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 *مقدمه*

 

است که در اثر جهش در ژن  شروندهینادر و پ یکیژنت یماریب کی شیفردر یآتاکس

FXN شودیم جادیا {۱} نیفراتاکس نیپروتئ دیو کاهش تول . 

هر دو والد ناقل  ستیبایکه م رسدیمغلوب به ارث م یبه صورت اتوزوم یماریب نیا

 .شودیسال ( آغاز م ۱۸تا  ۶)  ینوجوان ای یباشند و غالباً از دوران کودک یماریب

 و اختلال در یو عضلان یعصب یهاسلول یجیتدر بیباعث آس نیکاهش فراتاکس 

در تعادل، راه  یبه مرور با مشکلات مارانیب جه،ی. در نتگرددیم یعصب یهاامیانتقال پ

یم یدچار عوارض قلب زین یو گاه شوندیحرکات و گفتار مواجه م یرفتن، هماهنگ

 . گردند

به  ازیروزمره را کاهش داده و ن یهاتیانجام فعال ییتوانا تواندیم یماریب شرفتیپ

 ،یدرمان یهاچالش تیوضع نیا نیدهد. همچن شیمستمر را افزا یمراقبت و توانبخش

 .کندیم جادیآنان ا یهاو خانواده مارانیب یبرا یمتعدد یو شغل یلیتحص ،یاجتماع

 

 *و خانواده ماریب ی*علائم و چالشها

 

باعث اختلال در تعادل، راه رفتن،  جیتدر است که به شروندهیپ شیفردر یآتاکس

را تحت  مارانیب یزندگ تیفیو ک شودیحرکات، گفتار و قدرت عضلات م یهماهنگ

و  ابتید ،یمانند مشکلات قلب یبا عوارض تواندیم یماریب نی. ادهدیقرار م ریتأث

 همراه باشد. زین یاسکلت یهایناهنجار

 *چالش ها*
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 مارانیب یو آمار رسم یمل یستریرج نبود

 یتخصص یکیژنت یهاشیبه آزما یدسترس یدشوار

 یو توانبخش یدرمان یهامراقبت یبالا نهیهز

 مارانیب ازیخدمات مورد ن یبرا یکاف یامهیپوشش ب نبود

 نینو یهابه داروها و درمان یدسترس تیمحدود

 یآتاکس مارانیب یریگیپ یجامع برا یمراکز تخصص نبود

 یماریو عموم مردم نسبت به ب یجامعه پزشک یکاف یآگاه عدم

 

 موجود در جهان* یهایدرمانداروها و ژن تی*وضع

 

درمان  نی* نخستSkyclarys (Omaveloxolone)* یخوراک یدارو ��

علائم را کند کرده و  شرفتیروند پ تواندیاست که م یماریب نیا یبرا دشدهییتأ

 {۲}را بهبود بخشد. مارانیب یعملکرد حرکت

 

در حال توسعه  یماریب یبا هدف رفع علت اصل نینو یهادرمان آن، بر علاوه ��

* است که Nomlabofusp (CTI-1601)ها، *درمان نیا نیتراز مهم یکیهستند. 

 ماً یستقها، مبه سلول نیفراتاکس نیشده و با رساندن پروتئ زیتجو یقیبه صورت تزر

نشان  ینیمطالعات بال جی. نتادهدیرا هدف قرار م یماریب جادکنندهیا یکمبود اصل

هد د شیافزا یقابل توجه زانیرا به م نیسطح فراتاکس تواندیروش م نیاند که اداده
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یمحسوب م شیفردر یاکسآت یبرا یدر حال بررس یهادرمان نیتردبخشیو از ام

 {۳}.شود

 

 یهااز درمان یکی* DT-216P2* یدارو دوارکنندهیام یها نهیاز گز گرید یکی ��

 نیوتئپر دیتول شیاست که با هدف افزا شیفردر یآتاکس یبرا قیدر حال تحق نینو

و بهبود  نیسطح فراتاکس شیمطالعات، افزا هیاول جیشده است. نتا یطراح نیفراتاکس

 {۴}را نشان داده است. یماریعلائم ب یبرخ

 

هدفمند  یدرمانها ریو سا  Leriglitazone ،Vatiquinone رینظ ییداروها و ��

 {۵،۶}قرار دارند. ینیبال ییو کارآزما قیدر مراحل مختلف تحق

 

متحده و اروپا در مراحل مختلف  الاتی* در ایدرمانپروژه *ژن نیچند نیهمچن ��

است.  FXNجبران نقص ژن  ایها اصلاح قرار دارند که هدف آن ینیبال ییکارآزما

در  شیفردر یمبتلا به آتاکس مارانیکه ب دهدینشان م قاتیتحق نیا عیسر شرفتیپ

 {۷}اند.گرفته ارهدفمند قر یهاآستانه ورود به عصر درمان

 

