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 مقدمه
دانش  به کارگیریاست که از طریق  اقداماتیمجموعه  (Public Health Genetics Servises) «عمومی خدمات ژنتیک سلامت»

 هابیماری و درمان پیشگیریپیش بینی، امكان  ،سلامت در مداخلات ، ژنومیكس و پزشكی دقیقیپزشك ژنتیک های وریناو ف

 .را فراهم می نماید

به منظور تشخیص، پیشگیری و  و غربالگری های مرتبط مشاوره ژنتیکو  ژنتیک یخدمات ژنتیک پزشكی شامل آزمایش ها

تمرکز رویكرد سنتی در ژنتیک پزشكی بر روی اختلالات ژنتیكی مانند شرایط تک ژنی مندلی  .درمان اختلالات ژنتیكی است

ای ر اطلاعات ژنتیک به صورت فزایندهاین درحالی است که کاربردهای این دانش مبتنی ب .ه استبود ا اختلالات کروموزومیی

سلامت از جمله فارماکوژنتیک و پیشگیری و درمان بیماری های مزمن شایع مانند سرطان و بیماری دانش در حیطه های نوین 

( Precision Medicineکاربرد یافته است. از سوی دیگر در دو دهه گذشته، پزشكی دقیق )عنوان پزشكی ژنومیک  تحتهای قلبی 

 فردی در تمایزهای با تمرکز بر پزشكی دقیق ع تری نسبت به علم ژنومیک دارد.یپایه گذاری شده است که حیطه عمل وس

 .کندفراهم می بیماری ها رادرمان ی و پیشگیرامكان طراحی مداخلات هدفمند عوامل ژنتیكی، محیطی و سبک زندگی افراد، 

وری همچنین پیشرفت در فناو  با پیشرفت های سریع در علوم زیست پزشكی، از جمله ژنومیک و بیوانفورماتیک رویكرداین 

  1های ارتباطات و اطلاعات و علم داده، امكان پذیر شده است.

، دارد بهبود سلامت کل جامعه یا جمعیت تمرکز گفت درپیش در نهایت رویكردی که بر استفاده از کاربرد حیطه های دانشی

 .نامیده می شود «ژنتیک سلامت عمومی»

بر فرد یا خانواده  این دانش صرفا  تمرکز  مكمل ژنتیک پزشكی است. ویک رشته علمی در حال ظهور  ،ژنتیک سلامت عمومی 

و سهم  نند رشته ژنتیک، به سرعت در حال تكامل بودهما. تحولات این رشته نیز نیست، بلكه بر بهبود سلامت جمعیت است

طریق ارزیابی تاثیر استفاده از کاربردهای ژنتیک در  ژنتیک سلامت عمومیعلم  ای در آینده مداخلات سلامت دارد.فزاینده

 1.امكان پذیر می سازد در سلامت جامعه راژنتیک کاربرد مؤثر حیطه های دانشی مرتبط با جمعیت، سلامت 

، با 1370ها معاونت بهداشت، درمان و آموزش پزشكی در سال مدیریت بیماری مرکزهای ژنتیک در اداره پیشگیری از بیماری

های کار کرد و طراحی و اجرای برنامه ریزی برای استفاده از خدمات ژنتیک سلامت در نظام سلامت آغاز بهرسالت برنامه

 پایه گذاری شد.وسط این اداره ت کشورهای ژنتیک در پیشگیری از بیماری

به  سلامتژنتیک  خدمات عرضه کار و ساختار و ساز ،2(Public Health Genetics Programe) عمومی ژنتیک سلامت برنامه 

نظام سلامت کشور  سطوح در یافته سازمان به صورت عادلانه و نظامند از طریق ارجاعات  نیازمند این خدمات و جامعه هایگروه

  است.

صورت تلفیق شده در سطوح ارائه خدمت در نظام آوری خدمات ژنتیک سلامت مورد نیاز کشور، بهبا رویكرد فراهم این برنامه

های موجود از طریق بازآرایی زیرساخت -فوق تخصصی بالینی و تشخیصی وخدمات اولیه بهداشتی، خدمات تخصصی -سلامت 

گویی همه جانبه به نیازهای سلامت مرتبط با حیطه ژنتیک، ام و با هدف پاسخدر نظام سلامت و نیز تكمیل کمبودهای این نظ

 .باشدتدوین شده و در حال توسعه می

                                                           

 

1 Nussbaum, R. L., & McInnes, R. R. (2019). Genetics and genomics in public health. In D. L. Rimoin, R. E. Pyeritz, & B. R. 

Korf (Eds.), Emery and Rimoin’s principles and practice of medical genetics and genomics (7th ed., pp. 179–195). Elsevier. 

https://doi.org/10.1016/B978-0-12-812536-6.00014-6 
 در کشور اجرا می شده است. (Community Geneticsژنتیک اجتماعی )این برنامه پیش از این تحت عنوان برنامه   2
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ملی حقوق کودک و نوجوان، قانون حمایت از خانواده و جوانی جمعیت،  سنددستی نظیر بالالازم به ذکر است اسناد و قوانین  

 خانواده، سلامت  و جمعیت ابلاغی مقام معظم رهبری کلی هایت، سیاس ایرانقانون برنامه هفتم پیشرفت جمهوری اسلامی 

 دستورالعمل مفاد اینبر و قانون انطباق امور ادرای و فنی موسسات پزشكی با موازین شرع مقدس، مقامه الشریف(  الله )اعلی

فقیه زمان ملاک آراء ولی ،الذکراسناد فوق بدیهی است در صورت بروز هرگونه ابهام یا تعارض در تفسیر مفاد حاکم خواهد بود.

 .عمل و حاکم بر این دستورالعمل خواهد بود

در نظام سلامت ادغام  عمومی ژنتیک سلامت برنامه صورت کشوری به عنوان زیر مجموعه دو الگوی اصلی این برنامه که به 

غربالگری تالاسمی مینور در زوجین در هنگام ازدواج از دهه از طریق « پیشگیری از بروز تالاسمی ماژور»اند شامل برنامه شده

باشد. از سال از طریق غربالگری نوزادان از دهه هشتاد، می« های متابولیک ارثیبیماریو مراقبت  پیشگیری»هفتاد و برنامه 

 است.  اجرای غربالگری ژنتیكی هنگام ازدواج به عنوان زیر مجموعه سوم به این برنامه اضافه شده 1396

های بهداشت و درمان و سطوح های اجرایی ارائه خدمات ژنتیک سلامت در نظام شبكهدر حال حاضر با استفاده از زیرساخت

های ژنتیک های فوق، پوشش ارائه خدمات ژنتیک سلامت به سایر گروه بیماریتخصصی و فوق تخصصی حاصل از اجرای برنامه

و ارزیابی ژنتیک در بسته های خدمات سلامت  ارثیهای آبشاری برای خویشاوندان بیماران از طریق اجرای برنامه غربالگری

 در حال توسعه است.1سطح 

 

 بیماری های هدف برنامه
-ینوپاتیهموگلوبهای ارثی صعب العلاج و لاعلاج کودکان )مانند شامل بیماری عمومی ژنتیک سلامت برنامه بیماری های هدف 

ی، نقص ایمنی ارث یعضلان-یعصب یها یماریبی، دهنده ارث یزیخون ر یها یماریبی، ارث کیمتابول یهایماریبارثی،  یها

 یهاو سرطان انوادگیخی/زودرس ارث یعروق یقلب یهایماریب )مانندبزرگسالان  انوادگیخهای ارثی/ارثی( و بیماری

 ( می شود. انوادگیی/خارث

در دوران جنینی )شامل اختلالات کروموزومی  به غربالگریدر این دستورالعمل  لازم به ذکر است در حال حاضر

 سندرم داون( پرداخته نمی شود.

 

 کودکان و بزرگسالان در ایرانخانوادگی سلامت بیماری های ارثی/ اهمیت

 های صعب العلاج و لا علاج  ارثی در کودکان:ها و بیماریناهنجاری

لاعلاج ارثی کودکان از عوامل تاثیر گذار بر جمعیت و آمارهای حیاتی مرتبط نظیر تولد، مرگ، ازدواج های صعب العلاج و بیماری

های های جمعیتی در کشور و ضرورت توسعه پایدار جمعیت با استفاده از ارتقا شاخصبا توجه به اهمیت سیاست 1و طلاق است.

هایی که با واکسن های عفونی و بیماریبیماریمدیریت رفی امروزه ها حائز اهمیت است. از طمدیریت این بیماری ،مهم سلامت

های ژنتیک را شده است. چنین شرایطی سهم بیماری 2(IMR)میزان مرگ و میر شیرخواران  شوند باعث کاهشپیشگیری می

                                                           

 

1 Akbari, M. T., & Alizadeh, B. (2021). The necessity of implementing public health genetics and the challenges ahead: A 

review article. *Journal of Community Genetics*, *12*(3), 345-355. https://doi.org/10.1007/s12687-021-00520-9 
2 Infant Mortality Rate 
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موارد مرگ شیر  %30در هزار برسد،  10به کمتر از  IMR چنانچه شاخصدهد. در مرگ و معلولیت شیرخواران افزایش می

 خواران به این علت خواهد بود.

رود به ازای هر هزار تولد در صورت عدم مداخله پیشگیرانه انتظار می 1سازی انجام شده در کشوربر اساس نتیجه مطالعه مدل

داشته باشد. بالاترین وجود های ساختاری بدو تولد و ناهنجاریمورد ابتلا به اختلالات ارثی/ ژنتیكی  48زنده در کشور نزدیک به 

و به دنبال آن گروه اختلالات  ی بدو تولدهامیزان شیوع بدو تولد پایه )در صورت عدم مداخله( اختلالات مربوط به گروه ناهنجاری

در کشور با میزان این شاخص در  در صورت عدم مداخله یكیبدو تولد اختلالات ژنت وعیبرآورد شباشد. مقایسه ژنی می تک

 نشان داده شده است. در نمودار زیر یمناطق مختلف سازمان جهانجهان و 

 

 

و  یدر جهان و مناطق مختلف سازمان جهان رانهیشگیدر صورت عدم مداخله پ یكیژنتارثی/ بدو تولد اختلالات  وعیبرآورد ش: 1نمودار 

 آن با کشور سهیمقا

 

های ازدواج. این موارد در شودبرآورد میدر هزار تولد زنده  مورد 15نزدیک به های تک ژنی در مجموع بیماریمیزان بروز 

 . بیشتر است خویشاوندی

های ارثی کودکان تک تک نادرهستند ولی به دلیل تنوع و تعدد و بار بالای هر بیماری، با جمع شدن سهم بیماریدر مجموع  

 دهند.به خود اختصاص مینظام سلامت  بیماری ها در در مدیریتل توجهی را قابها با هم، سهم هر یک از آن

 

 های ارثی در کودکانها و  بیماریپیامدهای سلامت ناهنجاری

های مختلف گردند یا در طول زندگی بیمار ناتوانیموجب مرگ زودرس مییا های ارثی/ژنتیكی صعب العلاج و لاعلاج بیماری

 کنند. به طور کلی:جسمی ایجاد می -ذهنی

                                                           

 

1 Azimi, S. S. (2021). Assessing epidemiologic indices of genetic congenital disorders in Iran and estimating effectiveness of 

preventive interventions using Bayesian network [Doctoral dissertation, Shahid beheshti University of Medical Sciences]. 

IranDoc. https://irandoc.ac.ir 

0

10

20

30

40

50

60

یمدیترانه شرق افریقا آسیای جنوب 

شرقی

اروپا امریكا اقیانوسیه ایران جهان اروپای غربی

ده
 زن
لد
تو
ار 
هز

در 

اختلالات کروموزومی ناهنجاری های بدوتولد (به جز اختلالات هموگلوبین)اختلالات تک ژنی 

اختلالات هموگلوبین Rhبیماری همولیز  G6PDنقص آنزیم 



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

 

11 

 

 ها منجر به در صد این بیماری 80 تا های پزشكی لازم را نداشته باشند هایی که امكانات مالی و زیرساختدر کشور

های این روند تاثیر مخربی بر شاخص. شوندو یا معلولیت شدید در تمام طول عمر می کودکیمعلولیت کشنده در زمان 

 .داشتخواهد  1(MR5U)میزان مرگ زیر پنج سال  و (IMR)میزان مرگ زیر یكسال  اصلی و تعیین کننده سلامت شامل

 مطالبه ها به دلیل ماهیت پیچیده و ایجاد عوارض بلند مدت، منجر به افزایش مستمر مراجعات بیمارستانی و این بیماری

 د.نخدمات درمانی می شو گسترده و مستمر

 ها، موجب عدم رضایتمندی پایدار در این بیماری غالب تسكینی، نگهدارنده و موقتی درمان در صرفا   ماهیت از سوی دیگر

 شود.دهنده میگیرنده و خدمتاستیصال خدمت بیمار و تیم پزشكی و نهایتا 

شده موثر توام  ریزیبرنامهبرابرِ هزینه درمان  چندیننظام سلامت  برنامه متناسب وجود ندارد،به همین دلیل در کشورهایی که 

غم هزینه بسیار، رنماید. این رویه علیها میهای ناشی از این بیماریمعلولیت علامتیغیر موثر و  یشگیری را صرف درمانبا پ

برد از بین میرا سلامت  بخش قابل توجه سرانه ارثی ژنتیكیهای های درمان بیماریهزینهدر واقع  تاثیر مورد انتظار را ندارد

 ها داشته باشد.كه تاثیری در بهبود شاخصبدون این

  2ییاروپا یدر کشورها ژنتیكی (congenital) : پیامدهای اختلالات سرشتی1جدول 

 های خدمات درمانینیازمندی گروه ناهنجاری / بیماری
 پیامدها )%(

 درمان موفق ناتوانی مرگ زودهنگام

 جراحی در زمان نوزادی تولدی ماژور بدو ناهنجاری ها

 حمایت اجتماعی
22 24 54 

 درمان پزشكی بیماری های کروموزومی

 حمایت اجتماعی
34 64 2 

 درمان پزشكی ی تک ژنیبیماری ها

 حمایت اجتماعی
58 31 11 

 

شده و به همین دلیل های آزمایشگاهی تشخیص ژنتیک، ارزان و سریع ها با روشاین بیماریتعدای از امروزه ابزارهای شناسایی 

های ارثی/ژنتیكی امكان درمان زودهنگام و قبل از ایجاد معلولیت در برخی و امكان پیشگیری از بروز بیماری، در بسیاری از بیماری

 یابند فراهم شده است.که در زمان کودکی بروز می

                                                           

 

1 Under-5 Mortality Rate 

2 Modell, B., Darlison, M., Moorthie, S., Blencowe, H., Petrou, M., & Lawn, J. (2016). Epidemiological methods in community 

genetics and the prevention of congenital disorders. Bulletin of the World Health Organization, 94(3), 204–214. 

https://doi.org/10.2471/BLT.15.156083 
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و سایر  سال در صورت مداخله و عدم مداخله در ایران 5اختلالات ارثی/ ژنتیكی تا  : برآورد مجموع مرگ و معلولیت ناشی از2نمودار 

مدیترانه شرقی. توضیح: در این نمودار پیامدهای سلامت منتسب به اختلالات ارثی ژنتیكی حائز اهمیت پیشگیرانه در  کشورهای منطقه

 1موالید زنده مبتلا به این اختلالات نشان داده شده است و مقادیر مرگ بیماران ناشی از سایر علل و مرگ جنینی نشان داده نشده است.

 بزرگسالان: خانوادگی های غیرواگیر ارثی / بیماری

از این بیماری ها ها درگیر است. ای با آنسلامت به نحو گستردهاز جمله معضلاتی هستند که نظام مزمن های غیرواگیر بیماری

 دو طریق با عامل خطر ژنتیک در ارتباط هستند:

و دارای قدرت نفوذ بالا برای ایجاد بیماری به اثبات رسیده است  یژنجهش در برخی از موارد این بیماری ها نقش یک یا چند  

واجد این  خانوادگیو در نتیجه الگوی توارث مشخصی در خوشه ابتلا به این بیماری ها چندان تحت تاثیر عوامل محیطی نیست 

 میدسته بندی ( Hereditaryبیماری های ارثی )این بیماری ها در دسته ژن ها برای بیماری مورد نظر قابل شناسایی است. 

ه، دارو درمانی و جراحی نظیر مداخلات غربالگری با ملاحظات ویژدر افراد در معرض خطر مداخلات اختصاصی پیشگیرانه د. نشو

 انجام به هنگام مداخله مرتبط، به صورت چشمگیری اثر بخشی مداخلات را افزایش می دهد. وجود دارد. 

ات بیماری ابتلا به بیماری، تغییر خانوادگیواگیر، علی رغم وجود سابقه  یک بیماری غیر خانوادگیدر برخی موارد دیگر تجمع 

در خوشه  خطر افزایش یافته ابتلا به بیماریدر این موارد شود. بیماری مشاهده نمینوع ارثی در ژن های شناخته شده  زا

این نوع از تجمع بیماری های غیرواگیر، به باشد. می مشابه(شامل سبک زندگی )و محیط  افراد تقابل ژنتیکناشی از اثر خانوادگی 

  شود.می گفته 2(Familial) تجمع خانوادگی

با توسعه مطالعات های غیرواگیر چندان پرداخته نمی شد، اما امروزه های ژنتیک در بیماریکنندهتا دو دهۀ پیش به نقش تعیین

نقش عامل ژنتیک و اثرات متقابل آن با محیط در رخداد و مدیریت شایع،  چند عاملی غیرواگیرهای ژنتیک سلامت در بیماری

های گوارشی به ویژه های شایع، نظیر سرطان پستان و سرطانهای عروق کرونر و سرطاننظیر بیماری-ها بسیاری از این بیماری

 های غیرواگیر سازوکاری عملیاتیانه ژنتیک در خصوص بیماریخدمات پیشگیرمورد توجه قرار دارد. به عبارت دیگر  -روده بزرگ

                                                           

 

1 Azimi, S. S. (2021). Assessing epidemiologic indices of genetic congenital disorders in Iran and estimating effectiveness of 

preventive interventions using Bayesian network [Doctoral dissertation, Shahid beheshti University of Medical Sciences]. 

IranDoc. https://irandoc.ac.ir 
 باشد.( میExtended Familyگسترده ) و خانواده (Core Familyشامل خانواده اصلی ) در این دستورالعمل منظور از خانوادگی 2
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های در سطح جمعیت و گروهها های پیشگیری و درمان این بیماریاثربخش در قالب برنامه-و قابل طراحی و اجرا به نحو هزینه

 یافته است. ،هدف

بخشی مداخلات پیشگیری و درمان  افزایش اثرتواند بر میاز طرق زیر ، در مدیریت این بیماری ها ژنتیک خدماتبه کارگیری 

 بیمار یهای غیرواگیر مؤثر باشد:

 به سه دلیل زیر: اصلاح سبک زندگی عمومی مداخلات الف( افزایش اثربخشی

مبتلا در خانواده و  جمع خوشه ای بسیاری از مواردبا توجه به ت: زاشناسایی افراد در معرض خطر قبل از ایجاد تغییرات بیماری (1

با کمترین هزینه، بیشترین افراد در معرض خطر در جامعه را شناسایی،  شده خانواده محورخویشاوندان فرد مبتلا، مداخلات 

 در این خانواده ها موجب شود.ارتقاء سطح پیشگیری از ثانویه به اولیه را 

به دلیل آموزش  شود ودر معرض خطر خانواده انجام می تر برای افراددر سنین پاییناصلاح سبک زندگی شروع مداخلات  (2

پذیری بیشتر در سنین پایین، ایجاد تغییر رفتار در کودکان نسبت به بزرگسالان و در نتیجه اصلاح سبک زندگی در ایشان 

 تر است.محتمل

در خانواده، رعایت سبک  به دلیل تشخیص موارد در معرض خطرپیشگیرانه افزایش انگیزش افراد برای تبعیت از مداخلات  (3

درک صحیح از خطر خویشاوندی ابتلا  گردد.زندگی جمعی و خویشاوندی صورت می گیرد و پذیرش افراد بهتر و مستمر می

به بیماری، میزان تمایل و کیفیت مشارکت افراد در پیشگیری را در خصوص خود افراد و به ویژه فرزندان در معرض خطر ایشان 

 1.بخشدبهبود می

  :از طریق شخصی سازی مداخلات اختصاصی پیشگیری و درمان ( افزایش اثربخشیب

بیماری های غیرواگیر بزرگسالان مبتنی بر شناخت تمایز افراد در حساسیت های  مداخلات پیشگیرانه و درمانی شخص محور 

 .ت مرتبط در سطح بین المللی استاثربخشی مداخلا-ژنتیكی و تغییرات ژنتیكی، رویكرد جدیدی برای ارتقاء اثربخشی و هزینه

ی بیماری های غیرواگیر، هم اکنون اکثر افراد در معرض خانوادگبا وجود مداخلات پیشگیرانه موثر در خصوص موارد ارثی و 

اثربخشی -در سال های اخیر با توجه به اهمیت این موضوع در ارتقاء اثربخشی و هزینهاند. خطر از دریافت چنین خدماتی محروم

مداخلات بیماری های غیرواگیر، تلفیق این رویكرد در طراحی برنامه های سلامت مرتبط در کشور در مورد توجه قرار گرفته 

 2است.

 

                                                           

 

1 O'Neill, S. C., Mays, D., Patenaude, A. F., Garber, J. E., DeMarco, T. A., Peshkin, B. N., Schneider, K. A., & Tercyak, K. P. 

(2014). Women's concerns about the emotional impact of awareness of heritable breast cancer risk and its implications for 

their children. Journal of Community Genetics, *5*(4), 333–338. https://doi.org/10.1007/s12687-014-0192-2 
2 Khoury, M. J., & Bowen, M. S. (2021). Precision public health: A critical review of the opportunities and obstacles. Annual 

Review of Public Health, 42, 1-18. https://doi.org/10.1146/annurev-publhealth-090419-102110 
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 ی بزرگسالان خانوادگهای ارثی و پیامدهای سلامت بیماری

ری های زودرس عروق کرونر لون و بیماوپستان، کهای  درصد موارد سرطان 30تا  15همان طور که در جدول زیر آمده است بین 

(PCAD)1  درصد موارد این بیماری ها ارثی می باشند. بر این اساس  10تا  5هستند که از این میزان بین  یخانوادگدارای خوشه بندی

 برابر است. 2 حداقلبرای این بیماری ها در مقایسه با جمعیت عمومی  یخانوادگابتلای فردی دارای سابقه   احتمال

 بزرگسالان در کشور یخانوادگ –یارث یهایماریب زانیم نیتخم: 2جدول 

 بیماری
بروز 

 سالانه

درصد 

 موارد ارثی

درصد موارد 

 یخانوادگ

تخمین حداقل بروز سالانه 

 یخانوادگموارد ارثی/ 

و  2(FRR) یخانوادگخطر نسبی 

 آن %95حدود اطمینان 

 (2.8 – 1.4) 1.9  3500 % 15- 20 % 5 -10 17467 سرطان پستان

 (1.2 – 5.7) 2.6 1100 % 10- 30 % 5 - 3 8627 سرطان کولون

های زودرس بیماری

عروق کرونر 

(PCAD) 

54000 8 - 4 % 17% 9500 2.1 (3.6 – 1.2) 

 

 های ارثی/ژنتیكیسازمان جهانی بهداشت و پیشگیری از  بیماری
را به عنوان هنر و علم پاسخگویی به مطالبات ژنتیک عموم از طریق کاربرد  «جامعه محورژنتیک »سازمان جهانی بهداشت 

  3مورد نیاز در سطح جامعه معرفی نموده است. تكنولوژی ژنتیک برای ارائه خدماتو عملیاتی دانش 

یری ابزارهای پیشگیری های غیرواگیر، امروزه لزوم بكارگهای سلامت و نیز لزوم کاهش بار بیماریبا توجه به محدودیت منابع نظام

های غیرواگیر منحصر به کشورهای توسعه یافته نیست. چنانكه سازمان جهانی بهداشت در زمینه ژنتیک در مدیریت بیماری

طراحی خدمات سلامت در حیطه ژنتیک و پیشگیری، پیشنهادات مبتنی بر شواهد جهت تلفیق ابزارهای پیشگیری ژنتیک در 

 4های مزمن و ارتقاء سلامتپیشگیری از بیماری بخشهای غیرواگیر ارائه نموده است. ری بیماریهای کنترل و پیشگیبرنامه

این سازمان،  2013 -2008های غیرواگیر سال ( پیرو برنامه عملیاتی پیشگیری و کنترل بیماریWHOسازمان جهانی بهداشت )

تشخیص، پیشگیری و مراقبت ژنتیک در قالب ساختار  خود را توسعه خدمات 5«ژنتیک سلامت»اهداف کلان مرتبط با برنامه 

قرار داده است و دسترسی حاضر به این خدمات در کشورهای دارای درآمد کم و متوسط را ناکافی ارزیابی « جامعه محورژنتیک »

 6کرده و بر لزوم توسعه آن تأکید نموده است.

