هیمطالعات پا  نی. اشوندیگرفته م  یبر اساس شواهد حاصل از مطالعات گروه  یدرمان

اهم و  ن  تیبر شواهد هستند  انکار  قابل  ب  ست؛یآنها  م  قاًیدق  شهیهم  یواقع  ماریاما  گروه    نیانگیمشابه 

 .   ستین  یپژوهش

 ه یعملکرد کل  ک،یباشند، اما از نظر سن، ژنت  یماریب  کیممکن است هر دو مبتلا به   ماریمثال، دو ب  یبرا 

تفاوت داشته باشند. در    یالتهاب  تیو وضع  یمصرف  یداروها   ه،یتغذ  تیهمراه، وضع  یهای ماریو کبد، ب

ها  تفاوت   نیا  کندی تلاش م  قیدق  یپزشک.    متفاوت باشد  تواندیم  زیدرمان واحد ن   کیپاسخ آنها به    جه،ینت

 .  وارد کند  یریگمیرا در تصم

 :  ساده انیبه ب

 .   م یکنی را انتخاب م  یماری و درمان مناسب آن ب  میکنیم  ییرا شناسا  یماریب=    محوری مار یب  درمان

شناسا  یماریب=    قیدق  یپزشک بررس  ماریب  یفرد  یهایژگیو  م،یکنیم  ییرا  سپس    میکنی م  یرا  و 

 .   میکنی انتخاب م  ماریهمان ب  یرا برا  میتصم  نیترمناسب 
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 1-1عکس

  ستین  دیمفهوم کاملاً جد  کی  ق؛یدق  یپزشک

با فرد، در اصل مفهوم تازه   دهای با  تلاش کرده   شهی. پزشکان همستین  یادرمان متناسب  اند درمان را 

  یی به ابزارها  یمتفاوت کرده، دسترس  دی را در عصر جد  قیدق  یکه پزشک  یز یدهند. چ  قیتطب  ماریب  طیشرا

عم شناخت  امکان  که  م  یشناسست یز  ترق یاست  فراهم  را  ژنت  کنند؛ی فرد  ژنو   کیاز  تا    کیمو  گرفته 

 .   دهیچیپ  یهاداده  لیو تحل  ومارکرهایب  شرفته،یپ  یربرداریتصو

  ی ابزارها   ،ی فناور  شرفتیفردمحور دانست که با پ  یپزشک  یادامه منطق  توانیرا م  قیدق  یپزشک  ن،یبنابرا

 .  پزشکان قرار گرفته است  اریآن در اخت  یاجرا   یبرا  یترقیدق
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  با درمان معمول   قیدق  یتفاوت پزشک

در درمان معمول، ممکن است    .  شودیم  ینیبال  میاست که وارد تصم  یتفاوت، در سطح اطلاعات  نیترمهم 

 :  باشد   ریبه شکل ز  یریگمیتصم  ریمس

 تشخیص بیماری   →  استاندارد  درمان  انتخاب  →  ارزیابی پاسخ

 :   تر باشدگسترده   تواندی م  ریمس  ق،یدق  یدر پزشک

شناخت ویژگی های    →ارزیابی مکانیسم و خطر    →انتخاب مداخله    →پایش پاسخ    →اصلاح تصمیم  

 تشخیص    →فردی  

استاندارد همچنان    یهااز درمان   یاری . بسستیاستاندارد ن  یهاکنار گذاشتن درمان   یتفاوت به معن  نای

وجود دارد،    یکه اطلاعات کاف  ی زمان  ق،یدق  یاست که در پزشک  نی انتخاب هستند. تفاوت در ا  نیبهتر

 تر شود. هماهنگ  ماریب  ی هایژگیبا و  تواندیم  یدرمان  میتصم

 ق یدق  یدر پزشک  کینقش ژنت

  یبعض  یکیعلت ژنت  ییبوده است. شناسا  قیدق  یعوامل توسعه پزشک  نیتراز مهم   یکی  کیژنت  شرفتیپ

موارد، دانستن    یدهد. در برخ  رییو انتخاب درمان را تغ  یماریب  سمیشناخت مکان   ریتواند مس  یم  های ماریب

انتخاب درمان هدفمند را فراهم    کند،یبافت را مختل م  ایژن چگونه عملکرد سلول    کی  نکهیا امکان 

 . سازدیم

 :   دام مهم گرفتار شد  کیدر    دی اما نبا

 .   ستین  یماریکامل ب  ح یتوض  یالزاماً به معن  یکیژنت  انتیوار  کیوجود  

موضوع    نیداشته باشد، اما ا  نیپروتئ  کیبر عملکرد    یاثر مشخص  شگاهیممکن است در آزما انتیوار  کی

در ژنوم،    یگرید  یهاانت یدهد. ممکن است وار  حیانسان را توض  ین یبال  تیتمام وضع  تواندینم  ییتنهابه

 .   اثر بگذارند  پیعوامل بر فنوت  ریبدن و سا  یهای زمان بروز اختلال، رشد، سازگار   ک،یژنتی اپ
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 پس : 

 .  ستین   ماریب  ییتنهاژن مهم است، اما ژن به 

   ژن است  کیفراتر از  ق یدق یپزشک

  ر یمس کی ای شیآزما کی انت،یوار کیبه  دیرا نبا ماریاست که ب نیا قیدق یپزشک یاز اصول اساس یکی

  راتییتغ  یاثر داشته باشد. برخ  یماریب  کیبر نحوه بروز    تواندیتمام ژنوم فرد م.    داد  لیتقل  یمولکول

عوامل    نیدهند. همچن  رییرا تغ  پیشکل فنوت  ایداشته باشند و شدت    کنندهلینقش تعد  توانندیم  یکیژنت

 .  اثرگذار باشند  یینها  امدیبر پ  توانندیم زیها نژن  انیو تفاوت در ب  کیژنتی اپ

 :    مانند  ینگاه خط  ک یاز    دیبا  قیدق  یدر پزشک  ن،یبنابرا

 یک بیماری    →یک دارو  →یک ژن    

 فاصله گرفت. چون واقعیت زیستی پیچیده تر است . 

 قی دق  یدر پزشک  پیفنوت  تیاهم

 پیفنوت.    پیهمان فنوت  یعنیاست؛    ماریب  یواقع  تیدارد، وضع  تیدرمان اهم  میت  یبرا   تیآنچه در نها

و  یامجموعه  اندازه   یهایژگیاز  قابل  و  مشاهده  نشانه   ماریب  یریگقابل  و  علائم    یهاافتهیها،  است: 

  ی زمان  قیدق  یپزشک.    و پاسخ به درمان  یمار یها، شدت بعملکرد اندام   ،یربردار یتصو  جینتا  ،یشگاهیآزما

  ر یدر واقع، مس  .  کمک کنند  پیبتوانند به فهم بهتر فنوت  یو مولکول  ی کیکه اطلاعات ژنت  کندیم  دایمعنا پ

 :   است  نیموردنظر چن

 تصمیم بالینی →فنوتیپ  →تغییر زیستی    →ژن   

 نیاز هم.  دهند رییدر هر مرحله آن را تغ توانندیم یو عوامل مختلف ستین میکاملاً مستق ریمس نیما اا

 .  است  قیدق  یپزشک  یریگمیتصم  ینقاط اتکا   نیتراز مهم  یک ی  ماریشده در بمشاهده   پیرو، فنوت