 *یدارو و امور کمک درمان یها نهی*هز

 

رمان و د ص،یو مستمر تشخ نیسنگ یهانهیبا هز شیفردر یمبتلا به آتاکس مارانیب

 مواجه هستند. یتوانبخش
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بر اساس استعلام از مراکز مربوطه در سال  شودیم انیکه در ادامه ب ییها نهیهز

 اند.داشته شیدرصد افزا ۱00تا  ۷0از  ۱۴0۵اعداد در سال  نیکه ا باشدیم ۱۴0۴

تومان  ونیلیم ۲0تا  ۱0حدود  یماریب یقطع صیتشخ یبرا کیژنت شیآزما نهیهز 

 . شودیبرآورد م

 ۴00 نیب ،یبسته به مرکز درمان زین یو کاردرمان یوتراپیزیشامل ف یتوانبخش خدمات

 نیبه ا مارانیدارد و ب نهیهر جلسه هز یهزار تومان برا ۵00و  ونیلیم ۱هزار تا 

 دارند. ازیخدمات به صورت مداوم ن

 

 ،یبرق رلچیساده و و لچریمانند واکر، و یو توانبخش یحرکتکمک لیوسا هیته نیهمچن

 تومان در بر دارد.  ونیلیم ۲00از  شیتا ب ۲ نیب یانهیهز

 ۱.۵ماهانه حدود  زین ازیمورد ن یهانیتامیو و Q10 میمانند کوآنز ییهامکمل مصرف

 . کندیم جادیا نهیتومان هز ونیلیم ۷تا 

به  رانیداشته و در ا ییبالا نهیهز دبنونیمانند ا یتخصص یداروها یبرخ ن،یبر ا علاوه

 {۸}.ستندیدر دسترس ن یراحت

 FDAتوسط  دشدهییتأ یدارو نیبه عنوان نخست زین«  سیکلار یاسکا»  ی* دارو

 مارانیب یبه آن برا یداشته و دسترس نیسنگ اریبس یانهیهز ش،یفردر یآتاکس یبرا

 دازمنین سیکلار ی.واردات و در دسترس قرار گرفتن اسکاستین ریپذامکان رانیا

 {۹}.ستمربوطه ا یهاوزارت بهداشت و سازمان تیحما

 

 *رانیموجود در ا مارانیب ی*پراکندگ
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 رانیدر ا شیدریفر یآتاکس مارانیاز تعداد ب یو جامع یآمار رسم چیحال حاضر ه در

در دسترس  مارانیب نیا شیثبت و پا یبرا یمشخص یمل یستریوجود ندارد و رج

 و یتوانبخش ،یدارو، خدمات درمان نیتأم یبرا یزیربرنامه لیدل نی. به همستین

 رو است.روبه یبا دشوار یامهیب یهاتیحما

 

به صورت داوطلبانه و مستقل تاکنون موفق  رانیا شیدریفر یآتاکس مارانیانجمن ب

اطلاعات شامل مشخصات  نیمبتلا شده است. ا ماریب۱۹۵و ثبت اطلاعات  ییبه شناسا

 است. مارانیب یارتباط یهاو راه یکد مل ،یتیهو

 

ال و احتم ینبود نظام ثبت مل ماران،یب ییموجود در شناسا یهاتیتوجه به محدود با

د کشور باش انیکل مبتلا انگریب تواندیتعداد نم نینشده، ا داده صیتشخ مارانیوجود ب

 .دهدیرا نشان م مارانیاز جامعه ب یو صرفاً بخش

 

 در کشور* مارانی*برآورد تعداد ب

 

هزار نفر  ۵0نفر در هر  کیرا حدود  شیدریفر یآتاکس وعیش یالمللنیب مطالعات

زد که تعداد  نیتخم توانیم ران،یا تیاند. با در نظر گرفتن جمعگزارش کرده تیجمع

 نفر باشد. ۲000تا  ۱000 نیبالقوه در کشور ممکن است ب انیمبتلا
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ات مناطق و نبود مطالع یدر برخ یلیفام یهاازدواج ،یکیژنت یهاتفاوت لیبه دل البته

 یرسم یبررس ازمندین مارانیب قیتعداد دق نییتع ران،یگسترده در ا کیولوژیدمیاپ

 توسط وزارت بهداشت است.

 

 

 *ینبود آمار رسم یامدهای*پ

 

 یپراکندگ ماران،یب یباعث شده است که تعداد واقع یمل یبانک اطلاعات نبود

آنان به خدمات سلامت به طور  یدسترس تیو وضع یدرمان یازهایآنان، ن ییایجغراف

کل را با مش مارانیاز ب تیحما یمؤثر برا یزیرموضوع برنامه نیمشخص نباشد. ا قیدق

 مواجه کرده است.