 

                                                           

 

1 Premature Coronary Artery Disease 

2 Familial relative risk 

3 Community genetics services in low- and middle-income countries, WHO 2010 

4 Department of Chronic Diseases and Health Promotion (CHP) 

5  WHO's Human Genetics Programme (HGN) 

6 Genomics in WHO available at: http://www.who.int/genomics/about/en/  



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

 

15 

 

 اسناد بالادستی برنامه
های بالادستی به شرح زیر را دنبال طراحی برنامه در راستای تحقق اهداف کلی و تعهدات قانونی نظام سلامت بوده و سیاست

 نماید: می

 

 

 

 

 

 

:تحقق رویكرد سلامت همه جانبه و انسان سالم: 2بند •
اولویت پیشگیری بر درمان-1-2
روزآمد نمودن برنامه های بهداشتی و درمانی-2-2
ارتقاء شاخص های سلامت برای دستیابی به جایگاه اول در منطقه آسیای جنوب غربی-5-2

سیاست های 
کلی سلامت

شینیارتقاء پویایی، بالندگی و جوانی جمعیّت با افزایش نرخ باروری به بیش از سطح جان: 1بند •

ارتقاء امید به زندگی، تأمین سلامت و تغذیه سالم جمعیّت و پیشگیری از آسیب های: 6بند •
اجتماعی، بویژه اعتیاد، سوانح، آلودگی های زیست محیطی و بیماری ها

های سیاست
کلی جمعیت

و ویژه سلامت باروریه ایجاد ساز و کارهای لازم برای ارتقاء سلامت همه جانبه خانواده ها ب: 16بند •
هافزایش فرزندآوری در جهت برخورداری از جامعه جوان، سالم، پویا و بالند

های سیاست
کلی خانواده

کاهش بار و عوامل خطر بیماری های غیرواگیر•

افزایش امید به زندگی و کاهش مرگ و میر•

توسعه اقدامات پیشگیری از بروز معلولیت ها•

افزایش خدمات قابل ارائه در نظام شبكه های سلامت کشور•

اهداف وزارت بهداشت، درمان و آموزش 
پزشكی 

تی غربالگری ازدواج های پرخطر ژنتیكی در شبكه های بهداش: 75ماده •
درمانی

قانون برنامه ششم توسعه

پنج ساله ششم

.سلامتکلیسیاست هایبراساسسلامتنظامارتقاء:12بند•

همهحمایتباسالپنجطی5/2حداقلبهموالیدوبارورینرخافزایش:16بند•
.فرهنگیاصلاحومؤثرمشوق هایایجادوموانعرفعوفرزندآوریازجانبه

ژهویبهاجتماعیآسیب هایکاهشوپیشگیریواجتماعیسلامتارتقاء:18بند•
یبهره گیرومعتبرشاخص هایاساسبرفسادوطلاقحاشیه نشینی،اعتیاد،

.متناسبزمان بندیباومردممشارکتازحداکثری

سیاست های کلی برنامه هفتم 
توسعه پنج ساله

همكاریبااستمكلفپزشكیآموزشودرمانبهداشت،وزارت:19ماده1تبصره•
اینابلاغتاریخازماهسهظرفدانشگاهیجهادوفناوریوتحقیقاتعلوم،وزارت
بانکمجوزصدورواستانداردسازیفعالیت،تشكیل،نحوهدستورالعملنامه،آیین
غابلاوتهیهرامادهاینموضوعانسانیژنتیکمنابعدارایایدادهوزیستیهای
.نماید

بانقلاپاسدارانسپاهاطلاعاتسازماناطلاعات،وزارت:ناظردستگاه:1ماده23بند•
.کشورغیرعاملپدافندسازمانواسلامی

آیین نامه اجرایی قانون حفاظت و
شوربهره برداری از منابع ژنتیكی ک

ازسپجنینومادرسلامتبامرتبطهایدستورالعملبازنگری:53ماده•
قشهنباآنمفادتطبیقهدفبافرهنگیانقلابعالیشورایهمكاریبا

هااستانداردارتقائهمچنینوکشورفرهنگیمهندسی

قانونیسقطمجوزصدورموازین:56ماده•

قانون حمایت از خانواده و جوانی جمعیت
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 برنامهحاکم بر  و اخلاقی موازین شرعی
 ،تشخیص پیش از تولد ،جنینهمچون غربالگری  های خطیریحوزهتمامی مداخلات موضوع این دستورالعمل به ویژه در 

، باید (ارثی و بیماری های صعب العلاج)در موارد ازدواج و سقط قانونی جنین  برای ژنتیک مؤثر در تصمیم گیریهای مشاوره

موازین شرعی صورت پذیرد. مداخلات ژنتیكی صرفا  با هدف پیشگیری یا درمان منحصرا  در چارچوب قوانین مصوب و بر اساس 

اهداف یا انتخاب جنین بر اساس صفات غیربیماری زا در راستای مجاز است و هر گونه اقدام  ،و ناتوان کننده بیماری های شدید

 جنسیت ممنوع است. های غیر اصولی و گزینش ینژادسازی بهغیر درمانی نظیر 

در این رابطه صرفا  در چارچوب قوانین  مداخلههرگونه  واصل اولیه در شریعت اسلامی، حفظ نفس و حرمت سقط جنین است 

در خصوص خدمات سقط قانونی جنین و خدمات پیشگیری از بارداری  لذامجاز است و عسر و حرج شرعی و اضطرار پزشكی 

قانون حمایت از خانواده و جوانی  56به ویژه طبق ماده  – موقت و دائم، رعایت موازین قانون حمایت از خانواده و جوانی جمعیت

 الزامی است.  -معیت توسط کمیسیون سقط قانونیج

های ژنتیكی، از کرامت کامل المصالحه سلامت ژنتیكی نیست. افراد دارای معلولیت یا مبتلا به بیماریکرامتِ ذاتی انسان، وجه

« ز رنج و آلام بشریکاستن ا»هدفِ غایی این برنامه،  هد.کاهرگز از ارزش وجودی آنان نمیانسانی برخوردارند و ابتلای جسمی، 

تأکید شود توجه و باید بر این نكته  ، مشاوره و مداخلههای آموزشیلذا در تمامی سرفصل«. های متفاوتحذفِ انسان»است، نه 

که معلولیت، مایه تنزل ارزش انسان نیست. رویكرد صحیحِ جامعه در مواجهه با معلولیت، ایجاد سازوکارهای حمایتی و عادلانه 

های حمایتی، رنج ناشی ای است که با تقویت زیرساختای عاری از معلولیت نیست بلكه جامعهلزوما  جامعه« عه سالمجام»است. 

آحاد جامعه، لازم است در فرآیندهای « سلامت معنوی»نین به منظور حفظ . همچهای جسمی را به حداقل برسانداز تفاوت

ساز و مذهبی در هنگام اتخاذ تصمیماتِ سرنوشت ذی صلاح ان و متخصصانِای، بر ضرورتِ رجوع به کارشناسآموزشی و مشاوره

 .خطیر، تأکید و توصیه مكرر صورت گیرد

 

 

 

ت موظف است برای برخورداری کودکان و نوجوانان از تسهیلات بهداشتی و خدمادولت :  4، بند 6ماده •
، های جسمی و اختلالات روانیها و درمان بیماری درمانی استاندارد، به منظور پیشگیری از بیماری 

:آورداقدامات ذیل را به عمل 

های لازم برای کاهش میزان مرگ و میر نوزادان و کودکانبینی و اجرای برنامهپیش ( الف•

ش های ارثی یا خطرناک از طریق مشاوره و انجام آزمایپیشگیری از ابتلای کودکان به بیماری ( ب•
.پزشكی قبل از ازدواج وتقویت مراکز مشاوره ژنتیک

ت بهداشتی تأمین مراقبت پزشكی پیشگیرانه، کنترل بیماری و سوء تغذیه و نیز فراهم نمودن مراقب( ج•
.لازم برای مادران در دوران بارداری، زایمان و شیردهی

شگیری از پیشگیری از معلولیت و بیماری کودکان از طریق واکسیناسیون، شناسایی زودهنگام و پی( و•
.پیشرفت آنها و در صورت امكان درمان آنها

.های خاصحمایت ویژه از کودکان و نوجوانان دارای بیماری( ک•

سند ملی 
حقوق 

کودک و 
نوجوان
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 فصل دوم

 های اصلی برنامهراهبرداهداف و 
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 اهداف

 بزرگسالان خانوادگیهای ارثی/ بیماریهای ارثی صعب العلاج و لاعلاج کودکان و بیماری ازپیشگیری  هدف اصلی:

 اهداف اختصاصی

 دوران کودکی  پیشگیری از بروز بیماری های ارثی صعب العلاج یا لاعلاج .1

با تشخیص شامل معلولیت و مرگ و میر دوران کودکی  صعب العلاج یا لاعلاج بیماری های ارثیعوارض پیشگیری از  .2

 هنگام در کودکان مبتلا زود

 خانوادگی / یارث هایسرطانکاهش خطر بروز  .3

 خانوادگی /عروقی زودرس ارثی  -یقلب هاییماریبکاهش خطر بروز  .4

بودن بیماری شرط اصلی بیماری های گروه هدف این برنامه بوده و بیماری هایی و لاعلاج  تأکید می گردد صعب العلاج 

 جزء گروه بیماری های هدف این برنامه نمی باشد.  ق حرج  برای مادر محسوب نمی شوند،که مصدا

 های اصلی برنامهراهبرد
 اصلی زیر است: راهبرد 5شامل های اصلی برنامه راهبرد

 آموزش  -

 نیازمند خدمات ژنتیک سلامتیی موارد شناسا -

  (قبل و بعد از تشخیص ژنتیک)مشاوره ژنتیک  -

 تشخیص ژنتیک  -

 مراقبت ژنتیک -

 

 آموزشراهبرد (1

 :گیرندگان خدمتآموزش به الف: 

اطلاع رسانی، آموزش و توانمند سازی مردم در مورد مسائل مربوط به سلامت  نظیر متعدد از خدمات ضروری طالعاتم

ای از این مداخلات، برنامه های آموزشی در جهت افزایش آگاهی مردم در مورد اهمیت کند. نمونهژنتیک پشتیبانی می

 دانستن تاریخچه سلامت خانواده خود و به اشتراک گذاشتن اطلاعات با ارائه دهندگان مراقبت های بهداشتی است. نمونه 

های فراد، عوامل خطر مرتبط با سرطان بهداشتی است به نحوی که ادهنده مراقبت  دیگر از مداخله، آموزش توسط ارائه

رسانی، آموزش و کنند. همه اینها از نتایج  اطلاع های ارتقای سلامت و مزایای غربالگری نوزادان را درک  ارثی و پویش

 شود:ریزی میآموزش ها به دو  شیوه زیر برنامهاین  1توانمند سازی هستند.

های و زیر گروه های عمومی برای ارتقا سطح اطلاعات جامعه در مورد مباحث عمومی مرتبط با ژنتیکآموزش  -

  غیرهسفیران سلامت و  آموزان، دانشجویان، جمعیت عمومی مثل دانش

                                                           

 

1 Nussbaum, R. L., & McInnes, R. R. (2019). Genetics and genomics in public health. In D. L. Rimoin, R. E. Pyeritz, & B. R. 

Korf (Eds.), Emery and Rimoin’s principles and practice of medical genetics and genomics (7th ed., pp. 179–195). Elsevier. 

https://doi.org/10.1016/B978-0-12-812536-6.00014-6 
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به منظور تقویت خود مراقبتی، استفاده نظامند و های هدف خاص مرتبط با هر بیماری ارثی گروهآموزش به  -

مقرون به صرفه از خدمات و حمایت از متقاضیان خدمات در برابر تبلیغاتی که به منظور القاء نیاز به یک خدمت 

 ایشان، انجام می پذیرد. با افزایش آگاهی

 ارائه دهندگان خدمت:آموزش به  -ب

در در حوزه خدمات ژنتیک اطلاعات و تجویز های نادرست منجر به درمان های بیهوده یا بالقوه مضر  امكان ارائهاز آنجایی که 

وجود دارد، به این دلیل و احتمال از دست رفتن فرصت های پیشگیری به دلیل بی اطلاعی یا کم اطلاعی سلامت وجود دارد 

 است. عمومی ژنتیک سلامت آموزش به ارائه دهندگان خدمات سلامت در این زمینه یكی از اصول مهم در اجرای برنامه های 

های مختلف، ا و همایشهت شامل آموزش های آبشاری، کارگاهاین آموزش ها در قالب روش های آموزشی موجود در نظام سلام

های اجرایی بر اساس فرآیندعلمی و به هر گروه از ارائه دهندگان خدمات با رویكرد  غیرهت و بازآموزی و آموزش های ضمن خدم

 شود.اصلی برنامه ریزی و اجرا می

 

 شناسایی راهبرد  (2

 شوند.مورد نیاز شناسایی می ژنتیک دمات سلامتدریافت خمدیریت ناقلین بیماری ارثی برای  وشناسایی بیماران  راهبرددر 

موارد نیازمند خدمات ژنتیک  بع اصلی شناساییامن به شرح زیر غربالگری های اختصاصی و بستر موجود ارائه خدمات سلامت

 هستند:در برنامه  سلامت

 :1اختصاصی غربالگری -الف

هدف  هایی هستند که برای شناسایی بیمار مبتلا یا ناقلین یک )یک گروه( بیماری ارثی مشخص در یک جمعیتغربالگری

هزینه کم غربالگری ساده و د نظر در جمعیت هدف و وجود روش شود. شایع بودن بیماری/ ناقلین بیماری مورانجام می مشخص

در  مینور تالاسمیزوج های هاست. غربالگریبرای بررسی تمام افراد گروه هدف دو مشخصه اصلی برای اجرای این غربالگری

هایی از این مثال( SMAعضلانی ) -ارثی در نوزادان، غربالگری ناقلین آتروفی نخاعیمتابولیک های زمان ازدواج، بیماری

جنین نیز نمونه ای از این غربالگری هاست که در حال در )غربالگری ناهنجاری های کروموزومی  ها هستندغربالگری

 .حاضر در این دستورالعمل به آن پرداخته نمی شود(

 

 (:بستر موجود ارائه خدمات سلامت در ژنتیک شناسایی موارد نیازمند خدمات) 2فرصتغربالگری مبتنی بر  -ب

)وجود حداقل دو بیمار مبتلا به یک بیماری مشابه  اختلالبیماری ارثی مشخص یا تكرار یک یک وجود سابقه خانوادگی ابتلا به 

( درخویشاوندان منبع شناسایی بیمار بودن بیماری مزمن غیرواگیر خانوادگییا وجود شواهدی مبنی بر ارثی/  از زمان کودکی

 انجام می شود. مبتلا یا ناقلین یک بیماری ارثی است. این شناسایی با استفاده از بستر ارائه خدمات سلامت 

ناقلین بتا گری ، غربالگری ژنتیكی هنگام ازدواج در بستر غربال1در بسته های خدمات گروه های سنی سطح « ارزیابی ژنتیک»

 CCUهای )مثل مرکز درمانی هموفیلی و تالاسمی، بخش 3و  2تالاسمی ، مراکز بالینی متمرکز ارائه خدمات بالینی در سطح 

                                                           

 

1 Targeted Screening 

2 Opportunistic screening 
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برنامه هایی نظیر ثبت سرطان برای و برای ناهنجاری های بدو تولد(  NICUبرای شناسایی موارد بیماری زودرس عروق کرونری، 

 شناسایی هستند. نبعهایی از این ممثالغیره شناسایی موارد در معرض خطر سرطان های ارثی و 

 :1غربالگری آبشاری -ج

( Proband)به عنوان سر نخ  به بیماری ارثی در یک خانواده با شناسایی یک فرد مبتلا (Cascade screeningغربالگری آبشاری )

خانواده و  ابتلاشود. در ادامه ردیابی افراد در معرض آغاز می-اولین فرد مراجعه کننده به مشاوره ژنتیک در یک شجره نامه-

هرگونه ردیابی افراد در خویشان،  است لازم. دیابهای مشاوره ژنتیک، به صورت مرحله ای ادامه میخویشاوندان بر اساس یافته

و  سازیثبت، ردیابی، تماس، ذخیرهمنوط به تمایل و رضایت فرد مشاوره گیرنده و رعایت اصل محرمانگی مشاوره گیرنده باشد. 

 خویشاوندان باید کاملا  اختیاری باشد. از دعوت

 

و دامنه د بیمار/ ناقل شجره نامه شده شناسایی سایر موار ءمنشاتواند می شناسایی پیشگفت، شناسایی شده از هر دو روش موارد

   یابد.گسترش آبشاری  غربالگریاز طریق  این افراد شناسایی
 

 مشاوره ژنتیک راهبرد  (3

یک فرآیند ارتباطی و آموزشی است که به نگرانی های مربوط به ایجاد و/یا انتقال یک اختلال ارثی می پردازد. مشاوره ژنتیک 

در طول فرآیند مشاوره ژنتیک، مشاور باید تلاش کند فردی که نیازمند انجام مشاوره ژنتیک است را مشاوره گیرنده می نامند. 

 قرار دهد که او را قادر به درک موارد زیر کند:گیرنده اطلاعاتی را در اختیار مشاور 

 تشخیص پزشكی و پیامدهای آن از نظر پیش آگهی و درمان احتمالی  -

 به نسل بعدیا انتقال آن /ایجاد و  احتماله توارث اختلال و نحو -

 برای پیشگیریموجود برای مقابله انتخاب ها یا گزینه های  -

برقرار کرد و اطلاعات لازم دو سویه ارتباط  مراجعه کنندهباید به اندازه کافی با  ارد فوق در روند یک مشاوره ژنتیکعلاوه بر مو

  .را به بیمار منتقل نمود روانیبرای انجام یک تصمیم گیری خوب و به دور از فشار 

مراحل مشاوره ژنتیک شامل تشخیص پزشكی بر مبنای شرح حال خانوادگی دقیق، شرح حال پزشكی و معاینات بالینی بیمار، 

در مقاطع  های پیش رو و ارتباط و حمایت طولانی مدت با مشاوره گیرندهارزیابی خطر، تعامل دو طرفه، بحث در مورد گزینه 

 2.است مختلف تصمیم گیری 

و افزایش اثر بخشی  نیازمند خدمات ژنتیک سلامتمشاوره ژنتیک استاندارد باعث تسهیل مراقبت و تقویت خود مراقبتی در افراد 

  میشود. برنامه

است و علاوه بر ایفای نقش علمی و مهارتی لازم،  نقش  عمومی ژنتیک سلامت برنامه محوری  خدمت  مشاوره ژنتیک

 برای خدمت گیرندگان دارد. تشخیص ژنتیک( یآزمایش ها) از جمله  مدیریتی در ارجاعات و دریافت خدمات لازم

 
 

 تشخیص ژنتیک راهبرد (4

                                                           

 

1 Cascade screening 

2 Nussbaum, R. L., & McInnes, R. R. (2019). Genetics and genomics in public health. In D. L. Rimoin, R. E. Pyeritz, & B. 

R. Korf (Eds.), Emery and Rimoin’s principles and practice of medical genetics and genomics (7th ed., pp. 179–195). 

Elsevier. https://doi.org/10.1016/B978-0-12-812536-6.00014-6 
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بیماریزای ژنتیكی در فرد  (جهش)و نوع تغییرات  با استفاده از تكنیک های آزمایشگاهی تشخیص ژنتیک، وجود راهبرداین  در

ریزی برای مداخلات پیشگیرانه سلامت توسط مشاور  نتیجه تشخیص ژنتیک مبنای برنامه. شودمشخص می ،مورد آزمایش

 .ژنتیک و درمانگران است

 

 مراقبت ژنتیک  راهبرد (5

 شود:دسته بندی میمراقبت ژنتیک به دو نوع زیر،  بر اساس هدفی که از مراقبت ژنتیک مد نظر است
  :های صعب العلاج یا لاعلاج ارثی دوران کودکیبیماری پیشگیری از بروزبا هدف مراقبت ژنتیک  (5-1

 است که هایی زوجبوده و ویژه  )PND(1هدف این مراقبت پیشگیری از بروز بیماری از طریق تشخیص ژنتیک پیش از تولد 

احتمال ابتلا فرزند ایشان به بیماری ارثی مورد مراقبت وجود دارد و متقاضی استفاده و  یک بیماری ارثی هستند قطعیناقل 

 هستند: سالم اناز امكان تشخیص ژنتیک پیش از تولد به منظور داشتن فرزند

 شود:طی دو مرحله به شرح زیر انجام میآزمایشات تشخیص ژنتیک پیش از تولد  

به منظور کاهش بار روانی و محدودیت شود. خانواده مشخص میدر این مرحله نوع جهش ژنتیک بیماری در  مرحله اول:

بر این است که این مرحله پیش از وقوع بارداری انجام  تاکید ،قانونی زمان صدور مجوز سقط در صورت ابتلای جنین

 شود.