 

 *یماریو ب ماریجامعه و خانواده در مواجهه با ب ی*عدم آگاه

 

 اندتویم شیفردر یها نسبت به آتاکسخانواده یبرخ یجامعه و حت یکاف یآگاه عدم

 یکیه مسأل نیبه همراه داشته باشد. و ا ماریب یبرا یقابل توجه یروانشناخت یامدهایپ

 یاریاست. بس یماریب نیمبتلا به ا مارانیب یو اجتماع یروان یهاچالش نیتراز مهم

عف اراده ض ،یکارکم ،یعلائم آن را با تنبل ،یماریب تیماه اب ییناآشنا لیاز افراد به دل

-یعصب یماریب کی شیفردر یکه آتاکس یدر حال رند،یگیاشتباه م یذهن یناتوان ای

 نی. اگذاردیم ریفرد تأث یو جسم یحرکت یهاییاست که بر توانا شروندهیپ یکیژنت
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و  انهنیبرواقعیغ انتظارات گران،یبا د سهیها اغلب منجر به سرزنش، مقاسوءبرداشت

 .شودینادرست م یهاقضاوت

 

و  یزنآزاردهنده، برچسب یهایدلسوز ،یترحم افراط ره،یخ یهانگاه گر،ید یسو از

است.  یاجتماع یهاطیدر مح مارانیب جیرا یهااز جمله تجربه زیآمضیتبع یرفتارها

 یاحساس متفاوت بودن، شرم، طردشدگ توانندیرفتارها م نیا ،یروانشناس دگاهیاز د

 کنند. تینفس را در فرد تقوو کاهش عزت

( و Stigma) یرر انگ اجتماعکه تجربه مک دهندینشان م یمطالعات روانشناخت 

 شیرا افزا یزندگ تیفیو کاهش ک یاجتماع یانزوا ،یخطر افسردگ تواندیم ضیتبع

 دهد.

 

و  نندیبیم یماریب چهیاو را صرفاً از در گرانیاحساس کند د ماریکه ب یزمان نیهمچن

 یدیو ناام یارزشیاحساس ب شود،یگرفته م دهیاو ناد تیاستعدادها و شخص ها،ییتوانا

 هاتیمحدود رشیها و جامعه، پذخانواده یخواهد شد. در مقابل، آگاه دیتشد یدر و

نقش  تواندیآگاهانه م تیو ارائه حما یبه استقلال فرد تراماح مار،یب یهایو توانمند

هبود و ب زهیانگ تیتقو ،یمشارکت اجتماع شیدر حفظ سلامت روان، افزا یمؤثر اریبس

 داشته باشد. شیفردر یمبتلا به آتاکس مارانیب یزندگ تیفیک

 

 انجمن* سیتاس تی*ضرورت و اهم
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 ،یبخشتوان ،یگسترده درمان یازهایو ن شیفردر یآتاکس یماریتوجه به نادر بودن ب با

گروه از  نیا یبرا یانجمن تخصص کی سیتأس ماران،یب یو اجتماع یروانشناخت

 برخوردار است. یاژهیو تیاز اهم مارانیب

 

 و ییدر شناسا ینقش مؤثر ،یو تخصص ینهاد مردم کیبه عنوان  تواندیانجمن م 

ات مطالب یریگیو پ یعموم یآگاه شیافزا ،یبانک اطلاعات جادیا ماران،یب یسامانده

 کند.  فایآنان ا یو اجتماع یدرمان

 

 ،یها، پزشکان، مراکز درمانخانواده ماران،یب انیارتباط م نهیانجمن زم نیا نیهمچن

 . سازدیرا فراهم م نیریپژوهشگران و خ

 

 یو داروها، برگزار یتوانبخش ،یبه خدمات درمان مارانیب یاز دسترس تیحما

ها خانواده یو عاطف یو کمک به کاهش بار اقتصاد یو روانشناخت یآموزش یهابرنامه

 {۱0}مهم انجمن است. یکارکردها گریاز د

 

در  شیفردر یآتاکس مارانیواحد ب یصدا تواندیو فعال م یانجمن رسم کی وجود

 یزندگ تیفیک یدر ارتقا یباشد و نقش مؤثر گذاراناستیو س یدولت یتعامل با نهادها

 .دینما فایجامعه ا نیدر ا ندهیبه آ دیام شیو افزا

 

 *یدولت ینهادها تی*ضرورت حما
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از  ،یو اخلاق یانسان یهاعلاوه بر جنبه ش،یفردر یمبتلا به آتاکس مارانیاز ب تیحما