در این مرحله تعیین وضعیت جنین از نظر ابتلا به بیماری صورت گرفته و معمولا از هفته دهم بارداری با  مرحله دوم:

در این مرحله  شود.انجام مییا آمنیوسنتز ( chorionic villus sample : CVSگرفتن نمونه از پرزهای جفت )

 گردد. وضعیت جنین از نظر ابتلا به بیماری بررسی می

 الزامی است.  توسط پزشک مشاور ژنتیک نتیکنتیک پیش و پس از تشخیص ژه ژانجام مشاور

 

 ریگانه ز سه الزامات تیبر رعا دیبا تأک سلامتو استاندارد نظام  دییمادر به مراکز مورد تأ ارجاع CVSآمنیوسنتز/جهت انجام  

 است: یالزام

مستندات و  یمتخصص مربوطه و بر مبنا پزشک منحصرا   توسط دیبا یبردار : ضرورت انجام نمونهینیاحراز ضرورت بال -

 شده باشد. دییو تا صیتشخ (Evidence-based Medicine)ی معتبر علم منابع

که منجر  یمادر و نبود ِ موانع پزشك سلامت یبرای از عدم وجود خطر جد نانی(: اطمونهایكاسیمخاطرات )کنترااند یابیارز -

 ریساو  CVS ،وسنتزیآمنی ونهایكاسیکنترااند ای انجامموارد منع  قیدق تیشود )رعا نیجن به جبران رقابلیغ بیبه آس

 است. یالزام یتهاجم یروشها

و بدون مقاصد  یاهداف پژوهش با که صرفا CVSآمنیوسنتز/: انجام هرگونه یردرمانیغغیر تشخیصی یا  یبردار منع بهره  -

 .است باشد، مطلقا  ممنوع یدرمان یای صیتشخ

 

 بزرگسالان: خانوادگی / ارثی واگیرت ژنتیک کاهش خطر بیماری غیرمراقب (5-2

                                                           

 

1 Prenatal Diagnosis 
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)بیماری عروق کرونر زودرس بزرگسالان مراقبت های بالینی و تشخیصی در موارد در معرض خطر بیماری غیر واگیر ارثی هدف 

(PCADو سرطان ) پیشگیرانه موثر بر عوامل خطر بیماری های ارثیتاخیر در ابتلا با مداخله های ( با هدف خانوادگیهای ارثی/ 

 نتیجه مورد انتظار در این مراقبت است. ش عوارض بیماری با شناسایی زودرس، کاهو غیر واگیر  خانوادگی

 

 به تفكیک راهبردهای برنامه شرح اجرا

 شناسایی:راهبرد  -الف

این دستورالعمل بخش ششم مطابق با دستورالعمل اختصاصی مربوطه که در  ،های شناساییبرای هریک از روشاجرای این راهبرد 

های جاری در نظام سلامت از طریق تعریف نظام ارجاع شناسایی شده از بستر سایر برنامهموارد  پذیرد.آمده است، صورت می

 شود.بین سطوح نظام سلامت تعریف می

 مشاوره ژنتیک:راهبرد  -ب  

نظام سلامت توسط پزشكان عمومی دارای گواهی دوره آموزش مشاوره ژنتیک از وزارت بهداشت و  1این خدمت در سطح 

 ارائه می شود واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوریدرمان و آموزش پزشكی تحت عنوان پزشک مشاور ژنتیک و مستقر در 

دوره آموزش  مورد تایید  دارای گواهی بخش خصوصی نیز می بایست پزشكان عمومی ارائه دهنده خدمت مشاوره ژنتیک در)

 .و ضوابط این دستورالعمل را رعایت نمایند( ودهب مشاوره ژنتیک از وزارت بهداشت و درمان و آموزش پزشكی

خلاصه برای هر مورد مشاوره ژنتیک یک پرونده با شماره تعریف شده در هر مرکز، تشكیل می شود. این پرونده شامل فرم 

 آزمایش هانتیجه تشخیص طبی،  آزمایش هاه شده شامل مراجعات، شرح حال شامل شجره نامه، سوابق پاراکلینیک ارائ

ر مستندات مرتبط مثل تصویر فرد مبتلا در صورت وجود ناهنجاری های مشاوره ژنتیک و سایانجام تشخیص ژنتیک، اظهارنامه 

 قابل مشاهده می باشد.و ماژور 

 لازم است در جلسات مشاوره ژنتیک نكات زیر مورد تاکید قرار گیرد:

ه گیرنده : کلیه توصیه های ارائه شده در جلسات مشاوره ژنتیک صرفا جنبه راهنمایی و آگاهی بخشی داشته و به مشاور1نكته 

 اطمینان داده شود هیچ گونه الزام قانونی یا شرعی برای پیروی از آن ها وجود ندارد.

: در جلسه مشاوره ژنتیک مربوط به تشخیص ژنتیک جنین ارائه توضیحات در خصوص امكان سقط قانونی جنین صرفا با 2نكته 

 ضروری است.احراز شرایط و مطابق با قانون حمایت از خانواده و جوانی جمعیت، 

 : به مادر اطمینان داده شود هرگونه تصمیم گیری در مورد ادامه هر بارداری مطابق با اختیار و انتخاب مادر می باشد. 3نكته 

 بر اساس نتایج حاصل از مشاوره ژنتیک اقدامات زیر می بایست انجام پذیرد:  

مرکز خدمات جامع سلامت محل فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک به  اعلام نیاز به شروع مراقبت ژنتیک از طریق -1

بر اساس تشخیص  است که زوج هایی /این معرفی تنها شامل افرادی موارد نیازمند مراقبت ژنتیک. برای  سكونت

ت یا بر اساس دستورالعمل اختصاصی نیازمند مراقب هستند ناقل قطعی ژنتیک یا سابقه قطعی داشتن فرزند مبتلا ،

تالاسمی  در برنامه پیشگیری از بروزنیازمند مراقبت  پرخطربرای تشخیص قطعی ناقلی )نظیر زوج مشكوک ژنتیک 

 اند.اعلام شده( ماژور

مرکز خدمات جامع سلامت محل سكونت اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک به فرم  از طریققطع مراقبت ژنتیک اعلام  -2

 مراقبت ژنتیک. قطعموارد  در
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و هستند  بر اساس شجره نامه نیازمند خدمت مشاوره ژنتیکبرای افرادی که فراخوان )دعوت نامه( فرم تكمیل  -3

 مشاوره گیرنده برای ایشان ارسال از طریق 

و اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک یا ادامه جلسات مشاوره نیاز به اختتام پرونده مشاوره ژنتیک برای مواردی که  -4

بیش از )چنانچه مشاوره گیرنده پیش از تعیین تكلیف نهایی برای ادامه روند مشاوره ژنتیک شد نبااقدام دیگری 

 .گزارش شود(تحت این عنوان در آمار ثبت شده و مراجعه ننماید به عنوان عدم مراجعه بیش از سه ماه سه ماه 

 

  مراقبت ژنتیک: -ج

 خانه بهداشت( انجام می شود.)پایگاه سلامت/ مراقبت ژنتیک در مرکز خدمات جامع سلامت 

 مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز: (1-ج 

 : شروع مراقبت:1-1-ج

 ژنتیک ارسال شده از سوی پزشک مشاور ژنتیک، مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز با دریافت فرم اعلام وضعیت مراقبت

سلامت/بهورز برای زوج تحت مراقبت شروع و ارجاع این فرم برای مراقب پایگاه سلامت/ خانه بهداشت توسط پزشک 

 شود.  می

 مراقب سلامت/ بهورز موظف است هر ماه طی تماس با مادر وضعیت انجام آزمایش تشخیص ژنتیک پیش از تولد

(PND )ایدو وضعیت بارداری را ثبت نم: 

o  انجام درخواست و عدم بارداری  ورتصدرPND به پزشک مشاور  برای تجویز آزمایش می بایست زوج ،مرحله اول

 داده شوند.ژنتیک ارجاع 

o  وجود سابقه انجام و صورت عدم بارداریدر PND نیاز به اقدام تا مراقبت بعدی وضعیت ثبت شده و  ،مرحله اول

 باشد.خاصی نمی

o  یكی از والدین متقاضی انجام در صورتی که مادر باردار است وPND  می بایست زوج برای ارائه باشدمرحله دوم ،

و در نهایت با نتیجه ازمایش تشخیص ژنتیک به پزشک مشاور  متخصصپزشک درخواست انجام آزمایش به 

)در این موارد چنانچه سابقه انجام مرحله اول وجود ندارد پزشک مشاوره ژنتیک می تواند  مراجعه نمایندژنتیک 

 (. قرار گرفته و این آزمایش را تجویز نمایدبرای درخواست مرحله اول آزمایش مورد ارجاع 

o  به بیماری مورد مراقبت چنانچه بر اساس نتیجه مرحله دوم آزمایش تشخیص ژنتیک پیش از تولد، ابتلاء جنین

و قطعی باشد، در صورت درخواست یكی از والدین مبنی بر دریافت تایید مورد ، علاج و یا صعب العلاجلاارثی 

به سازمان پزشكی قانونی  صدور مجوزمی بایست زوج برای ارائه درخواست مجوز قانونی سقط جنین مبتلا، 

 مراجعه نمایند.

o  انجام والدین متقاضی مادر باردار است در صورتی کهPND  لازم است شش  دریافت مجوز قانونی سقط نباشندیا

ماه پس از تولد نوزاد وضعیت سلامتی نوزاد از نظر ابتلا به بیماری تحت مراقبت، توسط متخصص مرتبط بررسی 

 .(گزارش بروز در قالب فرم اپیدمیولوژیک بروز ضروری استشود. )در صورت ابتلا تكمیل و ارسال 

جهت مراجع را برای مشاور ژنتیک محل سكونت یک نسخه از نتایج تشخیص ژنتیک پیش از تولد آزمایشگاه ژنتیک موظف است 

 ارسال نماید.مرکز مشاوره ژنتیک مربوطه زوج در در پرونده مشاوره ژنتیک بایگانی 

چنانچه زوج تحت  مدیریت ارجاع و تجویز آزمایش در هر دو مرحله می بایست با در نظر گرفتن سن بارداری مادر انجام شود.

 مراقبت در هر یک از مراحل مراقبت ژنتیک درخواست مشاوره ژنتیک داشته باشند می بایست به مشاور ژنتیک ارجاع داده شوند.
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کارشناس مشمول گزارش تلفنی فوری آزمایشگاه به ( Critical Valueیافته فوریتی ) ابتلای جنین به بیماری مورد بررسی به عنوان

 پزشک مشاوره ژنتیک تجویز کننده آزمایش می باشد.مرتبط در معاونت بهداشتی دانشگاه علوم پزشكی ارجاع دهنده بیمار / 

 : قطع مراقبت:2-1-ج

 نیاز به ادامه مراقبت ژنتیک نیست:زیر  در موارد

های همسر، استفاده از روشیا جدایی از مثل فوت که احتمال بارداری زوج تحت مراقبت منتفی شده است مواردی در  -1

عدم ضرورت ادامه مراقبت  مراقبت ژنتیک تحت عنوان)یائسگی(  دائمی پیشگیری از بارداری، پایان دوران باروری مادر

  ارسال شود(.برای بایگانی در پرونده مشاوره ژنتیک می بایست مستندات مرتبط بد )ایپایان می ژنتیک

تحت عنوان  نباشد مراتب تشخیص ژنتیک نیاز به انجام مراقبت ژنتیک آزمایش هادر مواردی که بر اساس مشاوره و یا  -2

 اعلام فرم قالب در خدمات جامع سلامت مرکز پزشک به کیژنت مشاوره پزشک توسط عدم ضرورت ادامه مراقبت ژنتیک

 یابد.پایان میشده و مراقبت ژنتیک اعلام  کیژنت مراقبت تیوضع

از شرایط  اقب سلامت به مدت یک سال اطلاعیبهورز/ مرکه اعلام نشانی جدید عدم در مواردی مثل عدم پاسخ گویی یا  -3

زوج نداشته باشد، موضوع در کمیته ژنتیک شهرستان طرح و بر اساس صورت جلسه کمیته مربوطه، پزشک قطع مراقبت 

 نماید.بهورز اعلام می به مراقب سلامت/ عدم همكاریژنتیک را تحت عنوان 

 می شود. شده مراقبت ژنتیک مجددا شروعنكته: در هر زمانی از شروع مجدد همكاری گیرنده خدمت، 

مهاجرت  .است وی یاظهار اساس خود برژنتیک مراقبت  تحت مادردائم محل سكونت  رییتغ مهاجرتاز  منظور :مهاجرت -4

بایست نسبت به اعلام مهاجرت به مرکز بهداشت شهرستان نیز میبایست به مرکز بهداشت شهرستان گزارش شود. می

مرکز بهداشت شهرستان مقصد و یا معاونت بهداشت دانشگاه )در صورتی که مهاجرت به خارج از محدوده دانشگاه است( 

طع و در اقدام نماید و مراقبت ژنتیک در مرکز مربوطه تحت عنوان مهاجرت در پایگاه سلامت/ خانه بهداشت مربوطه ق

 پایگاه سلامت/ خانه بهداشت مقصد ادامه می یابد.

 

 :خانوادگی / ارثی مراقبت ژنتیک کاهش خطر بیماری غیر واگیر (2-ج

و بر اساس نوع جهش  با گروه جمعیت عمومی متفاوتو مراقبتی  درمانیداخلات تشخیصی، ارجاع برای انجام مدر این مراقبت، 

  شناسایی شده طراحی می شود.

بیماری عروق کرونر زودرس شامل – خانوادگیارثی و واگیر در موارد در معرض خطر بیماری غیرهای بالینی و تشخیصی مراقبت

(PCADو سرطان )در سنین پایین تر و با فواصل  این مراقبت ها عمدتا نیز با گروه جمعیت عمومی متفاوت است.  -های خانوادگی

زمانی کمتر از جمعیت عمومی با هدف تاخیر در ابتلا با مداخله های پیشگیرانه موثر بر عوامل خطر بیماری های غیر واگیر و 

 کاهش عوارض بیماری با شناسایی زودرس انجام می شوند. 

بیماری های عروق کرونر  خانوادگی ای عامل خطر ارثی/ژنتیک دار هافرادی که بر اساس نتیجه مشاورخدمات مراقبتی و درمانی 

اختصاصی برای بیماری های قلبی عروقی و سرطان ها در قالب خدمات مراقبتی یا سرطان برست و کولون تعیین می گردند 

بیماری عروق  ساله دارای سابقه خانوادگی 30)برای مثال فردی خطر ارثی/خانوادگی تعیین می شود برای افراد دارای عامل 

ل( مورد خطرسنجی مجدد قرار کرونر زودرس می بایست با فواصل کوتاه تر نسبت به جمعیت عمومی )یک سال به جای سه سا

 .گیرد

 ری از بروز متفاوت است.نحوه اجرای مراقبت ژنتیک کاهش خطر بروز بیماری های ارثی/خانوادگی با مراقبت ژنتیک پیشگی

 

 



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

 

25 

 

 

 

 

 

 

 

 

 سومفصل 

 سطوح مختلف نظام سلامت در برنامه  وظایفشرح 
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 تاد وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشكیس
 ،نیازهماهنگی های لازم برای ایجاد زیر ساخت های مورد انجام ، تعریف و علمی و اجرایی آن و مستندات مرتبط تدوین برنامه

با جلب همكاری کلیه ذی نفعان درون بخشی نظارت، پایش و ارزیابی به منظور ارتقاء برنامه ، استاندارد سازیتامین مالی، 

)شامل شامل معاونت آموزش، معاونت درمان، سازمان غذا دارو و ...( و بین بخشی )شامل شورای عالی انقلاب فرهنگی به موجب 

رسانه های پدافند غیر عامل، سازمان  شورای عالی بیمه، بهزیستی،سازمان ، قانون حمایت از خانواده و جوانی جمعیت 53ماده 

وزارت های غیر واگیر معاونت بهداشت دفتر مدیریت بیماریهای ژنتیک بر عهده اداره پیشگیری از بیماری( و ...  جمعی

با این  مرتبطموظف به همكاری و هماهنگی در حیطه این وزارت ذی نفعان  تمامیو بهداشت، درمان و آموزش پزشكی بوده 

 می باشند. برنامه

لاعلاج  ایو  العالج صعب یماریبه ب مبتلا نیجن به حفظ میکه تصم ییها خانواده یموظف است برا بهداشت وزارت: 1تبصره 

فرزندشان توانمند شوند.  از و مراقبت ینگهدار یبرا نیفراهم آورد تاوالد یا مشاوره وی ،روانیدرمان تی، بسته کامل حمارا دارند

 یتوانمندسازشده و هدف آن،  محسوب رانهیشگیپهای  تراز با برنامههم  منابع، صیو تخص تیاولو ثیاز ح ،یتیاقدامات حما نیا

 است. از فرزند ستهیمراقبت ِ شا یبرا نیوالد

 یکارگروه فقه»دستورالعمل بر عهده  این یساز ییاجرا ندیها در فرآو نظارت بر آن یاحكام و ضوابط شرع نییتع: 2تبصره 

 .ردیگیقرار م ماتیتصم یمبنا ،یو احكام شرع قیمصاد نییکارگروه در تع نینظر کلان ا و است « سند سلامت زنان در مصوب

به منظور رعایت اصول اخلاقی و ضوابط حقوقی و شرعی حاکم بر این دستورالعمل، وزارت بهداشت موظف است : 3تبصره 

 ک،یکارشناس ژنت ریزی مناسب را در این خصوص برای آگاهی بیشتر و آموزش های دانش افزایی تمامی متصدیان اعم ازبرنامه 

 و گیرندگان خدمات موضوع این دستورالعمل داشته باشد. پزشک و بهورز ک،یمشاور ژنتپزشكان 

مواد مذکور  ژهیبه و یدست بالا یهااستیو س نیقوان با دستورالعمل نیا یو انطباقِ عملكرد یکارآمد یابیبه منظور ارز :4 تبصره

با اهداف قانون فوق الذکر،  سهیدستور العمل در مقا نیا یاجرا جیاز روند و نتا یاست گزارش یضرور ت،یجمع یقانون جوان

همچنین . ارسال گردد «یانقلاب فرهنگ یعال یشورا رخانهیدب»به  ی مقتضیریگمیو تصم یو جهت بررس هیصورت سالانه تهبه

هر گونه تغییر در مفاد این دستورالعمل لازم است با همكاری قانون حمایت از خانواده و جوانی جمعیت  53مطابق با ماده 

 شورای عالی انقلاب فرهنگی صورت پذیرد.

 معاونت بهداشتی دانشگاه
ها رئیس و معاونین مرتبط ایشان، صاحب سمتشامل ) دانشگاهی برنامه کارگروه پیگیری صدور ابلاغ و تعیین اعضاء  -

 .توسط رئیس دانشگاه( و صاحب نظران فعال و موثر در پیشبرد برنامه

می بایست کارگروه های جلسه .باشدمیعلوم پزشكی دانشگاه  معاون بهداشتکارگروه رییس دانشگاه و دبیر  ،کارگروهرییس 

بستر مناسب جهت  ایجاد ،بخشیو بین  بخشی درون های لازم هماهنگیایجاد منظور  سالانه و یا برحسب ضرورت به

 .تشكیل گردد برنامه اجرای و تامین زیرساخت ها و منابع لازم برای اجرای استاندارد
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  توسط ایشان سایر معاونت های مرتبط دانشگاه مرتبط باپیگیری انجام مصوبات کارگروه دانشگاهی برنامه  -

ژنتیک تحت /بروز با حضور عوامل اجرایی مؤثر مرتبط به ازاء هر مورد بروز بیماری ارثیعلت بررسی  کارگروهتشكیل  -

بروز به اداره پیشگیری و گزارش موارد  مراقبت جهت تایید علل بروز گزارش شده از سوی شبكه های بهداشت و درمان

  های ژنتیکاز بیماری

   ...عموم مردم و های هدف مرتبط شامل کارکنان نظام سلامت، گروه های آموزشی برایمهااجرای بـرن -

 عقد قرارداد های خرید خدمت در موارد نیاز و بر اساس شرح هزینه منابع مالی تخصیص داده شده -

 در منطقه تحت پوشش آوری اطلاعات، تجزیه و تحلیل، تفسیر و انتشار آن در قالب گزارش وضعیت موجود برنامهگرد -

  هاها و تحقیقات مورد نیاز برای ارتقا برنامه، پیشنهاد بررسیمورد نیاز انجام تحقیقاتمشارکت در  -

مطابق استاندارد های ابلاغ شده از سوی معاونت درمان مشاوره ژنتیک ارائه خدمت برای  تامین شرایط و امكانات لازم -

 و اصول و ضوابط شبكه های بهداشت و درمان وزارت متبوع

 ن در تمامی سطوح برنامه با توجه به لزوم داشتن تسلط و تجربه در حوزه برنامه ژنتیک حفظ ثبات کارکنا -

با استفاده از سایر مراکز دارای جدید برنامه  کارکنانمدت و آموزش کوتاه  یتوجیههماهنگی جهت گذراندن دوره  -

 سابقه بیشتر پیش از شروع به کار فرد جدید 

و  آمارموقع  بهصحیح و  ارسـالبرنامه مدیریت اطلاعات برنامه شامل ثبت، های فرایندهای نظارت جامع بر شاخص -

ها در بازه زمانی معین شده در های برنامه، تحلیل آن و گزارش تحلیل شاخص، محاسبه شاخصاطلاعـات مـورد نیـاز

 برنامه اختصاصی هر بیماری

 های ژنتیک بیماریمداخلات دانشگاهی پیشگیری از بروز و کاهش معلولیت عریف ت -

های حضوری بر مبنای آن به منظور اجرای صحیح برنامه در ریزی شده و نظارتیافته و برنامهنظارت و پایش سازمان -

های ارتقاء و مقایسه با شرایط پایش قبلی، های تابعه و ارائه پسخوراند با ذکر نقاط قوت و ضعف و روششهرستان

 حداقل یک بار در سال

 برنامه و آمار اطلاعات  مدیریت گردش -

 معاونت درمان دانشگاه
منتخب دارای استانداردهای ارائه خدمات بالینی فوق تخصصی بیماری  آزمایشگاه های /مرکز بالینی /معرفی بیمارستان  -

 و تامین نیروی انسانی مورد نیاز ژنتیكی اختصاصی هر بیماری/ارثی

ها، های مختلف شامل درمانگاهمعاونت بهداشت و درمان در بخشمشارکت در گردش اطلاعات و آمار برنامه بین  -

 های منتخب و سایر مراکز پاراکلینیک منتخب ها، آزمایشگاهبیمارستان

 

 مرکز بهداشت شهرستان

 در سطح شبكه بهداشت و درمان مربوطهدانشگاه وظایف متناظر با وظایف معاونت بهداشت و درمان  -

 1واحدهای محیطی ارائه خدمت سطح 

نظام سلامت شامل واحد ازدواج، فرزند آوری و باروری سالم شهرستان و پایگاه سلامت/ خانه  1ساختار اجرایی برنامه در سطح 

بهداشت مرکز جامع سلامت محل سكونت زوج/ فرد تحت مراقبت ژنتیک است. وظایف اختصاصی این برنامه برای کارکنان 

 ین ساختار به شرح زیر است:مرتبط در ا



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

 

28 

 

 واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری

 :های ژنتیکبرنامه کارشناس

 یا سامانه الكترونیک سلامت دفاترثبت اطلاعات زوجین متقاضی ثبت ازدواج در  -

 با تایید پزشک مشاور ژنتیکتكمیل و ارسال فرم های آماری برنامه  -

این فـرم در دو نسخه ) تایید پزشک مشاور ژنتیکپس از  مراقبت ژنتیکتكمیل و ارسال فرم اعلام وضعیت  -

 .(شودمیی اصلی به مرکز بهداشت شهرستان ارسالی زوج ناقل بایگانی و نسخهشـود، یک نسخه در پروندهمیتهیه

 تشكیل و بایگانی پرونده مشاوره ژنتیک -

 سال 30به مدت  و پرونده های مشاوره ژنتیک دفاتربایگانی و نگهداری  -

  های مربوطهها و نامه، دستورالعملها، جزوههانگهداری و بایگانی تمام کتاب -

 فصل ششم  دراختصاصی شناسایی های وظایف مرتبط با  -

 :پزشک مشاور ژنتیک

و برنامه ریزی اقدامات لازم )نظیر اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک ( بر اساس نتیجه  به متقاضیان انجام مشاوره ژنتیک -

 مشاره ژنتیک

ورداری از و تعیین میزان برخ PNDی با ضرب مهر بر روی فرم ارجاع صدور گواهی برخورداری از تسهیلات ویـژه -

  تسهیلات بر اساس شرایط

  امات مورد نیاز بر اساس نتیجه مشاوره ژنتیکاقد مدیریتثبت اطلاعات در پرونده مشاوره ژنتیک و  -

 آمار و گزارش های تكمیل شده و پیگیری ارسال گزارشات فرم ها، نظارت بر ثبت دفاتر و تایید -

 فصل ششموظایف مرتبط با غربالگری های اختصاصی  -

 ارائه خدمات سلامت روان به منظور ارجاع به کارشناس سلامت روان در مرکز جامع سلامت تحت پوشش در موارد نیاز -

 ل موارد زیر:مشا فرزند آوریحفظ تمایل به در جهت به ویژه  کاهش اضطراب 

o صعب العلاج یارث یماریبه ب نیجن ایابتلاء فرزند  زمان اطلاع رسانی در خصوصمادر، در  ژهیخانواده به و حمایت از 

 (خبر ناگوار)

o  فرزند مبتلا و فرزندان سالم ن،یشامل والد یارث یماریفرزند مبتلا به ب یدارا یخانواده هااعضای حمایت از 

o که یمادر باردار حمایت از : 

 تصمیم به حفظ بارداری تا تولد فرزند مبتلا دارد. 

 یبررس یاز تولد برا پیش صیتشخ شیانجام آزما یمتقاض ،یارث یماریوجود احتمال ابتلا فرزند به ب لیبه دل

 .است نیسلامت جن

  .را انتخاب کرده اند یقانون نیانجام سقط جن کیژنت صیتشخ شاتیدر آزما نیابتلا جن یقطع دییتا لیبه دل

 

 :پزشک و مراقب سلامت/ بهورز در پایگاه سلامت/ خانه بهداشت

شامل )هدف های وزش گروهـکید بر آمـأبا تدر جمعیت تحت پوشش ردم ـسطح آگاهی عموم م یآموزش و ارتقا -

در شـده های نـاقـل شناساییعنوان عوامل مؤثر در موفقیت برنامه؛ زوجآموزان دبیرستان؛ سردفترداران ازدواج بهدانش

 برنامه و ...(
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 پرونده خانوار /پرونده الكترونیک سلامتدر بیماران ارثی صعب العلاج/ لاعلاج تازه شناسایی شده  ثبت -

پزشک )جمعیت تحت پوشش به واحد مشاوره ازدواج، فرزند آوری و باروری سالم  افراد نیازمند مشاوره ژنتیکارجاع  -

 (مشاور ژنتیک

 مطابق فوق ارجاع به کارشناس سلامت روان در مرکز جامع سلامت تحت پوشش در موارد نیاز -

 مراقبت ژنتیک در برنامه مراتب  در مرکز طبق  ژنتیکانجام مراقبت ژنتیک زوجین تحت مراقبت  -

 ر مراقبت ژنتیک به مرکز خدمات جامع سلامتارسال آما -

 تخصصی و فوق تخصصی() 2واحدهای محیطی ارائه خدمت سطح 

 بیمارستان/ مرکز بالینی منتخب برای ارائه خدمات بالینی بیماری هدف

 فراهم آوری منابع انسانی و فیزیكی مرتبط با ارائه خدمات بالینی استاندارد برای هر گروه بیماری -

بیماران جدید/ موارد مهاجرت و غیبت از درمان بیماری مطابق فرم مربوطه به معاونت بهداشت دانشگاه جهت معرفی  -

 انجام هماهنگی های لازم برای استفاده از خدمات برنامه در واحد بهداشتی محل سكونت

 تبادل آمار و داده ها  -

 استاندارد مورد نیاز برای هر بیماریارائه خدمات بالینی  -

 گاه تشخیص ژنتیکآزمایش

 مشارکت در برنامه ارزیابی خارجی کیفیتو  استقرار نظام تضمین کیفیت -

 مشاور ژنتیک نظام سلامت و پذیرش ارجاعات بر اساس استانداردهای ابلاغیپزشک تعامل با  -

 رعایت استانداردهای ابلاغی تشخیص ژنتیک  -

 فرم های مربوطه در ها و اطلاعات برنامهگردآوری و گزارش داده -
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  فصل چهارم

 مشترک های آماریدفاتر و فرم
 

و پایش اجرای صحیح آن  ، ارزشیابیهای برنامه که یكی از ارکان مهم ارزیابیجمع آوری و تحلیل داده های اجرایی شامل شاخص

های این فصل )که مبنای طراحی ثبت اطلاعات در سامانه های الكترونیک بوده و برای ارتقاء برنامه ضروری است از طریق دفاتر و فرم

سلامت نیز می باشد( صورت می پذیرد. در این فصل فرم های مشترک برنامه آورده شده است و فرم های اختصاصی هر غربالگری 

 است. آورده شدهفصل ششم در دستورالعمل اختصاصی 

 

 نكات و تذکرات لازم:

اطلاعات حاصل از خدمات به افراد در این برنامه شامل اطلاعات پرونده ژنتیک در قالب اطلاعات حساس و محرمانه تمامی داده ها و 

و همچنین  فرد شود یبرا یروان بیآس ای یانگ اجتماع ض،یمنجر به تبع تواندیها مآن یکه افشا ییهادادهشوند )بندی میطبقه

(. بنابراین محافظت شوند دیبا یو اخلاق پزشك یخصوص میحفظ حر نیکه تحت قوان شودیفرد گفته م کی یكیژنت یهاکل داده

دسترسی به این اطلاعات برای اهداف پیشگیرانه، درمانی، مشاوره ای صرفا برای ارائه دهندگان مجاز این خدمات در نظام سلامت 

نیازمند کسب تأییده کمیته اخلاق در پژوهش های و با رضایت فرد مجاز است. همچنین کاربرد این اطلاعات برای اهداف پژوهشی، 

 باشد.علوم پزشكی می

رعایت موازین آیین نامه اجرایی قانون حفظ و بهره برداری ذخایر ژنتیكی در مورد داده های ژنتیک و بانک های زیستی برای همه 

 ارائه دهندگان خدمات ژنتیک سلامت الزامی است.
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 وضعیت مراقبت ژنتیکاعلام فرم 
 تاریخ تكمیل فرم:.................................         . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . :مرکز بهداشت شهرستاناز  / به                                پزشک مشاور ژنتیک دکتر: .........

 مشخصات زوج / فرد  واجد مراقبت ژنتیک:

 

 نام و نام خانوادگی
 

 

 نام پدر
 

 تماس تلفن محل سكونت  و علت مراقبت ژنتیک شماره ملی

   
 ...............................................................................استان:.........................شهرستان:...................................................................................... 

 :.................. تلفن همراه...................... :تلفن ثابت

   
 ...............................................................................استان:...............شهرستان:................................................................................................ 

 ثابت:.......................تلفن همراه:...................تلفن 

                                                                                                                               :شودمیمعرفی خدمات ذیل دارنده / دارندگان مشخصات فوق برای دریاقت 

 ژنتیک پیشگیری از بروز مراقبت انجام   □

 خانوادگی / انجام مراقبت ژنتیک کاهش خطر بیماری غیرواگیر ارثی □ 

 تشخیص ژنتیک آزمایش هاقطع مراقبت ژنتیک به دلیل عدم ضرورت  مراقبت ژنتیک بر اساس    □

 

 ژنتیکمشاور   پزشکامضا  مهر و                                                                                                        

 

 :نامه هرشما                                                      13   /تاریخ :   /                                             . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .: مرکز بهداشت شهرستان زا

 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .ی یشهری/ روستا به: مرکز خدمات جامع سلامت
 

 

 با سلام و احترام

 شوند. میانجام خدمات اعلام شده معرفی جهت فوق،مشخصات دارنده    

 نمحل امضا رئیس مرکز بهداشت شهرستا

 شود. شهرستان عودت داده درصورت عدم شناسایی، اصل فرم در اسرع وقت به مرکز بهداشت : تذکر
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 راهنمای تكمیل فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک

برای  به مرکز بهداشت شهرستانپزشک مشاور ژنتیک پس از تایید جهت اعلام نتیجه مشاوره ژنتیک و اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک، تكمیل و کارشناس برنامه های ژنتیک توسط  ژنتیک پس از تكمیل جلسات مشاورهاین فرم 

نیازمند  ی ناقل بودنبه دلیل وجود احتمال بالا در فصل ششم هستند ) یا بر اساس دستورالعمل اختصاصیبه طور قطعی ناقل بیماری ارثی زوج ها/ افرادی که بر اساس آزمایش تشخیص ژنتیک و یا داشتن فرزند مبتلا به بیماری ارثی 

افراد و پس از امضای رئیس مـرکـز بهداشت و ثبت در  هرستان، با توجه به نشانیمرکز بهداشت شگردد.  میارسال  مراقبت ژنتیک می باشند مثل زوج مشكوک تالاسمی یا زوج دارای فرزند مبتلا به بیماری متابولیک ارثی نمی باشد.(

شروع یا اتمام مراقبت بهداشت مربوطه جهت  پایگاه سلامت یا خانهفـرم را به  مرکز خدمات جامع سلامت با توجه به نشانی، نماید و پس از آن پزشکمیی این مرکز، فرم را به مرکزخدمات جامع سلامت مربوطه ارسالدبیرخـانه

 دهد. میژنتیک ارجاع

 توجه:

  شودی اداری از مرکز بهداشت شهرستان مبدا به مرکز بهداشت شهرستان مقصد ارسال می طریق مكاتبه باشد، این فرم ازاز همان دانشگاه اگر فرد تحت مراقبت ساکن شهرستان دیگری . 

  ی اداری از مرکز بهداشت شهرستان مبدا به دیگری باشد، این فرم جهت ارسال به معاونت بهداشت دانشگاه مقصد، ازطریق مكاتبهمنطقه تحت پوشش دانشگاه علوم پزشكی اگر فرد تحت مراقبت ساکن

 . شودبهداشتی دانشگاه ارسال می  معاونت

 م می باشد و فرم بر اساس نشانی خانم ارسال می گردد. )شماره تماس از هر دو نفر ثبت گردد.(در زوجین تحت مراقبتی که محل سكونت مجزا دارند ملاک نشانی محل سكونت خان 

 همین فرم به پیوست نامه اعلام مهاجرت ارسال شود.برای گزارش مهاجرت ها . ین فرم فقط یک بار توسط تیم مشاوره تكمیل می شودا 
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 مرکز بالینی منتخب /فرم گزارش ماهیانه بیمارستان

 دانشگاه علوم پزشكی ......................
 

 دانشگاه علوم پزشكی ................... ...............................    به: معاونت بهداشتشهرستان: مرکز بهداشت  :از /به ( : ...................................      بیمارستان / مرکز بالینی منتخب) زا

 ماه ....... سال .................              

 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 
10 11 

 ردیف

 نام و

 نام خانوادگی

 بیمار

نام 

 پدر

تاریخ 

 تولد

تاریخ اولین 

 پذیرش در

 بیمارستان

 

 

 کد ملی

 

 وضعیت تشخیص علت مراجعه جدید

ان
رم

 د
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ت
یب

غ
 

قطع اقدامات درمانی به 

 دلیل
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 شناسایی شده جدید
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از طریق 

 غربالگری

از طریق 

 سایر موارد

1                 

2                 

 تاریخ گزارش ................        ..................... پزشک منتخبامضا  و مهر



 

 تكمیل فرم گزارش مرکز بالینی منتخبراهنمای 

، اعلام موارد غیبت از دـدیـج بروز و شناسایی شده موارد معرفیبه منظور بعد(  ماهپنجم تا روز  )حداکثر ماه پایان هردر  رمـف این

 ول درمانگاه بیمارستان/ مرکز درمانی توسط مسئای دارند( و موارد قطع مراقبت بالینی ه)در مورد بیمارانی که ویزیت دوردرمان

کتونوری، مراکز کاشت حلزون در ناشنوایی، مرکز درمانی فنیل درمانگاهنظیر مرکز تزریق خون در بیماری تالاسمی، منتخب بیماری )

به مرکز بهداشت شهرستان مربوطه و  پس از تایید متخصص/ فوق تخصص تیم بالینی گردد و( تكمیل میبیماران هموفیلی و ...

این فرم به شبكه بهداشت و درمان گردد. بر اساس نشانی محل سكونت بیماران از آن طریق به مرکز بهداشت دانشگاه ارسال می

چنانچه محل سكونت بیماری در محدوده دانشگاه علوم پزشكی دیگری باشد نام گردد. های محل سكونت بیماران ارسال میشهرستان

باید از طریق کلیه موارد جدید ساکن در محدوده شهرستان  گردد.بیمار به معاونت دانشگاه محل سكونت خود برای اقدام لازم  اعلام می

های بالینی مرکز بهداشت شهرستان به مرکز خدمات جامع سلامت محل سكونت جهت فراخوان و ارجاع به مشاور ژنتیک و شروع مراقبت

 بر حسب نیاز هر برنامه اعلام گردد. 

بهداشت شهرستان و از آن موظف است علت غیبت از درمان را پیگیری و به مرکز محل سكونت در موارد غیبت از درمان تیم سلامت 

  طریق به معاونت بهداشت دانشگاه جهت اعلام به مرکز بالینی منتخب اعلام نماید.

  نكات مهم:

کلینیک منتخب خدمتی دریافت می  /از بیمارستان -و نه مهاجرت دائم-این فرم شامل بیمارانی که به عنوان مهمان  -

.گردددارند نمی

گردد.محل سكونت بیمار درج میدر موارد مهاجرت نشانی جدید  -

 هایی که موردی برای گزارش وجود ندارد )گزارش صفر( نیز الزامی است.ارسال این فرم در خصوص ماه

می بایست به تفكیک بیماری متابولیک ارثی مطابق  نام بیماری در مورد بیماری های متابولیک ارثی  درج می شود. نام بیماری 7در ستون 

درج شود.  ابلاغی مطابق جداول زیر  با استاندارد بالینی

ارائه بر اساس وضعیت تشخیص بیماری تكمیل می شود و در مواردی که تشخیص نهایی مستلزم صرف زمان است  8ستون 

قطع اقدامات /زمان تشخیص نهاییو یكبار در یمار جدید به عنوان ب یكبار در گزارش ماه پذیرش بیمارگزارش می بایست 

ارسال شود. درمانی

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 بروز بیماری های ارثی/ ژنتیكیبررسی اپیدمیولوژیک موارد فرم 
 . . . . .. . . . . . . . . . . . . . ..............................مرکز بهداشت شهرستان. . . . .. . . . . . . . . .. درمانیعلوم پزشكی و خدمات بهداشتی دانشكده /دانشگاه
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 اطلاعات بیمار

 کد ملی:                        13 /   /     نام و نام خانوادگی بیمار:                           جنسیت:                       ملیت:                            تاریخ تولد: 

 نام بیماری:                                                                      استان محل تولد:                                   شهرستان محل تولد:                  

                      □تیم سیار                   □خانه بهداشت                           □تحت پوشش:  پایگاه بهداشتی   

.........روستای ...............                                                                         .........................................................................................../ شهر........................................................ ......................................... شهرستان......................................................نشانی دقیق محل سكونت: استان.............................

 ...................................................................                                              ............................................................................ شماره همراه سرپرست خانواده : ...................ابت : ....................... شماره تلفن ثکد پستی:................................................................................................... ..

      13تاریخ تكمیل فرم ............./.............../........     13یخ گزارش: .............../................../.......... واحد یا فرد:............................................................................................................. تارشناسایی شده توسط 
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 مشخصات والدین 

 

 ..............نسبت:........................................................................................................................دارند  ذکر دقیق □ندارند     □ی خویشاوندی:     سال ازدواج والدین:  ......../........ /               رابطه

 شهرستان محل تولد استان محل تولد تابعیت کدملی سال تولد نام و نام خانوادگی 

       پدر

       مادر
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 وضعیت سایر فرزندان

 

 تعداد قرزندان فوت شده بعد از تولد   تعداد فرزندان زنده

تعداد نوزاد 

مرده بدنیا 

 آمده

 تعداد موارد سقط جنین

 سالم 

مبتلا به 

این 

 بیماری

ارثی/ مبتلا  به سایر بیماری های 

 ژنتیكی

 )با ذکر نوع بیماری(

مبتلا  به 

بیماری مورد 

 بررسی

 سایر دلائل

 )با ذکر دلیل(

با مجوز 

پزشكی  

قانونی به علت 

ابتلا به این 

 بیماری 

 سایر دلائل

 )با ذکر دلیل(

        

 ب فرم صورت گیرد-4تكمیل قسمت ندارد  الف فرم و در صورتی که  -4تكمیل قسمت  اختصاصی دارد در صورتی که برای بیماری غربلگری  توجه

4-

 الف

 

 نتایج غربالگری فرد غربالگری شده

 نتیجه )ناقل/ مشكوک/ سالم( نام آزمایش

  غربالگری: مادر

  تایید غربالگری:

  غربالگری: پدر

  غربالگری: تایید

  غربالگری: فرزند مبتلا

  تایید غربالگری:

 سایر توضیحات در مورد سوابق غربالگری:
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4- 

 ب

 شناسایی شده بوده است؟ 1بسته های خدمات سلامت سطح  آیا خانواده در ارزیابی های ژنتیک 

 نام برنامه ......................................................................          بلی     □      

 ...............................................خیر با ذکر علت:.............................................................................................................. □    
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 .......... خیر با ذکر علت:.............................................................................................................. □    بله □مشاوره ژنتیک شد ه بودند؟    پیش از این بروزآیا خانواده 

 با ذکر علت:................................................................... خیر□بلی  □آیا جهت مراقبت ژنتیک اعلام شده بودند؟  

 ؟اندآیا بر اساس مستندات موجود )فرم مراقبت و پرونده خانوار( افراد در معرض خطر تحت مراقبت ژنتیک مستمر قرارداشته

 با ذکر علت:.................................................................................................... خیر□                                 بلی           □ 

نتیجه  تیک(:....................................................ذکر نام آزمایشگاه )ژن و13بلی با ذکر تاریخ     /      /      □است؟شده انجام   PND1 / آیا قبلا تشخیص ژنتیک

 ناقل/ سالم □ناقل / ناقل   □سالم/ سالم    □: والدین  آزمایش تشخیص ژنتیک

 علت:................................................................................................................خیر با ذکر  □    

 وذکر نام آزمایشگاه )ژنتیک( .......................13بلی با ذکر تاریخ     /      /     □شده است؟ انجام  PND2آیا برای  بیمار تشخیص ژنتیک/  

 ................جنین مبتلا  علت عدم انجام سقط: ..............................................................................................□      جنین سالم/ ناقل □نتیجه آزمایش:   

 .....................................................................................................................................خیر با ذکر علت: .........................................................□

 ..............................در بارداری های قبلی   PND2تعداد موارد انجام بلی   □انجام شده است؟  PND2آیا در بارداری های قبلی آزمایش 
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 علت بروز بیماری تشریح شود : ی کارشناس شهرستان:         نظریه

....................................................................................................................................................................................................................................................... 

..................................................................................................................................................................................................................................................................................................................

 .. 

 خطا:      -الف

 ژنتیک       خطای تشخیص □   ژنتیکخطای مراقبت □خطای مشاوره ژنتیک        □خطا در غربالگری            □ 

 عدم دریافت خدمات ژنتیک:   -ب 

عدم درخواست آزمایش تشخیص ژنتیک )با  □     عدم همكاری در مراقبت  ژنتیک □عدم انجام مشاوره ژنتیک      □عدم درخواست غربالگری            □

 ذکر علت: ..........(

 

 خانوادگی تكمیل کننده فرم...................................................................................... نام و نام

                                                                                                                     تاریخ تكمیل فرم:   /   /   ............................................................ :...سمت

  امضا               

7 

 :   بررسی بروز( کار گروه )در صورت نیاز بر اساس تشكیل  دانشگاه بروزارگروه بررسی علت ی کنظریه

 علت بروز بیماری تشریح شود:       

..................................................................................................................................................................................................................................................................................................... 

.......................................................................................................................................................................................................................................................................................................... 

 نتیجه گیری:

 خطا      -الف

 خطای تشخیص  ژنتیک       □خطای مراقبت    □       خطای مشاوره ژنتیک □خطا در غربالگری            □ 

 عدم دریافت خدمات ژنتیک:   -ب 

عدم درخواست آزمایش تشخیص ژنتیک  □        عدم همكاری در مراقبت  ژنتیک □عدم انجام مشاوره ژنتیک        □عدم درخواست غربالگری            □

 )با ذکر علت: ..........(

 : کارشناس برنامه های ژنتیک دانشگاهخانوادگی  نام و نام

 امضا

 13تاریخ بررسی:   /   /    

 هر گونه مستندات با ذکر دقیق تاریخ ، محل و فرد انجام دهنده خدمت قابل پذیرش می باشد.ای تكمیل شده ومشخصات بیمار براساس اطلاعات شناسنامهتوجه:   
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 بروزبیماری های ارثی/ ژنتیكیبررسی اپیدمیولوژیک موارد فرم  تكمیل راهنمای
بروز  کارگروهو طی برگزاری جلسه شهرستان  ی ژنتیکهتوسط کارشناس برنام، بروز بیماری ارثی/ ژنتیكیهر مورد  پس از کسب اطلاع ازمی بایست این فرم 

برای تمامی  می بایست این فرم .شودو در نهایت از طریق نامه اداری به دفتر مدیریت بیماری های غیر واگیر معاونت بهداشت ارسال  تكمیل و دانشگاه شهرستان

 بروز در خانوادهغربالگری( و برای سایر بیماری ها در مواردی که شناخته شده از غربالگری و غیرموارد بروز بیماری متابولیک ارثی ) تمامموارد بروز تالاسمی ماژور، 

 سابقه مراقبت ژنتیک داشته است تكمیل و ارسال شود. ای رخ داده که

 نكته مهم:
نماید گردد به عنوان مثال هر فردی که در بیمارستان خون دریافت میاند تكمیل میاین فرم فقط برای موارد بیماری ارثی/ ژنتیكی که بصورت قطعی تشخیص داده شده

 شوند که تشخیص قطعی تالاسمی برای بیمار در بیمارستان ثبت شده باشد.نیست و فقط مواردی بعنوان بروز تالاسمی در نظر گرفته می لزوماً بیمار تالاسمی

 .مجزا است قسمت 7بیماری شامل بروز فرم بررسی اپیدمیولوژیک موارد 

 .شودمی تكمیل زیرشرح هب ردنظرموهای قسمتسپس  ،شودمی نام دانشگاه و شهرستان مربوط نوشته ی فرمابتدادر 

گردد. کننده بیمار بر اساس اطلاعات خواسته شده ثبت می، آدرس و شماره تماس، گروه بیماری و واحد یا فرد شناساییمشخصات بیمار :1 قسمت

 نمایند.بهداشتی را از آن واحد دریافت میباشد که بیمار و خانواده او خدمات اولیه منظور از تحت پوشش مرکز، خانه بهداشت یا هر واحد بهداشتی می

 گردد.مشخصات والدین در جدول درج شده در این ردیف ثبت می :2 قسمت

  گردد.ها بر اساس جدول درج شده مشخص میدر این ردیف وضعیت سایر فرزندان خانواده و تعداد آن :3 قسمت

بررسی غربالگری وجود دارد یا نه. بسته به اینكه غربالگری بیماران، والدین و در این ردیف باید مشخص گردد که برای بیماری مورد : 4قسمت 

 گردد.ب فرم تكمیل می -4الف یا  -4خانواده انجام گرفته قسمت 

اوره مشام ـها درخصوص انجاز زوج .گرددهای ژنتیک مشخص میدر این ردیف وضعیت مشاوره ژنتیک، مراقبت زوج و انجام آزمایش :5قسمت 

 .شودمیقید  پاسخ هشدسؤال PNDاول  یمشاوره و انجام مرحله تیم سطوـت

کـه پاسخ مثبت باشد،  شده و درصـورتیبارداری ایـن کودک سؤال  در PNDدوم  یهای مرحلهآزمایش انجامو عدم  انجاماز والدین درخصوص 

 .شودمی نوشتهی آزمایش و نتیجه گاهنام آزمایش، اریخ آزمایشـت

 16از شود، ولی به دلایل متفاوتی چون بارداری بیش است اقدام )ممكن  سقط و اقدام به PND آزمایش یهـوالدین درخصوص اطلاع از نتیج از

 شود.می زده× شده و برحسب مـورد در قسمت مربوط علامت  سؤال باشد( هفته موفق نشده

های موجود گردد. اگر علت بروز بیماری در گزینههای موجود انتخاب میاز داخل گزینه پس از بررسی مستندات موجود علت بروز بیماری :6قسمت 

شامل  )کارشناس ژنتیک شهرستان( فرم یهکنندمشخصات تكمیلشود. وجود نداشته باشد گزینه سایر علل انتخاب گردیده و علت بروز نوشته می

های كاردرخصوص علت بروز و نیز راه کارشناس شهرستان ی نهایییهنظرآن است. همچنین باید در پایان بررسی، نام و نام خانوادگی و سمت 

 قید گردد.بیماری های ژنتیک )تالاسمی، متابولیک ارثی، فنیل کتونوری و ...(  پیشگیری از وقوع موارد جدیدمنظور به پیشنهادی 

ضمن شود. کارشناس برنامه میی ژنتیک استان تكمیل برنامهتوسط کارشناس  مرکز بهداشت استان،ه فرم مذکور بپس از ارسال این ردیف  :7ردیف 

بیماری های ژنتیک )تالاسمی،  بروزپیشگیری از منظور را بهنیز راهكارهای پیشنهادی ی نهایی و هنظری خود، نوشتن مشخصات فردی و سمت

شده و یک نسخه از تصویر نماید. لازم است اصل فرم پس از تكمیل به مرکز بهداشت شهرستان ارجاعمیثبت متابولیک ارثی، فنیل کتونوری و ...( 

ریزی جهت ارتقای برنامه و ... در استان بایگانی ی دیگر جهت ارزیابی، تعیین مشكلات، برنامهشود و نسخهها ارسال آن به مرکز مدیریت بیماری

 شود. 