 . شودیمحسوب م یتیحاکم ینهادها فیاز وظا زین یمنظر قانون

 یبرخوردار نهیدولت موظف است زم ران،یا یاسلام یجمهور یاساس قانون اساس بر

 {۱۱}را فراهم کند. یاجتماع نیو تأم یدرمان ،یآحاد جامعه از خدمات بهداشت

 از تیحما ش،یفردر یکننده بودن آتاکسبا توجه به نادر، مزمن و ناتوان نیهمچن

 یتیو امکانات حما یتخصص یداروها ،یتوانبخش ،یبه خدمات درمان مارانیب یدسترس

 مارانیو ب تیمعلول یاز حقوق افراد دارا تیتحقق عدالت در سلامت و حما یدر راستا

 {۱۲}است. یخاص ضرور

در کاهش بار  ینقش مؤثر تواندیم یدولت ینهادها تیرو، مشارکت و حما نیاز ا

 آنان داشته باشد. یو تحقق حقوق قانون مارانیب یزندگ تیفیک یارتقا ،یماریب

 

 *یبند*درخواست و جمع

 

لاوه بر کننده است که عو ناتوان شروندهینادر، پ یکیژنت یماریب کی شیفردر یآتاکس

 رانمایب یبرا یو اقتصاد یاجتماع ،یگسترده روان یامدهایپ ،یمشکلات جسم جادیا

 آنان به همراه دارد.  یهاو خانواده

ه محدود ب یو دسترس یحرکتکمک زاتیتجه ،یدرمان، توانبخش نیسنگ یهانهیهز

 یقرار داده است. از سو ریرا به شدت تحت تأث مارانیب یزندگ تیفیک ن،ینو یداروها

 نیا یهاچالش ،یتخصص یهاتیدر جامعه و کمبود حما یکاف ینبود آگاه گر،ید

 .کندیرا دوچندان م مارانیب
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 *رانیا شیدریفر یآتاکس مارانیانجمن ب یها*درخواست

 

 .یارث یهایآتاکس ریو سا شیدریفر یآتاکس مارانیب یمل یستریرج جادی. ا۱

 سراسر کشور. یعلوم پزشک یهادانشگاه قیاز طر مارانیو ثبت ب یی. شناسا۲

  مارانیوزارت بهداشت با انجمن ب یرسم ی. همکار۳

 .مارانیب یبانک اطلاعات لیتکم یبرا رانیا شیدریفر یآتاکس

 .مارانیب ازیمورد ن یهاداروها و درمان نیاز واردات و تأم تی. حما۴

 اتزیو تجه یخدمات توانبخش ،یکیژنت یهاشیآزما یمناسب برا یامهی. پوشش ب۵

 .یحرکتکمک

 در وزارت بهداشت. یآتاکس یهایماریب یکارگروه تخصص لی. تشک۶

 .رانیدر ا یماریب یو پراکندگ وعیش نییتع یبرا یمل یهااز پژوهش تی. حما۷

 

 ونیسیکم ،یستیوزارت بهداشت، سازمان غذا و دارو، سازمان بهز یاست با همکار دیام

در  یمؤثر یهاگام ربط،یذ ینهادها ریو سا یاسلام یبهداشت و درمان مجلس شورا

در  هندیبه آ دیام شیها و افزاکاهش رنج خانواده ماران،یب یزندگ تیفیجهت بهبود ک

 شود. تهکشور برداش شیفردر یجامعه آتاکس
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 (.یدرمان

 ،ی، مواد مرتبط با خدمات درمان۱۳۹۶مصوب  تیمعلول یاز حقوق افراد دارا تیحما قانون ��
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 :رانیا یاسلام یجمهور ی. قانون اساس ۱۱

است و  یحق همگان یو درمان یخدمات بهداشت ،یاجتماع نیاز تأم یبرخوردار: ۲۹ اصل ��

 .باشدیآن م نیدولت موظف به تأم
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 دولت است. فیاز جمله بهداشت و درمان از وظا یاساس یازهاین نیتأم: ۴۳ اصل ��

 ژهیوبه ،یاسلام یمجلس شورا ۱۳۹۶مصوب  تیمعلول یفراد دارااز حقوق ا تیحما قانون ��

 .یسازو مناسب یاجتماع یهاتیحما ،یتوانبخش ،یبه خدمات درمان یمواد مربوط به دسترس

خاص،  مارانیاز ب تیتوسعه کشور مواد مرتبط با حما یهابرنامه یدائم احکام قانون ��

 العلاج و توسعه عدالت در سلامت.صعب

 .یوزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشک رانیا یاسلام ینادر جمهور یهایماریب یمل سند ��
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 .تیمعلول یافراد دارا یبرا یبه خدمات سلامت و توانبخش یمربوط به حق دسترس ۲۶و  ۲۵ مواد

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