با ذکر دقیق تاریخ، محل و فرد انجام دهنده خدمت بوده و تا حد امكان بایستی ضمیمه این فرم  مستندات بایستی تذکر: هر گونه

 گردیده و به سطح بالاتر ارسال گردد

 

 

 

 



 

 پیشگیری از بروز ژنتیکمراقبت ماهانه  گزارشفرم 

 به معاونت بهداشت. . . . . . . . . .. . . . . . .  مرکز بهداشت شهرستان  به. . . . . . . .. . . . . .                 مرکز خدمات جامع سلامتاز: به/              . . . . . . . . . . . . .. . . . . . .  بهداشت/ پایگاه بهداشتی  یاز: خانه

 14. . . . . . . سالماه ..........          

                                                                           پیشگیری از بروزژنتیک  الف( مراقبت              

1 2 3 4 5 6 7 8 

 ردیف

 نام و

 نام خانوادگی

مادر تحت 

 مراقبت

 کد ملی

ت
اقب
مر
ت 

تح
ی 

مار
بی

* 

آیا پرونده مشاوره 

ژنتیک تشكیل شده 

 است

PND1  انجام شده

 است
 دلیل قطع مراقبت به وضعیت از نظر بارداری

 بلی

سال تشكیل 

پرونده 

مشاوره 

 ژنتیک

 خیر

 بلی

سال تشكیل 

پرونده 

مشاوره 

 ژنتیک

 خیر

پایان 

بارداری در 

 این ماه

 غیرباردار باردار

ی
كار

هم
م 
عد

 

ت
ور
ضر

م 
عد

  
مه
ادا

 
ت
اقب
مر

 
 مهاجرت/

 نشانی جدیدتاریخ گزارش مهاجرت/ ثبت 

 

 

 

 

       
 

 
  

  

              

 

 .شود درج «یزوج مشكوک پرخطر تالاسم» ای «یزوج ناقل تالاسم» نیاز عناو یكیتحت  وموارد به صورت جداگانه  ستیضرورماژور  یتالاسم یماریب ی*در صورت انجام مراقبت برا
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 )پس از پایان بارداری(: ژنتیکثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت -ب

1 2 3 4 5 

 ردیف
 نام و

 نام خانوادگی
 کدملی

ت
اقب
مر
ت 

تح
ی 

مار
بی

 

 وقایع بارداری

 

س
سا
ر ا

ی ب
دار

بار
ع 
رو
 ش

یخ
تار

L
M

P
 

ل(
سا
اه/

ز/م
رو
(

 

 را انجام داده است؟ PND2آیا 

 نتیجه بارداری

 )تعداد جنین یا نوزاد ذکرشود(

ده
 زن
زاد

 نو
لد
تو

 

 سقط

د 
تول

ده
مر
د 
وزا

ن
ی 
دار

بار
ن 

ایا
خ پ

اری
ت

 

 بلی

ت
دعل
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ذک
ربا

خی
 

ی
نون
 قا
ی
شك

پز
وز
مج

ور 
صد

با 
 

کد
ر 
ذک

با 
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 عل
یر
سا

 

م 
جا

خ ان
اری

ت
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N
D

2
ل 
ناق
یا 
م 
سال
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نی
 ج
داد

تع
 

تلا
مب
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نی
 ج
داد

تع
 

              

 : سایر دلایلG: پایان بارداری قبل از انجام آزمایش     PND1      F: عدم نیاز  به دلیل نتیجه CVS     E: بعد مسافت تا مرکز D:مشكلات مالی    Cهفته بارداری   17: اولین مراجع پس از B: عدم تمایل    PND2:  Aکد های علل عدم انجام 

 سایر با درج علت -Eحوادث منجر به سقط    -Dسقط القایی    -Cعوارض ناشی از نمونه گیری از جنین    -Bخود به خودی    Aکد های سایر علل سقط: 

 

 :امضا                                                    :          خیتار             :                  سمت                                                               فرم:   یهکنندو نام خانوادگی تكمیل نام
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 از بروز پیشگیری ماهانه مراقبت ژنتیکگزارش راهنمای تكمیل فرم 
در کارکنان بهداشتی  وسطـتانجام شده تحت مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز های لازم برای افراد و پیگیری هنماهاژنتیک مراقبت از طریق این فرم گزارش 

ارسال و  سطح بالاتربه  از آن نسخهشود که یک می لتكمی نسخهدو در این فرم  گردد.به مرکز بهداشت شهرستان اعلام می ،بهداشت یخانهپایگاه سلامت/ 

  .شودمی دیگر بایگانی ینسخه

 باشد. تحت مراقبت ژنتیک می این فرم شامل دو قسمت الف( مراقبت ژنتیک و ب( ثبت وقایع در زنان باردار

 شود.گذاری مییک تـا آخر شمارهاز بـه ترتیب  )ردیف(: 1ستون 

توسط فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک توسط  که ژنتیک تحت مراقبتخانم نام و نام خانوادگی در این ستون می بایست  )نام و نام خانوادگی(: 2ستون 

 گردد.درج می دشومشاور ژنتیک اعلام می

 شود.برای پیشگیری از بروز خطا در موارد دارای تشابه اسمی در این ستون کد ملی فرد ثبت شده در ستون قبل درج می )کد ملی(: 3ستون 

 شود. ثبت میشود خاطر آن مراقبت می ه بخانواده در این ستون نام بیماری مورد نظر که  )بیماری تحت مراقبت(: 4ستون 

م مراقبت برای بیماری تالاسمی ضروریست موارد بر حسب ناقل یا مشكوک پرخطر به صورت جداگانه و تحت یكی از نكته: در صورت انجا

 درج شود.« زوج مشكوک پرخطر تالاسمی»یا « زوج ناقل تالاسمی»عناوین 

مرحله اول و  PND ، )حداقل یک جلسه مشاوره ژنتیک انجام شده باشد ستون بلی علامت زده شود( ژنتیکمشاوره تشكیل پرونده  وضعیت :7و  6، 5ستون 

 رونده ژنتیک بلی است(.پمی شود )برای همه موارد زوجی که ناقل یا مشكوک پر خطر تالاسمی گزارش شده است وضعیت تشكیل بارداری تعیین 

 گردد. در صورت قطع مراقبت ژنتیک به دلایل عدم همكاری و عدم ضرورت مراقبت، این ستون تكمیل می )قطع مراقبت(: :8ستون 

عدم نیاز به مراقبت بر ، فوت یكی از زوجین، یائسگی  یا هیسترکتومی، عقیمی و یا نازایی قطعی ، طلاق   روش دائمی پیشگیری از بارداری،:  در مواردی نظیر

 . شودمی مراقبت علامت زده ضرورتقطع مراقبت برای زوج در ستون عدم ... و   PND1اساس نتیجه 

 باشد.در این موارد رویت مستندات مربوطه توسط پزشک تیم سلامت ضروری می

 در صورت مهاجرت زوج از منطقه تحت پوشش به منطقه دیگر مطابق شرح اجرای فرآیند مراقبت ژنتیک مهاجرت در مرکز مبدا به مرکز مقصد اعلام: مهاجرت

 و در مرکز مبدا قطع شده و در این فرم اعلام می شود. 

 ب( ثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیک:

 گردد.خانم باردار تحت مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز تكمیل می یک مرتبه و در زمان پایان بارداریاری این قسمت از فرم برای هر نوبت بارد

 گردد.اطلاعات مربوط به تشخیص ژنتیک پیش از تولد و نتیجه بارداری با توجه به کدهای تعیین شده در هر زیر گروه مشخص می

 نكات مهم:

   2مواردی که بر اساسPND  جنین مبتلا گزارش می شود و نتیجه بارداری تولد نوزاد زنده است، نوزاد تحت تشخیص بالینی قرار گرفته و

فرم  می بایستباشد. در صورت ابتلای کودک به بیماری در صورت سالم بودن به عنوان خطای ازمایشگاه ژنتیک مشمول گزارش فوری می

 گردد. بررسی اپیدمیولوژیک علت بروز تكمیل و گزارش

  2 در قسمت نتیجه انجامPND ها ثبت شده و در پایین فرم و نتیجه بارداری در موارد بارداری دو یا چند قلو باید تعداد جنین به تعداد قل

 .تعداد موارد دو یا چند قلویی توضیح داده شود

 ترین علت درج جهت زوج مطرح بود کد مهمهای ژنتیک، در صورتی که چند دلیل برای عدم انجام در خصوص علت عدم انجام آزمایش

 .گردد
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 ژنتیک پیشگیری از بروزمراقبت  سالانه گزارشفرم 
 . . . .  سال. . . . . . .   ماهه سهاز معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشكی .........به: اداره ژنتیک     
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 مراقبت ژنتیک:  سالانهشرح فرم گزارش 
 گردد.گزارش می ستاد وزارت بهداشتتر تكمیل و به های ارسالی از سطوح پایینبندی فرمبر اساس جمع سالدر پایان هر این فرم 

و تعداد موارد تشكیل پرونده ژنتیک آخرین  PND1تعداد افراد تحت مراقبت، تعداد موارد  در مورد محیطی،های ماهانه دریافت شده از سطوح فرم بر اساس این فرم در دقت شود که  توجه:

  شود.  گزارشدر بازه ارائه،  های بهداشت دانشگاهشبكه های ماهانه بندی جبری از فرمجمعو در مورد موارد بارداری و نتایج بارداری و قطع مراقبت  گزارش شود وضعیت موجود در پایان فصل

 گردد.: نام سطح تكمیل کننده فرم درج می1ستون 

 گردد.و ... درج می PKU، ) به تفكیک ناقل و مشكوک پر خطر(: نام بیماری تحت مراقبت نظیر تالاسمی 2ستون 

 گردد. ثبت میدر پایان فصل : تعداد افراد تحت مراقبت مربوط به بیماری تحت مراقبت 3ستون 

 گردد:: تعداد موارد دارای شرایط هر زیر ستون درج می4ستون 

تواند از تعداد کل موارد تحت مراقبت بیشتر باشد. )در است. بنابراین تعداد موارد این ستون نمی سالدر پایان  –موارد تحت مراقبت ژنتیک اند مربوط به داده 1PNDتعداد مواردی که  -

 صددرصد مساوی با کل تعداد تحت مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز خواهد بود.(پوشش 

 گردد. شود و در قسمت توضیحات درج میگزارش می 2PNDچنانچه بارداری بیش از یک قلویی است برای هر جنین یک مورد انجام  2PND در مورد -

 : 5ستون 

 در دستورالعمل درج گردیده است.سایر توضیحات مربوط به این ستون ذیل عنوان قطع مراقبت  -

 :6ستون 

 شوند.مقصد گزارش می در آماربعد  سالمبدا و در  در آمار که مهاجرت صورت گرفته سالی موارد مهاجرت در  -
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 مشاوره ژنتیک نامهاظهار 
 نام و نام خانوادگی

 مشاوره شونده
 تماس تلفن آدرس دقیق محل سكونت  و علت مشاوره ژنتیک شماره ملی نام پدر

     

     

 

 :شدیم /اینجانب / اینجانبان ضمن شرکت در ............ )تعداد( جلسه مشاوره ژنتیک، از نیاز به اقدامات ذیل مطلع شدم

 تكمیل روند تشخیص بالینی و آزمایشگاهی برای تشخیص قطعی ضرورت -الف  □

 اعلام درخواست انجام آزمایش های تشخیص ژنتیک پیش از تولد مرحله اول در صورت تمایل به خانه بهداشت/ پایگاه سلامت محل سكونت -ب  □

 اعلام درخواست انجام آزمایش های تشخیص ژنتیک پیش از تولد مرحله دوم در صورت تمایل به خانه بهداشت/ پایگاه سلامت محل سكونت -ج □ 

 اعلام نشانی جدید در صورت تغییر محل سكونت به خانه بهداشت/ پایگاه سلامت محل سكونت جهت استمرار مراقبت ژنتیک  -د □

 ائه شده فعلی نیاز به اقدامی نیست.با اطلاعات ار -ه□ 

 

و هیچ گونه الزام قانونی یا شرعی برای پیروی از آن ها وجود  تأکید می گردد کلیه توصیه های ارائه شده در جلسات مشاوره ژنتیک صرفا جنبه راهنمایی و آگاهی بخشی داشته

 ندارد.

 
 

 امضاء و اثر انگشت                                                                                          نام و نام خانوادگی:
                           

 امضاء و اثر انگشت                                                                                        خانوادگی:نام و نام                         

 ژنتیک                                        مهر و امضا  و تاریخ   پزشک مشاور نام و نام خانوادگی
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 فرم اظهار نامه مشاوره ژنتیکتكمیل  راهنمای

 گردد. این فرم پس از انجام جلسات مشاوره ژنتیک تكمیل و توسط مشاوره گیرنده )ها( امضاء می

 بایست در پرونده مشاوره ژنتیک مربوطه بایگانی شود.این فرم می
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 دفتر ثبت مراجعات مشاوره ژنتیک

 ................... شهرستان ............. دانشگاه علوم پزشكی ...........مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده مشاوره ژنتیک 

 فصل ............... سال ......................
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 شرح دفتر ثبت مراجعات مرکز مشاوره ژنتیک

یک مورد مراجعه گیرند، شود. )در مواردی که یک زوج مورد مشاوره قرار میشروع می 1)ردیف(:  این ستون در ابتدای هر فصل  از شماره  1ستون 

 شود.(محسوب می

 گردد. : نام و نام خانوادگی و کد ملی فرد/ زوج  مراجعه کننده درج می3و  2ستون 

 : تاریخ مراجعه4ستون 

و جلسات بعدی به ترتیب شماره  1باشد. )اولین جلسه مراجعه نوبت : مخصوص درج نوبت مراجعه به این مرکز برای مشاور ژنتیک می5ستون 

 شود.(می

 گردد:: در این ستون مشخصات محل ارجاع به تفكیک زیر مشخص می6ستو ن

تواند باشد: مراکز خدمات جامع سلامت، مراکز خدمات هنگام ازدواج، مراکز خصوصی نام مرکز ارجاع دهنده شامل یكی از این موارد می -

 متخصصان ، مراکز مشاوره ژنتیک و ....نظیر پزشكان بخش خصوصی و دولتی خارج از مراکز خدمات جامع سلامت و 

 با ذکر مصادیق با ذکرنام  بیماری/غربالگری اختصاصی -

غربالگری ژنتیک هنگام ازدواج: شامل مواردی که بر اساس پرسشنامه غربالگری ژنتیک هنگام ازدواج برای مشاوره ژنتیک ارجاع شده  -

 اند.

برای مشاوره ژنتیک  بسته های سلامت جاریکه بر اساس ارزیابی ژنتیک در  : شامل مواردیبسته های سلامت جاریارزیابی ژنتیک در  -

 اند.ارجاع شده

مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز: مواردی که طی مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز برای اموری نظیر درخواست آزمایش ژنتیک پیش از  -

 شوند.ا آزمایشگاهی و .... به پزشک مشاور ژنتیک ارجاع داده میتولد، تفسیر نتیجه آزمایش تشخیص، پیگیری روند تشخیص بالینی ی

: در مواردی که مشاوره ژنتیک تكمیل نشده و برای اعلام نظر در مورد نتیجه مشاوره ژنتیک نیاز به جلسات بیشتر مشاوره وجود دارد، 7ستون 

 شود.علامت زده می

 شود:ربوطه علامت زده می: نتیجه مشاوره ژنتیک به شرح زیر در زیر ستون م8ستون 

اختتام پرونده ژنتیک: در مواردی که پس از تكمیل جلسات مشاوره ژنتیک نیاز به اقدام دیگری نظیر مراقبت ژنتیک و یا ادامه  -

اند ولی به دلیلی مثل جلسات مشاوره وجود ندارد. )دقت شود که این مورد شامل کسانی که قبلا تحت مراقبت ژنتیک قرار گرفته

 شود.(گردند نمیضرورت مراقبت به دلیل ناقل نبودن نتایج آزمایشگاهی بیوشیمی یا تشخیص ژنتیک یا ... میعدم 

اعلام انصراف از ازدواج مربوط به موارد مشاوره ژنتیک از محل غربالگری تالاسمی و غربالگری ژنتیكی زمان ازدواج است. در صورتی  -

اقبت ژنتیک باشند )مانند زوجین ناقل یا مشكوک پرخطر تالاسمی( ولی بعد از که زوجین در معرض خطر ژنتیک و نیازمند مر

دریافت مشاوره ژنتیک انصراف از ازدواج را اعلام نمایند، این مورد در ستون اعلام انصراف از ازدواج ثبت می شود و جز موارد ختم 

 پرونده مشاوره ژنتیک محسوب نمی شود.

ی ممكن است این زیر ستون و ستون نیاز به مراجعه بعدی به طور همزمان علامت زده درخواست آزمایش تشخیص ژنتیک )گاه -

 شود.(

 شود.ارسال فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک: بر اساس مورد اعلام شده در فرم زیر ستون مربوطه علامت زده می -

 تاریخ گزارش، تاریخ تكمیل و ارسال فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک است. -

 شود.نشانی محل سكونت و شماره تماس مراجعه کننده در این قسمت درج می: 9ستون 

شود. همچنین دریافت اظهارنامه مشاوره : در پایان هر جلسه مشاوره این قسمت توسط مراجعه کننده امضاء شده و اثر انگشت زده می10ستون

گیرد.هم در همین ستون مورد تأیید قرار می ژنتیک
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 ژنتیک همشاورارائه خدمت  گزارش
 ......................................از: مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده مشاوره ژنتیک 

 به/ از: مرکز بهداشت شبكه بهداشت و درمان شهرستان...................   معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشكی .................... 

                                                                                            فصل ............... سال ......................
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 شرح فرم خلاصه عملكرد مشاور ژنتیک:
در پایان  برای معاونت بهداشت دانشگاه ارسال می شود.این فرم هر سه ماه بر اساس دفتر عملكرد مشاور ژنتیک تكمیل و برای مرکز بهداشت شهرستان و از جمع بندی آن از مراکز مشاوره ژنتیک 

 می شود.سال گزارش سالیانه برای ستاد وزارت بهداشت ارسال 

 : نام مرکز مشاوره ژنتیک یا شهرستان درج می شود.1ستون 

 : تعداد کل جلسات مشاوره ژنتیک درج می شود.2ستون 

 شود.: تعداد موارد جلسه اول مشاوره ژنتیک درج می 3ستون 

 برابر است(. 3: تعداد موارد نوبت اول به تفكیک محل ارجاع درج می شود. )جمع جبری این ستون با ستون 4در ستون 

(.برابر است 2)جمع جبری این ستون با ستون  تفكیک اقدام صورت گرفته درج می شود.تعداد موارد نتیجه جلسه مشاوره ژنتیک به : 5در ستون 
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 باسمه تعالی

 فرم فراخوان مشاوره ژنتیک

 

 

 

 

 سرکار خانم / جناب آقای ......

 و احترامبا سلام 

جنابعالی/سرکار عالی دعوت می  ازبه اطلاع می رساند بر اساس نتیجه مشاوره ژنتیک انجام شده با یكی از خویشاوندان شما، 

شود، برای دریافت مشاوره ژنتیک با در دست داشتن این برگه به پایگاه سلامت/ خانه بهداشت محل سكونت خود مراجعه 

 یاز شما در خصوص دریافت خدمات ژنتیک سلامت می باشد.(نمایید. )این فراخوان صرفا  برای بررسی ن

........................................................................................................................................................................................................................................  

قرار  پزشک مشاور ژنتیکرا فقط در اختیار  پایین را کنید و قسمتاین قسمت حاوی اطلاعات پزشكی شماست و چنانچه مایلید محرمانه بماند فرم را از قسمت خط چین جدا خلاصه اطلاعات: )

 دهید.(

 ............. شماره پرونده پروباند در مرکز مشاور ژنتیک فراخوان کننده:.

 فرد فراخوان شده با پروباند: ......... خانوادگیارتباط    .........: نام بیماری مورد فراخوان

 مرتبط: شجره نامه

 

 

 

 

 

 

 مهر پزشک مشاور ژنتیک                                                                    :پزشک مشاور ژنتیک محل خدمتشماره تماس 

 آرم دانشگاه ع پ
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 فراخوان مشاوره ژنتیکشرح فرم 

مرتبط در شجره نامه در خویشاوندان  نیازمند مشاوره ژنتیکاین فرم توسط پزشک مشاور ژنتیک در موارد نیازمند فراخوان اعضا 

 تكمیل می شود.)به تعداد افراد برای هر فرد( گیرنده خدمت مشاوره ژنتیک 

 در خویشاوندان ابتلااعضا در معرض این فرم تنها در صورت رضایت گیرنده خدمت مشاوره ژنتیک برای همكاری در فراخوان 

فرد  تحویل داده می شود تا به دست میل به منظور ارسال آن برای فراخوان شده  به مشاوره گیرندهپس از تكتكمیل می شود و 

  فراخوان شده برساند.

شجره نامه به نحوی که ارتباط فرد  خلاصهاطلاعات مورد نیاز درج و در صورت نیاز  می بایست طلاعاتدر قسمت خلاصه ا

کنار سمبل فرد فراخوان شده نام و نام خانوادگی  نامه رسم شده در شجرهشود ) سیمفراخوان شده با پروباند مشخص شود تر

 شود(. درج  مربوطه
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 مشورتی از  متخصص منتخبنظریه درخواست فرم 

 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  شهرستان. . . . . ........................................... . . . . . . . .درمانیعلوم پزشكی و خدمات بهداشتی دانشكده /دانشگاه
 تاریخ .........................        تلفن تماس کاری مشاور ژنتیک   .........................  مرکز مشاوره ژنتیک 

 ی(:مل کدو یخانوادگ نام و ناممشخصات ارجاع شدگان: )

...............................                      ..................................... 

          ....................................            ............................... 

ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ـــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ـــ ــ ــــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ـ

ــ ــ ــ ــ ــ  ـ

 

 .........................سرکار خانم دکتر  /دکتر جناب آقایارجاع به الف(  

 با سلام و احترام

  گردند.می داده اند، جهت اعلام نظر مشورتی معرفیی مشاوره ژنتیک را در این مرکز مشاور ژنتیک انجا مدارنده  مشخصات فوق که مراحل اولیه

 سوابق آزمایش ها وخلاصه اقدامات انجام شده پیوست است.  موضوع مورد مشورت به شرح ذیل می باشد:
. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . . . . . . . . . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .

 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .

. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . . . . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . . . . . . . . .

 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . 

شده به پیوست،  های انجامفرمایید. درضمن ارسال سوابق و نتایج تمام آزمایش ی مشورتی خود را ازطریق همین فرم اعلامخواهشمند است نظریه

 ضروری است.

                                                                                                                                                                                               

مشاور  پزشک یر و امضامه                                                                                                                                                                                           

 ژنتیک
 

ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ـ

ــ ــ ــ ــ  ـ
 

 ب( اعلام نظریه مشورتی به پزشک مشاور ژنتیک:

 ...............................  محترم ژنتیک مشاور

 با سلام و احترام

 

 .گرددمی اینجانب  به شرح ذیل اعلام شـده و سـوابق ارسالی، نظریه مشورتیهای انجام ضمن ارسـال بررسی
. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . . . . . . . . .

 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . . . . . . . . . . . . . . . . . .

. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .

 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . 
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 ......................................تاریخ .......................متخصص مهر و امضا 

 نظریه مشورتی:درخواست راهنمای تكمیل فرم 

به عنوان فرم ارجاع، هنگام ارجاع بیمار به و منتخب برنامه بوده  متخصصاننظریه مشورتی از این فرم جهت درخواست 

 شود. متخصص استفاده می

 است:قسمت  2این فرم شامل 

شده و توضیحات مورد نیاز به همراه  ی اقدامات انجامخلاصه. شودمی تكمیل ژنتیک یمشاوره توسط پزشک قسمت اولالف( 

 شود.موضوع مورد مشورت در این قسمت نوشته می

 اهای لازم نظریه مشورتی راساس بررسیر ـب متخصص منتخب .استمتخصصان منتخب برنامه ب( قسمت دوم مربوط به 

. لازم است متخصص منتخب نظریه خود را به صورت صریح و روشن در این نمایدمی اعلام ژنتیک زشک مشاورـجهت اطلاع پ

 یوابق به مرکز مشاورهـس تمامه همراه ـب مورد نیاز هایسایر اقدام جهت انجام را قسمت درج نموده پس از مهر و امضا، فرم

 ارسال نماید.  ژنتیک

 هستند است؛ متخصصان منتخب موظف مجاز کیمشاور ژنت پزشكان  بر عهده  منحصرا «کیژنت مشاوره»مت ارائه خدنكته: 

پزشكان مشاور ژنتیک  به خدمات استاندارد صرفا افتیرا جهت در انیحوزه، متقاض نیدر ا میمستق از مداخالت زیضمن پره

 .ندیارجاع نما
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  PND  / فرم ارجاع تشخیص ژنتیک

 ان:  ................................ دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی: .............................................................    مرکز بهداشت شهرست

 .           ............................................. 2.........................................................../ . ...........    1پایگاه ویژه مشاوره ژنتیک: ..................................... تلفن:

 نمابر  :       ..................................           نشانی: ............................................................................................                           

 ..................              نام بیماری مرتبط: .....................................................   علت ارجاع: ........................................

 الف(مشخصات فردی ارجاع شونده

 نام و نام خانوادگی
سرنخ/ نسبت با 

 سرنخ

تاریخ 

 تولد
 تابعیت

 محل تولد

 استان شهر

      

      

      

      

      
 

 هر مورد از سوالات ذیل در صورت ارتباط با این مورد بررسی تكمیل شود:

تعداد فرزندان مبتلا به این بیماری:.................................  تعداد فرزندان سال ازدواج: ...........................نسبت خویشاوندی: ..............................  

 سالم:........

 ....................: PND: ..................... نوبت بارداری: .......... نوبت LMP  بلی    سن بارداری به هفته: ..........        □خیر       □آیاخانم باردار است؟   
..................................................................................................................................................................................................................................... 

..............     خیابان: .......................  نشانی محل سكونت: استان: ..................  شهرستان:.................  شهر: .................................  روستا : ......

 ( .......................... 2( .............................    شماره تلفن1نکوچه:................................ پلاک: ....................      شماره تلف

 بلی ...........  درصد )مهر مرکز مشاوره ضرب گردد(      □خیر   □نوع بیمه: ....................      مشمول تسهیلات ویژه:   

 ژنتیک مرتبط آزمایش هاایج ب(نتایج بررسی پاراکلینیک و آزمایشگاهی اصلی غیر ژنتیک و نت

 نسبت با سرنخ نام و نام خانوادگی

عتوان بررسی  پاراکلینیک و 

 آزمایش هاآزمایشكاهی و نتایج 

 ژنتیک 

 نتیجه

    

    

    

    

    
 

 

 .........   نام و نام خانوادگی و مهر پزشک مشاور ژنتیک ارجاع دهنده: .................................................... .................

 تاریخ ارجاع:            /              /                   
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 بخش دوم : بررسی های آزمایشگاه ژنتیک
 

 14تاریخ اعلام نتایج نهایی:     /      /                                  14:  ..................................    تاریخ پذیرش:        /        /        شماره پرونده 

نوع نمونه و تاریخ نمونه گیری: 

.................................................................................................................................................................................................... 

 نتایج بررسی های پارا کلینیک، آزمایشگاهی غیر ژنتیک و ژنتیک 

نام و نام خانوادگی فرد بررسی 

 شده
 عنوان بررسی

 نتیجه نهایی بررسی

 فنوتیپ )سالم/ناقل/ بیمار( ژنوتیپ

    

    

    

    

    

    

    

 توصیه/ نظریه پیشنهادی نهایی مسئول فنی:

مهر                نام و نام خانوادگی و امضاء مسئول فنی آزمایشگاه: ......................................................................       

 آزمایشگاه
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 PND  راهنمای تكمیل فرم ارجاع تشخیص ژنتیک /

 

 :کاربرد

 مراکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیک سوی تشخیص ژنتیک از آزمایش هاو  PNDدرخواست انجام  -

 

  مرکز منتخب تشخیص ژنتیک سوی تشخیص ژنتیک از آزمایش هاو  PNDنتیجه  اعلام -

 

 قسمت است: 2این فرم شامل 
و همراه با درخواست انجام آزمایش تشخیص ژنتیک  شودمی تكمیل ژنتیک یمشاوره توسط پزشک قسمت اولالف( 

توسط متخصص منتخب  PND2این فرم پس از تجویز  )در مورد  برای آزمایشگاه تشخیص ژنتیک ارسال می گردد.

 (تكمیل شود. 

ازمایشگاه همراه با نتیجه آزمایش تشخیص ژنتیک و توسط  استآزمایش تشخیص ژنتیک ب( قسمت دوم مربوط به 

 پزشک مشاوره ژنتیک ارجاع دهنده ارسال می گردد. متخصص و/یا برای

 

و بیماری های متابولیک ارثی(  PKUنكته: در خصوص بیماری های دارای غربالگری اختصاصی در برنامه )شامل تالاسمی، 

 لازم است از فرم اختصاصی هر برنامه استفاده شود.
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 فصل پنجم

 شاخص های پایش و ارزشیابی برنامه
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 پایش و ارزشیابی برنامه
های فرایندهای فرایندهای برنامه است. بر این اساس پایش برنامه بر اساس نظارت بر شاخص و استاندارداجرای صحیح پایش ناظر بر 

های فرایندهای برنامه از اقلام شود. شاخصمختلف برنامه )شامل شناسایی، مشاوره ژنتیک، تشخیص ژنتیک و مراقبت ژنتیک( انجام می

 ل محاسبه هستند. های آماری فرایندهای ذکر شده قابای فرمداده

، عمومی ژنتیک سلامت برنامه پردازد. شاخص های ارزشیابی بر اساس اهداف برنامه می تحقق اهدافارزشیابی برنامه به بررسی میزان 

 ها از فرم های بررسی اپیدمیولوژیکباشد. این شاخصهای پیامد نهایی بیماری های ژنتیک یعنی بروز بیماری و معلولیت میشامل شاخص

 شوند.های مراکز بالینی منتخب برنامه استخراج میبروز و فرم

های ارزشیابی عمدتا  از و شاخص  شوندتقسیم بندی می« دادبرون»و « فرایند»، «داددرون»های پایش از لحاظ ماهیت به دسته شاخص

 هستند.« نتیجه نهایی»جنس 

های نگهداری و ارتقاء ها اولویتدارد برنامه هستند. نتیجه تحلیل این شاخصداد ناظر بر الزامات اجرای صحیح و استانهای درونشاخص

 سازد. های اجرای استاندارد برنامه شامل پرسنل، تجهیزات و ظرفیت ارائه خدمت را مشخص میزیرساخت

طریق نظارت به وضع موجود باشد که از ها جزء وظایف مدیریتی کارشناس ژنتیک دانشگاه میپایش و نگهداری سطح مطلوب این شاخص

ها از یک طرف و تعامل با سطوح مدیریتی برای حفظ و ارتقاء استانداردهای برنامه از طرف دیگر در سطوح اجرایی و محاسبه این شاخص

عهده ها در سطح کشوری به اجرای تحقق سطح مطلوب این شاخص -شود. وظیفه تأمین استانداردهای برنامه و پشتیبانی علمیانجام می

 باشد.اداره ژنتیک و در سطح دانشگاهی به عده ریاست و معاونت بهداشتی دانشگاه می

 باشد.سالیانه می عمومی ژنتیک سلامت برنامه داد در های درونبازه زمانی محاسبه شاخص

حصول اطمینان از اجرای  ها،های داخلی هر فرایند است و هدف از محاسبه آنهای فرایند ناظر بر نحوه چگونگی انجام گامشاخص

کند که در طراحی مداخلات های هر فرایند را مشخص میها، نقاط قوت و ضعف گاماستاندارد فرایند است. نتیجه تحلیل این شاخص

 گیرند.اصلاح فرایند مورد استفاده قرار می

ها ای این شاخصدر سطح دانشگاهی، تولید اقلام دادهباشند. های آماری هر یک از فرایندهای برنامه قابل محاسبه میها از فرماین شاخص

گردد. پایش و نگهداری سطح مطلوب این شود و در سطوح مدیریتی شهرستان و دانشگاه جمع بندی میدر سطح ارائه خدمت انجام می

اجرایی و محاسبه این  باشد که از طریق نظارت به وضع موجود در سطوحها جزء وظایف مدیریتی کارشناس ژنتیک دانشگاه میشاخص

 شود.ها از یک طرف و تعامل با سطوح مدیریتی برای حفظ و ارتقاء استانداردهای برنامه از طرف دیگر انجام میشاخص

های میانی برنامه که همان پوشش ها هدفکنند. این شاخصداد نتیجه مستقیم انجام فرایند و ارائه خدمت را بیان میهای برونشاخص

ها، نقاط قوت و ضعف پوشش خدمات کنند. نتیجه تحلیل این شاخصگیری میاع خدمات به گروه هدف مورد نظر است را اندازهارائه انو

 کند.ژنتیک در منطقه تحت پوشش را مشخص می

وشش محاسبه های آماری برنامه و اطلاعات دموگرافیک / اپیدمیولوژیک جمعیت تحت پای فرمها با استفاده از اقلام دادهاین شاخص

باشد که از طریق نظارت به ها جزء وظایف مدیریتی کارشناس ژنتیک دانشگاه میگردند. پایش و نگهداری سطح مطلوب این شاخصمی

ها و طراحی مداخلات اصلاحی انجام فرایند و هماهنگی با سطوح مدیریتی برای وضع موجود در سطوح اجرایی و محاسبه این شاخص

 شود.نداردهای برنامه از طرف دیگر انجام میحفظ و ارتقاء استا
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 نحوه محاسبه منبع اطلاعات واحد عنوان شاخص

 فرایند شناسایی

 درصد بیماریدرصد موارد غربالگری مثبت به تفكیک 
های اختصاصی فرم

 شناسایی
 100تعداد موارد غربالگری مثبت / کل موارد غربالگری شده به تفكیک بیماری* 

 آمده است. در فصل ششم های مختلف، شاخص های فرایند شناسایی در بخش دستورالعمل اختصاصی هر گروه بیمارینكته مهم: با توجه به اختصاصی بودن روش شناسایی در گروه بیماری

 فرآیند مراقبت

درصد انجام مشاوره ژنتیک در زوجین تحت مراقبت )به تفكیک 

 بیماری(
 فرم مراقبت ژنتیک درصد

تعداد زوجین تحت مراقبتی که توسط پزشک مشاور ژنتیک مشاوره شده و برای ایشان پرونده ژنتیک تشكیل شده است / کل زوجین 

 بیماری()به تفكیک هر  100تحت مراقبت *

 انجام داده اند/ کل موارد تحت مراقبت پیشگیری از بروز )به تفكیک بیماری( PND1تعداد مواردی تحت مراقبت پیشگیری از بروز که  فرم مراقبت ژنتیک درصد )به تفكیک بیماری( PND1*پوشش 

 درصد  )به تفكیک بیماری( PND2  پوشش
 فرم مراقبت ژنتیک

 )قسمت ب(
  100انجام داده اند/ کل موارد باردار تحت مراقبت ژنتیک * PND2تعداد موارد باردار تحت مراقبت ژنتیک که 

 درصد درصد سقط جنین مبتلا با صدور مجوز پزشكی قانونی
 فرم مراقبت ژنتیک

 )قسمت ب(
  100تعداد موارد سقط جنین مبتلا با صدور مجوز پزشكی قانونی / کل موارد جنین مبتلا *

 درصد سایر دلایل به جز صدور مجوزدرصد سقط جنین مبتلا با 
 فرم مراقبت ژنتیک

 )قسمت ب(
 100تعداد موارد سقط جنین مبتلا بدون صدور مجوز پزشكی قانونی / کل موارد جنین مبتلا *

 10،000تعداد نوزاد سالم متولد شده از بارداری های زنان تحت مراقبت به تعداد کل موالید زنده *  فرم مراقبت ژنتیک درصد فرزندآوری سالم زوجین تحت در ده هزار تولد زندهمیزان 

 فرایند مشاوره

مراجعه برای مشاور ژنتیک به تفكیک محل ارجاع از کل  مواردنسبت 

 مراجعات
 درصد

خلاصه عملكرد فرم 

 مشاور ژنتیک
  100نوبت اول مراجعه برای مشاوره ژنتیک به تفكیک محل ارجاع/کل موارد مشاوره ژنتیک نوبت اول* مواردتعداد 

 درصد نسبت موارد اختتام پرونده
فرم خلاصه عملكرد 

 مشاور ژنتیک
 100باروری و اختتام پرونده*موارد اختتام پرونده/ مجموع موارد اعلام مراقبت بالینی، اعلام مراقبت 

 بروز

های بیماری تفكیک بیماری ژنتیک به)شیوع بدو تولد(  میزان بروز

 پیشگیری هدف

در ده هزار 

 تولد زنده
 تعداد موارد مبتلا به بیماری بر اساس سال تولد/ موالید زنده همان سال فرم بروز

به تفكیک  ( GD+) **بیماری  تشخیص ژنتیک مثبت درصد موارد 

 بیماری هدف مراقبت ژنتیک بالینی
 درصد

تشخیص ژنتیک   فرم

 ( و فرم بررسی3)فرم 

 بروز

 یک بیماری / GD+تعداد موارد 

 100انجام شده برای همان بیماری در  GDکل 

 موارد درصد

- FPCADGD*** 

 
 

 درصد
تشخیص ژنتیک   فرم

 ( و پرونده ژنتیک3)فرم 
 / GD FPCAD -تعداد موارد

 100در  ارجاع شده به مشاوره ژنتیک FPCDانجام شده برای  GDکل 
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*Prenatal diagnosis  
**Genetic diagnosis  
***Familial Premature coronary Artery Diseases 

 

 ژنتیک سلامت برنامه افراد خانواده و خویشان بر حسب نوع بیماری و شجره نامه انتخاب و بررسی ژنتیک می شوند. درمراقبت پیشگیری بروز در  ابتدا ابتلادر حاملگی های در معرض  2PNDدرمراقبت پیشگیری بروز برای تشخیص ژنتیک بر روی جنین * 

بررسی وجود   2PNDکلا یک بار برای شناسایی جهش خانواده بررسی انجام می شود.   می شود و برای زوج مورد بررسی حساب 1PNDگفته می شود و سر جمع یک  1PNDتشخیص ژنتیكی که پیش از بارداری انجام می شود اصطلاحا    مجموعبه  عمومی

 شود.و شرایط جهش شناسایی شده در جنین است که در معرض خطر احتمالی است و در هر حاملگی تكرار می

  **GD ژنتیک ) تشخیص (Genetic Diagnosis  ژنتیک ارجاع شده اند. با شناسایی جهش این گروه  واجد مراقبت ژنتیک بالینی می  قرار دارند و با هدف کاهش خطر ژنتیكی به مشاور ابتلابرای شناسایی جهش در افرادی است که احتمالا در معرض

 GD-شوند  منفی می GD کسانی که  FPCAD فقط در برنامه پیشگیری و کنترل  .شودثبت می GD+. فرد  واجد این جهش یا موتاسیون  تحت عنوان  شوند
مراقبت  نیز نیاز به مشاوره و ارزیابی خطر ژنتیک با تكیه بر ترسیم شجره نامه دارند. این افراد به 

( ثبت میADGDFPC –ژنتیک قطعی بالینی )علی رغم منقی شدن تست تشخیص ژنتیک( نیاز دارند  و نحت عنوان )
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 ششم فصل

 های اختصاصی انواع شناسایی ها دستورالعمل
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 تالاسمی ماژوربتا دستورالعمل غربالگری کشوری پیشگیری از بروز 
 

 بازنگری پنجم
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 مبانی و کلیات

 مقدمه
صورت  سال، این برنامه به 5شد. پیش از آن بیش از  آغاز 1376سال در  ماژور در کشور ی کشوری پیشگیری از بروز تالاسمیبرنامهاجرای 

بازنگری و ابلاغ شده  1394و  1383، 1376های دستورالعمل کشوری این برنامه در سال .بود های کشور اجرا شدهاستانآزمایشی در برخی 

 باشد.می 1405بازنگری دستور العمل این برنامه در سال  پنجمینو این نسخه 

های مشاوره ژنتیک و تشخیص همراه ایجاد زیرساختهای بهداشتی به در قالب شبكه ی پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژوربرنامه اجرای

از ادغام خدمات ژنتیک موفق ای نمونه مند به سطوح تخصصی و فوق تخصصی نظام سلامت،ژنتیک در کشور و توسعه مسیر ارجاعات نظام

پیشگیری در « جامع»رنامه های علمی اجرایی خاص آن زمینه طراحی یک ب[. این برنامه و زیرساخت1کشور ایجاد کرد ] در نظام سلامت

 [. 3و 2( را هموار کرد ]Community Genetics« )ژنتیک اجتماعی»( به نام Public Health Genetics) ژنتیک سلامت عمومیحوزه 

و « تشخیص ژنتیک»، «مراقبت ژنتیک»، «مشاوره ژنتیک»، «شناسایی»( اصلی Strategyراهبرد ) 5دارای  برنامه ژنتیک سلامت عمومی

، سایر راهبردهای برنامه ساختار اجرایی مشترک دارند که تعاریف، نحوه «شناسایی»راهبرد باشد. به جز می« وزش سواد سلامت ژنتیکآم»

سلامت  دستورالعمل ژنتیککلیات ها به تفكیک سطوح ستادی و اجرایی وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشكی در اجرا و شرح وظایف آن

 های مختلف ژنتیک، دستورالعمل های اختصاصی پیشگیری بیماریآمده است. با توجه به تفاوت فرایندهای شناسایی در زیر برنامه عمومی

 میگردد.تدوین اختصاصی  شناساییهر 

 بیماری تالاسمی، انواع و نحوه توارث آن با آشنایی
ترین ترین و شایعشود و در زمره مهمای نیز شناخته میمدیترانه )آنمی( خونیتالاسمی یک اختلال خونی ارثی است که با عنوان کم

( زنجیره گلوبین HBB( یا بتای )2HBA/1HBAاختلالات ژنتیكی در سطح جمعیتی قرار دارد. تالاسمی به علت وجود جهش در ژن آلفا )

در افراد سالم در فواصل چند ماهه این کاهش و یابد، در حالی که شود. در این بیماری تولید هموگلوبین کاهش میفرد مبتلا ایجاد می

های بدن را بر های قرمز است که کار حمل کردن اکسیژن به بافتافتد. هموگلوبین مولكولی در گلبولصورت طبیعی اتفاق میجایگزینی به

خونی مقدار اندک هموگلوبین و کم های مختلف بدن به دلیلشود که اکسیژن کافی به بافتعهده دارد. علایم این بیماری زمانی ظاهر می

 نرسد.

گیرد. ساخت ساز بدن شامل مغز استخوان، صورت میهای پیش ساز گلبول قرمز در مراکز خونهای گلوبین در سلولساخت زنجیره

اری رمزگذ 11توسط یک جفت ژن بر روی کروموزوم  βهای و ساخت زنجیره 16توسط دو جفت ژن بر روی کروموزوم  αهای زنجیره

شوند. بر این اساس  بندی مییافته دستههای جهش شود.  انواع تالاسمی بر اساس نوع ژن معیوب و انواع فنوتیپ حاصل از این ژنمی

 شوند:( به شرح زیرتقسیم میβ( و  بتا )αبه دو دسته بزرگ آلفا ) تالاسمی

 

 الف( تالاسمی بتا:

 ( تالاسمی ماژور )هموزیگوت(:1-الف

تالاسمی ماژور ناشی از وجود جهش در هر دو نسخه ژن در لوکوس بتاگلوبین است و از لحاظ بالینی بیماری شدیدی است. 

دهد ماهگی آنمی همولیتیک و میكروسیتیک را بروز می 6شرایط بالینی در زمان تولد نسبتا  طبیعی است کودک به تدریج تا سن 

منجر به  βو  αهای هموگلوبین شود. عدم تعادل زنجیرهسال کامل می 3-2تا  و تابلوی کم خونی بر حسب سرعت جایگزینی

هفته ضروری  8تا  4های شود و به طور معمول تزریق خون در دورههای قرمز میدر گلبول قرمز و لیز گلبول αرسوب زنجیره 

نازکی جدار های پهن، شكل استخوانتغییر ها شامل کبد و طحال، خواهد بود. سایر عوارض بیماری شامل بزرگ شدن ارگان
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ها به شكستگی، مستعد شدن به عفونت و تأخیر رشد و عوارض رسوب آهن در قلب، پانكراس، کبد ها و مستعد شدن آناستخوان

 و در نتیجه نارسایی قلب، کبد و دیابت است. 

 ( تالاسمی مینور )هتروزیگوت(:2-الف

تنها در یک نسخه ژن در لوکوس بتاگلوبین است که اغلب تظاهرات شدید و آشكار ( ناشی از وجود جهش Traitتالاسمی مینور )

)هموگلوبین جنینی(  FHbو بعضا   2HbAمینور دارند، آنمی خفیف داشته و در بیشتر موارد  βبالینی ندارد. افرادی که تالاسمی 

باشند، در انتقال ژن بیماری به نسل بعد می« تالاسمیناقل ژن بتا »یابد. از آنجا که افراد مبتلا به تالاسمی مینور، افزایش می

 حائز اهمیت هستند.

 ب( تالاسمی آلفا:

تری از نظر بالینی در صورت جهش شود. در آلفا تالاسمی تظاهرات متنوعدستخوش صدمه می αدر این اختلال ساخت زنجیره 

تواند بیش ع حذف ژنی است. در این شرایط همزمان میدهد. جهش شایع ژنی آلفا تالاسمی، از نودر هر یک از نسخ ژنی رخ می

یافته از  های جهشاز یک نسخه ژنی بر روی یک رشته کروموزومی حذف گردد. بدین ترتیب با به ارث رسیدن انواع حالات ژن

ژه در مناطقی که این اهمیت آلفا تالاسمی به وی آید.والدین واجد جهش به فرزندان، انواع اشكال بالینی آلفا تالاسمی بوجود می

های بتا تالاسمی شایع است، عمدتا  تداخل در تشخیص افتراقی ناقلین است. علاوه بر حالات یاد شده، در سندرم در کنار سندرم

تواند رخ دهند و تظاهرات ترکیب خونی و فنوتیپی شرایط نادر ترکیبی از اختلالات ژنی کمیّ و ساختاری مربوط به گلوبین می

 های متنوعی از تظاهرات بالینی و هماتولوژیكی را به وجود آورد. ت سازد و ترکیبرا متفاو

 نحوه توارث تالاسمی ماژور:

رسد. در شرایطی که پدر بیماری تالاسمی ماژور از طریق الگوی مشخص ارثی اتوزومال مغلوب، از والدین به فرزندان به ارث می

درصد فرزند  50حاملگی با احتمال یک به چهار فرزندان مبتلا یا سالم و به احتمال  و مادر ناقل جهش بتا تالاسمی باشند، در هر

ها ها همگی در جمعیتناقل ژن خواهند داشت. حدود دویست نوع نقص ژنتیكی برای ژن بتا گلوبین گزارش شده است. این آلل

های ژنتیكی کنند. انواع جهشلاسمی بتا را ایجاد میاختلالات کلینیكی تا %80آنها نزدیک به  %20شایع نیستند بلكه غالبا  حدود 

 [.4ها در مناطق مختلف جهان با هم متفاوت است ]کنند که فراوانی این جهشمتنوعی انواع تالاسمی را ایجاد می

 پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور در کشور اپیدمیولوژی بتا تالاسمی ماژور و ضرورت
است که به صورت واضحی  %4خونی ارثی کشور است. میانگین شیوع ناقلی ژن تالاسمی در کشور  بیماریترین تالاسمى ماژور، شایع

( است. پراکندگى شیوع ناقلی ژن بیمارى تالاسمی در نقاط مختلف کشور یكسان نیست و در %1.5بالاتر از میانگین این شاخص در جهان )

تر از سایر مناطق است. برآوردها فارس و دریاى عمان در جنوب کشور شایعشمال و خلیج ی دریاى مازندران در حاشیه 1مناطق مالاریا خیز

های هاى خوزستان، بوشهر، هرمزگان، سیستان و بلوچستان، کرمان، گیلان، مازندران و حتی در بعضی از استاندهد که استاننشان می

 . [4]هستند درصد از مردم حامل ژن بیمارى  10نواحی مرکزی مانند فارس تا 

بر اساس ثبت موارد در مراکز تزریق خون سراسر کشور تعداد کل بیماران مبتلا به انواع اختلالات هموگلوبین شدید نیازمند تزریق 

نفر از ایشان مبتلا به بتا تالاسمی ماژور بوده اند. این در حالی  17،342نفر بوده که تعداد  18،983برابر با  1394خون در کشور در سال 

نفر بوده است. به دلیل اجرای برنامه درمانی خاص برای بیماران تالاسمی بتا در ایران،  14،000بالغ بر  1376رقم در سال است که این 

 مرگ و میر این بیماران هر سال روند نزولی داشته و کیفیت زندگی بیماران به طور روزافزون افزایش یافته است. 

مورد به  1ران بر اساس شیوع ناقلی ژن در کشور قبل از شروع مداخلات پیشگیرانه، متوسط بروز مورد انتظار سالانه تالاسمی بتا در ای

تولد زنده بوده است. بنابراین در صورت عدم اجرای برنامه پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور انتظار می رود به ازای یک  1،000ازای 

                                                           

 

هاي متعددي تاکنون مورد مطالعه قرار گرفته بر مبناي اصل انتخاب طبيعى نشان داده شده است که بين شيوع تالاسمى و مالاريا ارتباط وجود دارد که این موضوع در جمعيت  1
های بعدی، شيوع ناقلی تر ایشان و انتقال ژن به نسلنسبت به ابتلای به مالاريا و در نتيجه بقای بيشتالاسمی  در پی شيوع مالاريای فالسيپارم و مقاومت ناقلين بيماریاست. 

 ژن تالاسمی در این مناطق افزایش يافته است.
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اساس مطالعه هزینه اثربخشی انجام شده در کشور هزینه نگهداری سالانه هر بیمار مورد بیمار تالاسمی متولد شود. بر  1000میلیون تولد، 

سال برای بیماران تالاسمی در کشور و با اعمال نرخ  50دلار تعیین شده است. با در نظر گرفتن امید به زندگی  8،000تالاسمی نزدیک به 

باشد. بنابراین در صورت عدم دلار می 157،000برابر با ماژور  یتالاسما بت ماریبهر سال درمان  50 های نهیهز یارزش فعلدرصد،  5تنزیل 

دلار به هزینه های درمانی این بیماران اختصاص خواهد  8،000،000اجرای برنامه پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور در کشور سالانه 

 یافت.

ت برنامه در هر استان و در نتیجه در کل کشور کاهش یافته است. در شرایط اجرای برنامه پیشگیری از بیماری، بروز به تناسب موفقی

هزار مورد در ده 1)قبل از شروع اجرای برنامه( به نزدیک به  1375مورد در هزار تولد زنده در  سال  1به صورتی که میزان بروز از برآورد 

 [.5کاهش یافته است ] 1398تولد زنده در سال 

 هاو فعالیت هاراهبرد ،اهداف
 در کشور تالاسمی ماژوربتا از بروز  پیشگیری: کلی هدف

 :اختصاصی اهداف

 %100تالاسمی در سراسر کشور به میزان  بتا های ناقلشناسایی زوج -

 %100های ناقل تالاسمی شناسایی شده واجد شرایط مراقبت، در سراسر کشور به میزان مراقبت ژنتیک زوج -

 

 :تالاسمی بتا شناسایی زوج های ناقلراهبرد

طور مستمر بودن برنامه به طی چندین سال کشوری استراتژی غربالگری ناقلی بتا تالاسمی زمان ازدواج. این (:1S)اول  نوع  -

قبول دانشگاهی و مرکزی موفق به استقرار یک نظام  درمانی و مدیریت قابل ت تمام نیروهای بهداشتیاشده و با زحم اعمال

 . استنگر آینده راهبرداین . استهای آتی شدهموارد بروز در زوج مدیریتساختاری برای 

و ویژه زوجینی است که به واسطه ابتلای نگر  گذشته راهبرداین شناسایی والدین بیماران مبتلا به بتا تالاسمی.  (:2S)دوم  نوع  -

انجام غربالگری یا عدم شناسایی در زمان غربالگری فرزند به بتا تالاسمی ماژور برای اولین بار شناسایی می شوند و به دلیل عدم 

شدت  به کوتاهبروز در مقطع زمانی  ،این راهبردبا اجرای  تحت مراقبت ژنتیک نبوده اند. در سال های ابتدایی اجرای برنامه،

 . کردندها از اجرای آن بسیار استقبالهمین دلیل، دانشگاهیافت و بهکاهش 

هایی را که نگر است؛ و زوجنیز گذشته راهبرداین  غربالگری ناقلی بتا تالاسمی در زوجین فاقد سابقه غربالگری. (:3S)سوم  نوع

 شروعسال  ی مثل ثبت ازدواج قبل ازموارد .دهدمی پوششنداده اند را تالاسمی آزمایش غربالگری در زمان ازدواج، به هر دلیل 

 موارد ریسا و کشور در مقیم خارجی افراد مهاجر، افراد خاص، اجتماعی هایگروه برخی ثبتی، غیر عقد شهرستان، در غربالگری

 مشابه

حداکثر )بایست در مراقبت پیش از بارداری و اولین مراقبت بارداری بررسی سابقه غربالگری تالاسمی در زمان ازدواج می :1نكته 

انجام گردد. جهت شناسایی این افراد لازم است در اولین مراجعه خانم برای دریافت مراقبت پیش  (تا پایان سه ماهه اول بارداری

  .از بارداری یا بارداری، در مورد سال ازدواج و سابقه انجام غربالگری تالاسمی سوال شود

ابل توجهی از علل بروز مربوط در مناطقی که ازدواج بدون ثبت رسمی رواج دارد و در تحلیل علل بروز دانشگاه سهم ق: 2نكته

به عدم انجام غربالگری زمان ازدواج می باشد، علاوه بر مراقبت های بالا، شناسایی زنان متأهل فاقد سابقه غربالگری ناقلی تالاسمی 

 در زمان ازدواج می بایست در قالب اجرای پویش شناسایی سالانه نیز صورت پذیرد.

 

 زوجین ناقل تالاسمی )راهبردهای اول، دوم و سوم(:فعالیت های هدف اختصاصی شناسایی 

ماما، کارشناس، کاردان، بهورز، کارکنان آزمایشگاه غربالگری  پزشک،) درمانیهای مختلف بهداشتیآموزش تمام کارکنان رده -

در کلیه ی بخش کارکنان بخش تزریق خون ، های تالاسمی پیش از ازدواج در کلیه ی بخش ها اعم از دولتی و یا خصوصیآزمایش

 ی(ها اعم از دولتی و یا خصوص
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ی ازدواج، رهبران، در آستانههدف برنامه )زوجین آموزش گروه های  و اطلاع رسانی و آموزش عمومی، آموزش رابطین بهداشتی -

منظور ترغیب زوج به ( ... و  ، والدین بیماران تالاسمیاشخاص و گروه های موثر در جامعه، سردفترداران و عاقدین رسمی و غیررسمی

 ج(برای ازدوا یبل از هر اقدامق)بل از ازدواج قی به هنگام جهت انجام آزمایش های های متقاضی ازدواج در مراجعه

ها اعم از آموزش و جلب مشارکت تمام متخصصان زنان و زایمان، پزشكان عمومی، ماماهای شاغل در بخش بهداشت و سایر بخش -

در راستای راهبرد  طریق ارسال متن آموزشی مناسب ی نظام پزشكی ازعاونت درمان دانشگاه و ادارهدولتی یا خصوصی با همكاری م

 سوم برنامه

و مراقبت ژنتیک در طول ی ژنتیک انجام مشاورهشناسایی زوجین ناقل و مشكوک پرخطر از طریق سه راهبرد اصلی شناسایی برنامه،  -

 دوران باروری زوجین تحت مراقبت

 

 

 مراقبت ژنتیک زوج های ناقل تالاسمیی هدف اختصاصی فعالیت ها

 می باشد. فصل دوم دستورالعملفعالیت های این هدف مطابق با فعالیت های مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز مندرج در 

 اجرای برنامه روش

 روند اجرایی غربالگری ناقلی بتا تالاسمی در برنامه
 باشد:تالاسمی به ترتیب زیر میروند اجرایی غربالگری ناقلی بتا 

زوجین متقاضی ثبت ازدواج با در دست برای  : در راهبرد اول برنامه1«واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری»مراجعه زوج به  -

 داشتن معرفی نامه از دفتر ثبت ازدواج و در راهبرد دوم و سوم برنامه بر اساس معرفی نامه پزشک مرکز خدمات جامع سلامت

 CBCپرسش در خصوص ابتلای هر یک از زوجین به بتا تالاسمی ماژور )در فرد مبتلا به بتا تالاسمی ماژور نیاز به انجام آزمایش  -

به پزشک مشاور  CBCدر فرد مقابل انجام شود. چنانچه هر دو مبتلا به تالاسمی ماژور باشند زوج بدون انجام  CBCنیست و 

 ژنتیک ارجاع داده شوند(. 

  سامانه الكترونیک /دفترها در و ثبت نتایج آزمایشبر اساس الگوریتم غربالگری برنامه،  CBCفت نمونه خون و انجام آزمایش دریا -

 ریزی اقدامات بعدی بر اساس نتیجه غربالگری زوج و برنامه تفسیر آزمایش توسط پزشک مشاور ژنتیک -

لازم به ذکر است در مراکزی که پزشک مشاور ژنتیک وجود ندارد، پزشک عمومی آموزش دیده و مسلط به دستورالعمل  نكته:

 تواند نقش پزشک مشاور ژنتیک در این دستورالعمل را ایفا نماید.می

 

 شرح مراحل غربالگری ناقلی بتا تالاسمی
 

 آزمایش : ی اولمرحلهCBC در مرد 

 خدمات سلامت زمان ازدواج صادر گردد. باشد، نیاز به اقدام دیگری نبوده و گواهی ≤ MCH 27و  ≤ MCV 80اگر  -

 شود. در زن انجام CBCباشد، آزمایش   > 27MCHیا   > MCV 80درصورتی که  -

 آزمایش  :ی دوممرحلهCBC در زن 

 ن ازدواج صادر گردد.باشد، نیاز به اقدام دیگری نبوده و گواهی خدمات سلامت زما ≤ MCH 27و  ≤ MCV 80اگر  -

                                                           

 

 1404اصول، ضوابط و استانداردهای شبکه بهداشت و درمان سال  1
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های تكمیلی شامل الكتروفورز هموگلوبین با سیستم بسته و باشد، زوج برای انجام آزمایش > MCH 27یا  > MCV 80اگر -

 شوند.گیری فریتین ارجاع داده اندازه

 (گیری فریتینشامل الكتروفورز هموگلوبین با سیستم بسته و اندازه)های تكمیلی تفسیرنتایج آزمایش: ی سوممرحله 

های تكمیلی شامل آقا و خانم به شرح مراحل قبل، چنانچه گفته شد لازم است آزمایش CBCدر صورت مختل بودن نتایج 

گیری ( و نیز اندازهHb Fو هموگلوبین جنینی ) A2الكتروفورز هموگلوبین با سیستم بسته به منظور بررسی درصد هموگلوبین 

زوج مشكوک »، «زوج ناقل»های تكمیلی، زوج در یكی از سه گروه بر اساس نتایج آزمایش شود.( برای هر دو نفر انجام Frفریتین )

 شود:بندی میبه شرح زیر طبقه« خطرزوج مشكوک کم»و « پرخطر

 باشد.  2HbA ≤3.5در هر دو نفر   :زوج ناقل -

باشد و در  HbF≤3 یا 2HbA<3.5≤3.2در یک نفر یا باشد  HbF≤3 یا 2HbA<3.5≤3.2در دو نفر  :مشكوک پرخطر -

 باشد. MCH<26 یا  MCV<75طرف مقابل

در یک  یا( باشد  MCHو  MCV)صرف نظر از میزان   >3HbFو  2HbA>3.2در هر دو نفر  :خطرزوج مشكوک کم -

 باشد. >3HbFو  2HbA>3.2 و  MCH≤26 و  MCV≤75 نفر 

در یكی یا هر دو ( Frباشد و فریتین )  >3HbFو  2HbA>3.2چنانچه در هر دو نفر در خصوص زوجین کم خطر،  نكته:

خطر باشد، انجام بررسی مجدد پس از آهن درمانی به فرد/ زوج جهت تعیین تكلیف نهایی )مشكوک کم ng/ml30 نفر زیر 

  یا سالم( توصیه شود.

 لی جدول متقاطع طبقه بندی زوجین کم خون بعد از آزمایش های تكمی

 

 مرد

HbA2<3.2 و 
HbF<3 3.2≥2HbA<3.5 

 یا
HbF≥3 

≥3.52HbA 
 

MCV ≥75 
 و

MCH ≥26 

MCV<75 
 یا

MCH<26 

 زن

HbA2<3.2 
 و

HbF<3 

MCV ≥75 
 و

MCH ≥26 

کم مشكوک 

 خطر
 کم خطرمشكوک  کم خطرمشكوک  کم خطرمشكوک 

MCV<75 
 یا

MCH<26 

کم مشكوک 

 خطر

کم مشكوک 

 خطر*
پرخطرمشكوک  مشكوک پرخطر  

3.2≥2HbA<3.5 

 یا
HbF≥3 

کم مشكوک 

 خطر
 مشكوک پرخطر مشكوک پرخطر مشكوک پرخطر

≥3.52HbA 
کم مشكوک 

 خطر
 ناقل مشكوک پرخطر مشكوک پرخطر

 درصد ناقلی ژن بتا تالاسمی در زوج 0.5*مشكوک کم خطر با احتمال 

 نحوه آهن درمانی و تفسیر نتایج آزمایش پس از آن

خصوص چگونگی استفاده از قرص آهن و مدیریت عوارض آن، سه قرص فروسولفات در روز )یا معادل آن پس از توضیح در 

فرد  MCHو MCV شود. چنانچه تكرار  CBCو سپس آزمایش  شودتجویز میبه مدت یک ماه  از سایر ترکیبات آهن(



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

 

67 

 

گرم در دسی لیتر  1(، ولی هموگلوبین فرد تحت درمان حداقل MCH<27یا  MCV<80) تحت درمان اصلاح نشده باشد

بر اساس نتیجه آزمایش  ماه دیگر با تكرار آزمایش در پایان هر ماه قابل تمدید است. 2آهن درمانی تا  افزایش داشته باشد،

CBC شود:  بندی زوج به شرح زیر انجام میبعد از پایان آهن درمانی، طبقه 

 شده باشد.  MCH≥27و  MCV≥80حداقل در یک نفر  زوج سالم: -

 .باشدمانده  MCH<27یا  MCV<80 در هر دو نفر خطر:زوج مشكوک کم -

 نكات: 

نیازی به تكرار الكتروفورز بنابراین تأثیری بر الگوی الكتروفورز ندارد، انجام آهن درمانی  باشد <Hb 8در شرایطی که  -

بندی بر صورت نیاز به تكرار الكتروفورز پس از آهن درمانی وجود دارد و طبقهدرمانی نیست؛ در غیر این پس از آهن

 .اساس الكتروفورز پس از تكمیل آهن درمانی انجام شود

یا  Hb A2≥3.2 < 7اگر در نتیجه الكتروفورز هموگلوبین هر یک از طرفین، الگوی غیرطبیعی الكتروفورز )به غیر از  -

HbF ≥3 است ضمن صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج، زوج به هماتولوژیست ( وجود داشته باشد، لازم

 منتخب برنامه ارجاع داده شود. 

 

 بندی زوجاقدامات بعد از طبقه: مرحله چهارم 

 صدور گواهی خدمات زمان ازدواج: زوج سالم 

 :زوج ناقل و زوج مشكوک پرخطر 

 اظهارتكمیل به همراه تشكیل پرونده ژنتیک و )« مشاوره ژنتیک»، شامل زوج مشكوک پرخطر اقدامات بعدی برای زوجین ناقل و -

 است.« اعلام شروع مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز»و « صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج»، (مرتبط نامه

ایشان، هر دو نفر  در صورتی که هر دو نفر مبتلا به بتا تالاسمی ماژور باشند، فارغ از شرایط اندکس های هماتولوژی :مهم نكته

شوند. اقدام لازم برای این زوجین، مطابق فوق است باشند و زوج در گروه ناقل تالاسمی طبقه بندی میناقل ژن بتا تالاسمی می

درصدی ابتلای جنین ایشان به بتا تالاسمی ماژور، مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز کمكی به فرزندآوری  100اما به دلیل احتمال 

اما لازم است در برای ایشان نیست. « مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز اعلام شروع»ین زوجین نمی کند؛ لذا نیازی به سالم ا

خصوص امكان فرزندآوری سالم از طری روش های کمک باروری )مانند اهداء تخمک یا جنین( در فرایند مشاوره ژنتیک راهنمایی 

 لازم انجام شود.

 

 خطرزوج مشكوک کم: 

صدور »، و (مرتبط نامه اظهارتكمیل به همراه تشكیل پرونده ژنتیک و « )مشاوره ژنتیک»خطر، م بعدی برای زوجین کماقدا -

برای این زوجین  -شامل اعلام مراقبت ژنتیک–است و پس از آن نیاز به اقدام دیگری « گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج

شود که احتمال بروز تالاسمی ماژور در فرزندان خطر توضیح داده مشكوک کملازم است طی مشاوره ژنتیک به زوجین . نیست

 : ها اندک استآن

 HbF < 3و  HbA2< 3.2و   MCH ≥26و  MCV ≥75هایحداقل یكی از دو نفر دارای اندکسدر شرایطی که  -

 .است( درصد0.5زیر )، احتمال ناقل بودن زوج ناچیز باشد

باشد،  HbF<3و  HbA2<3.2و  MCH < 26یا  MCV <75هر دو نفر ایشان  خطری که در در زوج مشكوک کم - -

زوج  1زوج با این شرایط حداکثر  200است بدان معنی که در هر  (درصد)نیم  %0.5احتمال ناقل بودن زوج حداکثر 

شان توصیه خونی مراجعه به هماتولوژیست به ایدر صورت رد فقر آهن برای بررسی بیشتر علت کم. ناقل تالاسمی است

درمانی و بررسی مجدد پس از اتمام باشد آهن  ng/ml30خطری که فریتین در هر کدام کمتر از برای زوج کم. شود

 .دوره درمان و مراجعه به هماتولوژیست در صورت عدم اصلاح کم خونی پس از درمان، توصیه شود

 زوجین مشكوک به اختلال هموگلوبین به جز بتا تالاسمی 

زوجینی که به دلیل وجود الگوی غیرطبیعی در نتیجه الكتروفورز هموگلوبین خانم یا آقا به هماتولوژیست منتخب برنامه  -

، لازم است مورد مراقبت ژنتیک 2PNDارجاع داده شده اند، در صورت بازخورد هماتولوژیست مبنی بر ضرورت انجام 

 پیشگیری از بروز قرار گیرند. 
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زوج ناقل و مشكوک )درخواست همزمان آزمایش تشخیص ژنتیک آلفا تالاسمی برای زوجین تحت مراقبت در این برنامه  -

به منظور رعایت اخلاق پزشكی، صرفا  برای شناسایی موارد در معرض خطر . بایست صورت پذیردنمی( پرخطر بتا تالاسمی

در دارند  HbF<3و   MCH<23برای زوجینی که هر دو  -باشدکه دارای مخاطره جانی برای مادر می–هیدروپس جنین 

 صورت رد ناقلی بتا در آزمایش تشخیص ژنتیک تالاسمی، انجام آزمایش تشخیص ژنتیک آلفا تالاسمی به زوج توصیه شود. 

مشكوک نباید برای زوجین ،  2PNDبه انجام  یقطعگردد تا پیش از اظهارنظر هماتولوژیست مبنی بر نیاز تأکید می

 سایر هموگلوبینوپاتی ها  مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز اعلام گردد. یناقلبه 

 

 

 الگوریتم اجرایی غربالگری ناقلی بتا تالاسمی در زوجین متقاضی ثبت ازدواج )راهبرد اول برنامه(

زن CBCبررسی  

آزمایش های تكمیلی برای هر دو نفر 
لكتروفورز هموگلوبین و فریتین  شامل ا

و طبقه بندی زوج بر اساس جدول متقاطع

مشكوک کم  زوجپرخطر مشكوک زوجتالاسمی ناقل زوج
*خطر

زوج سالم

صدور گواهی  
مشاوره ژنتیک

اعلام مراقبت ژنتیک

صدور گواهی 
مشاوره ژنتیک

MCV 80  وMCH 27

MCV<80 MCH<27 یا 

MCV<80 MCH<27 یا 

مرد CBCبررسی 

/ باشد، انجام بررسی مجدد پس از آهن درمانی به فرد ng/ml30در یكی یا هر دو نفر زیر   Frباشد و   HbF<3و  HbA2<3.2چنانچه در هر دو نفر *
. خطر یا سالم توصیه شودزوج جهت تعیین تكلیف نهایی در یكی از طبقات مشكوک کم

صدور گواهی 

MCV 80 MCH 27 و 
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تالاسمی در زوجین فاقد سابقه غربالگری زمان ازدواج )راهبرد سوم  بتا الگوریتم اجرایی غربالگری ناقلی

 برنامه(

سابقه غربالگری تالاسمی بر اساس خود اظهاری زن  

زوج سالم

MCV 80  وMCH 27

MCV 80 MCH 27 و 

MCV<80 MCH<27 یا 

زن CBCبررسی 

مرد CBCبررسی  

عدم نیاز به بررسی 
یشتر

دارد
ندارد

MCV<80 MCH<27 یا 

ارجاع زود به واحد ازدواج، 
فرزند آوری و باروری سالم

 

 نكات روش اجرای غربالگری
 های تكمیلی صورت پذیرد.بایست پس از انجام آزمایشخون هستند میصدور گواهی ازدواج برای زوجینی که هر دو کم -

، Silent β-thalassemiaصد نیست و برخی موارد نظیر موارد   های ناقل تالاسمی صد درالگوریتم در شناسایی زوج این حساسیت -

 .شودنمیها شناسایی تالاسمی اینترمدیا و برخی انواع هموگلوبینوپاتی

های خطیر برای نظر هماتولوژیست منتخب به منظور پیشگیری از تولد فرزند مبتلا به سایر هموگلوبینوپاتیدر صورتی که طبق  -

بایست پس از انجام مشاوره ژنتیک، شروع مراقبت ژنتیک برای این زوج اعلام وجود دارد، می 2PNDانجام نیاز به زوجی قطعا  

 شود.

 . در این برنامه احراز هویت افراد متقاضی خدمت در زمان پذیرش بر اساس مدارک شناسایی معتبر الزامی است -

-ی پزشک است و در این خصوص آزمایشگاهعهدهقر آهن بر ها و درمان فهای تكمیلی و تفسیر نتایج آزمایشدرخواست آزمایش -

 .ها را بر عهده دارندهای مورد ارجاع در برنامه صرفا  انجام آزمایش

میزان  درصورت پایین بودن. های با شیوع کم یا متوسط تالاسمی، ابتدا نمونه خون از مرد تهیه شده و بررسی گردددر استان -

MCV یاMCH  شودنه خون تهیه شده و آزمایش انجام میدر مرد، از زن نمو . 

های با شیوع متوسط و پایین اقدام باشد، همانند استانهای پرشیوع در مراکزی که تراکم مراجعه کننده پایین میدر استان -

 یا  MCVان زمان از مرد و زن نمونه خون تهیه شده و در صورت پایین بودن میز گردد ولی در مراکز با بار مراجعه بالا هممی

MCH در مرد، نمونه خون زن بررسی گردد. 

با ( فریتین و الكتروفورز به روش بسته)برای انجام آزمایش های تكمیلی ( خصوصی /دولتی)در هر استان حداقل یک آزمایشگاه  -

ها به شهرستاناستعلام از معاونت درمان دانشگاه ها مشخص شود که لازم است شرایط ارسال نمونه از آزمایشگاه غربالگری 

آزمایشگاه معرفی شده توسط معاونت درمان، . ها به صورت غیرحضوری را داشته باشدآزمایشگاه مذکور و اعلام جواب آزمایش

 . های پزشكی را به طور کامل رعایت نموده و سابقه تخلف محرز نداشته باشدباید استانداردهای آزمایشگاه

به عنوان هماتولوژیست منتخب برنامه مشخص شده و در صورت لزوم برای  لوژیستدر هر استان لازم است حداقل یک هماتو -

 .غیرحضوری به ایشان ارجاع گردند/کسب نظر تخصصی، زوجین به صورت حضوری

های موجود را پزشک مشاور ژنتیک بایستی حتی الامكان از ارجاع زوجین به هماتولوژیست منتخب برنامه اجتناب نموده و ابهام -

-ارجاع مستقیم پس از تفسیر آزمایش( با نظر هماتولوژیست منتخب)یرحضوری با ایشان مطرح نماید و در صورت نیاز بصورت غ

 .های تكمیلی صورت گیرد

گیری نهایی درخصوص وضعیت زوج بر عهده پزشک مشاور ژنتیک بوده و هماتولوژیست نظر مشورتی و علمی خود را به تصمیم -

گردد که هماتولوژیست منتخب برنامه فقط نظر علمی تاکید می. نمایدنتیک شهرستان اعلام میصورت مكتوب به پزشک مشاور ژ
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ازدواج بلامانع »خود را در خصوص وضعیت زوج ارجاع شده اعلام نموده و از اعلام نظر درخصوص وضعیت ازدواج زوج مانند 

 .و سایر عبارات مشابه اجتناب نماید« ازدواج مانعی ندارد»یا « است

غیرحضوری برعهده زوج بوده و فقط یک هزینه ویزیت از زوج  /رداخت تعرفه ویزیت هماتولوژیست در موارد مشاوره حضوریپ -

 .اخذ گردد

برای زوجین متقاضی ثبت ازدواج به صورت ادغام یافته در مجموعه خدمات سلامت با توجه به اینكه غربالگری ناقلی تالاسمی  -

ریزی ای برنامهلازم است مجموعه این خدمات به گونهاروری سالم و فرزند آوری اجرا می شود، زمان ازدواج در واحد ازدواج، ب

 . گردد که صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج حداکثر طی دو روز کاری انجام شود

ابلاغی در تمامی دفاتر  گردد، به شرط استفاده از فرمگواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواج که از سوی واحد ازدواج صادر می -

 .باشدثبت ازدواج قابل پذیرش می

ها، بیش از یک سال به واحد ازدواج مراجعه ننماید در صورت مراجعه مجدد درصورتی که زوجی بعد از مراجعه و انجام آزمایش -

 .به عنوان زوج جدید پذیرش شود

 

دوی ایشان امكان حضور در واحد شرایط انجام غربالگری ناقلی تالاسمی برای زوجینی که یكی یا هر 

 ازدواج را ندارند 
های قانونی، امكان حضور در صورتی که یكی یا هر دوی طرفین متقاضی ثبت ازدواج به دلیل عدم حضور در کشور، زندان یا سایر محدودیت 

 را ندارند به شرح زیر اقدام شود:واحد ازدواج، باروری سالم و فرزندآوری در 

 زوجین )مرد یا زن( در واحد ازدواج حضور دارد، غربالگری ناقلی تالاسمی با شروع فرایند از فرد حاضر انجام شود: اگر یكی از -الف

در صورتی که فرد حاضر بر اساس نقطه برش تعیین شده کم خونی نداشته باشد زوج از نظر ناقلی بتا تالاسمی در گروه زوج   -

 . یاز به اقدامی نیستشود و پس از صدور گواهی نسالم طبقه بندی 

  HbF≥3یا  Hb A2≥3.2 در صورتی که فرد حاضر بر اساس نقطه برش تعیین شده کم خونی داشته باشد و در آزمایش تكمیلی -

باشد زوج به عنوان زوج مشكوک پر خطر طبقه بندی شده و تحت مراقبت ژنتیک قرار گیرد )از طریق شبكه بهداشت محل 

 سكونت فرد حاضر(

  HbF<3یا  Hb A2<3.2در صورتی که فرد حاضر بر اساس نقطه برش تعیین شده کم خونی داشته باشد و در آزمایش تكمیلی  -

های و درمان با آهن نیاز نداشته یا با درمان اصلاح نشود تعیین تكلیف و صدور گواهی برای زوج نیازمند بررسی نتایج آزمایش باشد

 . فرد غایب استسفارت یا کنسول گری، آزمایشگاه زندان و ... ( در مورد تأیید مرجع قانونی مرتبط )

مورد تأیید های در خصوص زوجی که هر دو نفر امكان حضور در واحد ازدواج را ندارند، تعیین تكلیف زوج نیازمند بررسی آزمایش -ب

بایست در گواهی صادر شده لزوم مراجعه به  هر دو نفر است )چنانچه زوج مشكوک پر خطر یا ناقل باشند میمرجع قانونی مرتبط در 

پزشک مشاور ژنتیک قبل از اقدام به بارداری و اعلام نشانی محل سكونت در صورت اقامت در کشور درج گردد و نیازی به اعلام مراقبت 

 تا آن زمان نیست(.

 

های غربالگری و تكمیلی شامل نسخه اصل آزمایش مورد تأیید مرجع قانونی در خصوص افرادی که در کشور حضور ندارندهای نتایج آزمایش

ممهور به مهر سفارت/کنسولگری کشور محل سكونت یا نسخه الكترونیكی دارای مهر/کد تأیید سفارت/کنسولگری بارگذاری شده در سامانه 

های غربالگری و تكمیلی ممهور باشد. مدارک مورد قبول در خصوص افراد زندانی، نسخه اصل نتایج آزمایشمیخک وزارت امور خارجه می

 باشد. به مهر آزمایشگاه مرتبط با زندان و نامه مؤید هویت فرد از سوی زندان می

 مشاوره ژنتیک، تشخیص ژنتیک و مراقبت ژنتیک زوجین ناقل و مشكوک پرخطر تالاسمی
ماژور مطابق با شرح و نحوه اجرای این راهبردها  مراقبت ژنتیک در برنامه پیشگیری از بروز بتا تالاسمی مشاوره ژنتیک، تشخیص ژنتیک و

 است.  فصل دوم این دستورالعملدر 
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 اطلاع رسانی و آموزش عمومی و اختصاصی برنامه 
های اختصاصی انجام شود. فعالیت های مرتبط با آموزش فصل دوم دستورالعملآموزش سواد سلامت ژنتیک بر اساس موازین مندرج در 

 های اهداف اختصاصی در همین دستورالعمل ذکر شده است.ه، ذیل بخش فعالیتهای هدف برنامگروه

 

 ساختار اجرایی و شرح وظایف 
نظام سلامت شامل واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری، آزمایشگاه  1ساختار اجرایی برنامه پیشگیری از بتا تالاسمی ماژور در سطح  

شهرستان و پایگاه سلامت/ خانه بهداشت مرکز جامع سلامت  محل سكونت زوجین است. در سطح تعیین شده برای غربالگری تالاسمی در 

این ساختار شامل هماتولوژیست منتخب، آزمایشگاه های تشخیص ژنتیک مراکز جامع درمانی تالاسمی می باشد. وظایف اختصاصی  3و  2

 این برنامه برای کارکنان مرتبط در این ساختار به شرح زیر است:

 آزمایشگاه غربالگری تالاسمی 
این آزمایشگاه بر اساس اصول و ضوابط شبكه های بهداشت و درمان و بار عایت تسهیل دسترسی با واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند 

 آوری توسط شبكه بهداشت شهرستان تعیین می شود.

 /CBC کننده به آزمایشگاه در دفتر ثبتازدواج مراجعههای تالاسمی تمام متقاضیان ثبت مشخصات و نتایج آزمایشپذیرش،  -

 سامانه های مرتبط

 مراجعینبرای  غربالگری ناقلی تالاسمی انجام آزمایش -

واحد مشاوره ازدواج )جواب آزمایشگاه به کارشناس غربالگری های ژنتیک  کارکنان های زوجین توسطتحویل نتایج آزمایش -

 در اختیار زوج قرارداده شود( آزمایش ها نمی بایست به طور مستقیم

 های تالاسمی انجام اقدامات لازم در راستای کنترل کیفی آزمایش -

 های مدیریتی ها و نامهها، دستورالعملها، جزوهبایگانی و نگهداری تمام کتاب -

 سال 30به مدت  یا فایل الكترونیک آن داوطلبین ازدواج  CBC بایگانی و نگهداری دفتر ثبت -

استان /شهرستان اه تعیین شده از سوی مرکز بهداشتسال نمونه های لازم برای انجام آزمایش های تكمیلی به آزمایشگتهیه و ار -

  با درخواست پزشک تیم مشاوره ژنتیک

و ارسال به آزمایشگاه ژنتیک به منظور ( تعیین موتاسیون)  PNDی اولهای مرحلهجهت انجام آزمایش *های لازمتهیه نمونه -

 های ژنتیکاز ارجاع افراد به آزمایشگاهاجتناب 

تهیه نموده و جهت موازین مندرج در استانداردهای نظام امن و ایمن انتقال نمونه ی لازم را برحسب باید نمونه آزمایشگاه *

بررسی ژنتیک به آزمایشگاه تشخیص ژنتیک عضو شبكه کشوری تشخیص ژنتیک  /PNDارجاع برای همراه فرم آزمایش به

 .نمایدارسال سمی تالا

 :یآور فرزند و سالم یبارور ازدواج واحد

 های ژنتیک کارشناس غربالگری
 ثبت اطلاعات زوجین متقاضی ثبت ازدواج در دفتر نتایج غربالگری ناقلی تالاسمی یا سامانه الكترونیک سلامت -

 غربالگری ناقلی تالاسمیتكمیل و ارسال فرم های آماری برنامه در قالب فرم گزارش سه ماهانه نتایج  -
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خدمات  شده از استراتژی سوم به مرکز  مشكوک پرخطر ارجاع /های ناقلی بیش از سه ماه در زوجاعلام موارد عدم مراجعه -

 محل سكونت  جامع سلامت

شده در قالب های ارجاعمناسب درخصوص وضعیت نهایی زوجتایید شده توسط پزشک مشاور ژنتیک خوراند پس ارسال -

 تراتژی سوم به مرکز ارجاع دهندهاس

صورت نیاز ندارد ولی در استراتژی سوم پیگیری به اول به پیگیری توسط مرکز بهداشت شهرستانمراجعه در استراتژی  نكته: عدم

شود و در صورت میانجامی اداری و با مشارکت مرکز خدمات جامع سلامت ارجاع دهنده به صورت ماهیانه تا سه ماه تلفنی و یا مكاتبه

 عدم مراجعه به عنوان عدم مراجعه ثبت می گردد.

 سامانه های سلامت /دفتر ثبت مشخصات زوجیندر  زوجین کم خونثبت مشخصات  -

ی زوج ناقل بایگانی شود، یک نسخه در پروندهمیاین فرم در دو نسخه تهیه)تكمیل و ارسال فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک  -

 .(شودمیاصلی به مرکز بهداشت شهرستان ارسالی و نسخه

سال  /فصل /پرونده مشاور ژنتیک بر اساس شماره ردیف در دفتر ثبت زوجین کم خون)تشكیل و بایگانی پرونده مشاوره ژنتیک  -

 .(می باشد 1404شماره اولین زوج کم خونه مراجعه کننده در پاییز سال  1404-3-01: مثال. مراجعه شماره گذاری شود

 سال 30به مدت  ثبت استراتژی و پرونده های مشاوره ژنتیکبایگانی و نگهداری دفتر  -

  مربوطههای ها و نامهها، دستورالعمله، جزوهانگهداری و بایگانی تمام کتاب -

 پزشک مشاور ژنتیک 
 و تفسیر استراتژی سوم و درخواستشده در قالب های ارجاعهای متقاضی ازدواج و زوجهای تالاسمی در زوجتفسیر آزمایش -

 های تكمیلیآزمایش

  در موارد لزومخونی فقر آهن درمان کم -

 موارد لزوم مشورت با هماتولوژیست منتخب برنامه در  -

صدور گواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواج پس از پایان تمامی مراحل الگوریتم غربالگری تالاسمی و انجام سایر بررسی  -

  دواجهای زمان از

و تعیین میزان  PNDمشكوک پرخطر، با ضرب مهر بر روی فرم ارجاع  /های ناقل ی زوجتعیین برخورداری از تسهیلات ویژه  -

 ( در صورت انجام مشاوره ژنتیک اختصاصی بتا تالاسمی ماژور)برخورداری از تسهیلات بر اساس شرایط زوج 

 1ثبت اقدامات در سامانه های سطح  -

 دفاتر و تایید آمار و گزارش های تكمیل شده و پیگیری ارسال گزارشاتنظارت بر ثبت  -

 پایگاه سلامت/ خانه بهداشت

 پزشک و مراقب سلامت/ بهورز
آموزان دبیرستان؛ سردفترداران ازدواج شامل دانش)هدف های کید بر آموزش گروهأسطح آگاهی عموم مردم با ت یآموزش و ارتقا -

 (های درمعرض خطرعنوان زوجشده از هر سه استراتژی بههای ناقل شناساییموفقیت برنامه؛ زوجعنوان عوامل مؤثر در به

اطلاع رسانی در خصوص اهمیت غربالگری تالاسمی و لزوم انجام این غربالگری توسط متقاضیان ازدواج قبل از هر اقدام دیگر و  -

 زدواجمرکز جامع خدمات سلامت ارائه دهنده خدمات زمان انقش معرفی 

 (.ی علمیههای دارای حوزهسردفترداران، عاقدان محلی و آموزش طلاب در شهرستان)آموزش عوامل مؤثر بر موفقیت برنامه  -

بیماران مبتلا به  ثبت( پزشک مشاور ژنتیک... )ارجاع والدین بیماران تالاسمی تازه شناسایی شده به واحد مشاوره ازدواج و  -

 پرونده خانوار /پرونده الكترونیک سلامتدر تازه شناسایی شده تالاسمی ماژور 

های شناسایی و ارجاع زوجین فاقد سابقه غربالگری تالاسمی به واحد ازدواج با استفاده از سایر برنامه های سلامت مثل مراقبت -

 بارداری و یا اجرای پویش های سالیانه  /پیش از بارداری

 مراقبت تالاسمی در مرکز طبق تعریف مراقبت ژنتیک در برنامه انجام مراقبت ژنتیک زوجین تحت  -
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 ارسال آمار مراقبت ژنتیک به مرکز خدمات جامع سلامت -

 منتخب آزمایش های تكمیلی  آزمایشگاه
 یغربالگر شگاهیآزما از شده ارجاع نیزوج یبرا( نیتیفر سطح سنجش و بسته ستمیس باالكتروفورز ) یلیتكم یها شیآزما انجام -

 شانیا یارسال نمونه ای

 غربالگری آزمایشگاهبه  شانینمونه ا ایزوج  رشیبعد از پذ روز کاری 3 حداکثر تا  یلیتكم یها شیپاسخ آزما ارسال -

 مرکز جامع درمان بیماران تالاسمی در دانشگاه
 اعلام موارد جدید بروز بتا تالاسمی ماژور به صورت سه ماهانه به معاونت بهداشت دانشگاه در قالب فرم اعلام موارد بروز  -

 برنامه خون شناسی منتخب فوق تخصص
 پذیرش موارد ارجاع شده از پزشک مشاور ژنتیک جهت اعلام نظر مشورتی  -

تمام موارد ارجاع براساس فرم درخواست نظریه مشورتی به مشاوره  اعلام نظر مشورتی نهایی در خصوص وضعیت زوجین برای -

 ژنتیک

 ارائه مشاوره غیرحضوری به پزشک مشاور ژنتیک در مواقع لزوم -

 ارائه پسخوراند موارد ارجاعی از سوی پزشک مشاور ژنتیک -

 های ژنتیکهای شورای دانشگاهی پیشگیری از بیماریشرکت مستمر در جلسه -

 های آموزشیبرنامهمشارکت در اجرای  -

 های توجیهی دانشگاهی های علمی  کشوری و جلسهشرکت در گردهمایی -

 
 

 خلاصه اقدامات برای زوجین طبقه بندی شده در غربالگری ناقلی بتا تالاسمی
 طبقه بندی

 اقدامات لازم تعریف زوج

 در حداقل یک نفر ≤ MCH 27و  ≤ MCV 80 زوج سالم
زمان ازدواج در صورت درخواست * صدور گواهی خدمات سلامت 

 زوج

زوج 

مشكوک 

 کم خطر

)صرف نظر از میزان  HbF<3 و  HbA2<3.2در هر دو نفر 

MCV  وMCH  ) 

 یا 

و   HbA2<3.2و  MCH ≥26و  MCV ≥75در یک نفر 

HbF<3  

 

دفتر ثبت مشخصات * ثبت مشخصات زوج و نتایج آزمایش ها در 

 یتالاسم  یکم خون در غربالگر نیزوج

مشاوره ژنتیک و توصیه به مراجعه به هماتولوژیست برای  * 

 بررسی علت کم خونی

* صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج در صورت درخواست 

 زوج

* توصیه به درمان کم خونی فقر آهن در صورت نیاز پیش از 

 مراجعه به هماتولوژیست

زوج 

مشكوک 

 پرخطر

 Hb F≥3یا  HbA2≥3.2<3.5در دو نفر 

 یا

و طرف مقابل   Hb F≥3یا  HbA2≥3.2<3.5 یک نفر

MCV<75   یاMCH<26  

دفتر ثبت مشخصات * ثبت مشخصات زوج و نتایج آزمایش ها در 

 یتالاسم  یکم خون در غربالگر نیزوج

 * مشاوره ژنتیک

* صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج در صورت درخواست 

 زوج

ژنتیک جهت معرفی زوج به * تكمیل فرم اعلام وضعیت مراقبت 

 مرکز بهداشت و تیم مراقبت در صورت صدور گواهی

زوج ناقل 

 تالاسمی
3.5 HbA2 ≥ در هر دو 
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  برنامه هایشاخص
 نحوه محاسبه عنوان شاخص راهبرد

 شناسایی
درصد شناسایی زوج 

 ناقل/مشكوک پرخطر

تعداد کل زوجین ناقل تالاسمی/مشكوک پر خطر شناسایی شده به تعداد کل 

زوجین متقاضی ثبت ازدواج مراجعه کننده به مراکز خدمات سلامت زمان ازدواج 

 *100  

 مشاوره ژنتیک

درصد پوشش مشاوره ژنتیک 

زوجین غربالگری مثبت 

 تالاسمی

تالاسمی( که مشاوره تعداد کل زوجین غربالگری مثبت )ناقل / مشكوک پرخطر 

ژنتیک تالاسمی را دریافت کرده اند به تعداد کل زوجین غربالگری مثبت )ناقل / 

 100مشكوک پرخطر تالاسمی( * 

 مراقبت ژنتیک
پوشش آزمایش تشخیص 

 (1PNDژنتیک مرحله اول )

تعداد زوجین تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی که آزمایش تشخیص ژنتیک مرحله 

ایشان انجام شده به کل زوجین تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی ( برای 1PNDاول )

 *100 

 مراقبت ژنتیک
پوشش آزمایش تشخیص 

 (2PNDژنتیک مرحله دوم )

تعداد مادران باردار تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی که آزمایش تشخیص ژنتیک 

( برای ایشان انجام شده است به کل مادران باردار تحت 2PNDمرحله دوم)

 100ژنتیک تالاسمی * مراقبت 

 مراقبت ژنتیک
درصد سقط قانونی جنین مبتلا 

 بر اساس درخواست والدین

تعداد جنین مبتلا به بتا تالاسمی ماژور که بر اساس حكم قاضی و مجوز پزشكی 

قانونی سقط شده اند به کل مادران باردار تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی دارای 

 100( * 2PNDرحله دوم )نتیجه مثبت آزمایش تشخیص ژنتیک م

 پیامد

میزان بروز بتا تالاسمی ماژور در 

 ده هزار تولد زنده

تعداد نوزاد مبتلا به بتا تالاسمی ماژور متولد شده به تعداد کل موالید زنده * 

10،000 

میزان پیشگیری از بروز بتا 

تالاسمی ماژور در ده هزار تولد 

 زنده

که بنابر درخواست والدین سقط قانونی شده اند تعداد جنین مبتلا به بتا تالاسمی 

 10،000به تعداد کل موالید زنده * 

میزان فرزندآوری سالم زوجین 

تحت مراقبت تالاسمی در ده 

 هزار تولد زنده

تعداد نوزاد سالم متولد شده از بارداری های زنان تحت مراقبت تالاسمی به تعداد 

 10،000کل موالید زنده * 

 

 دفاتر و فرم های اختصاصی فهرست 
باشند فرم های اختصاصی برنامه پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور که مربوط به فرایند اختصاصی شناسایی و ارجاع تشخیص ژنتیک می 

 باشد:به شرح زیر می

 نتایج ثبت دفترCBC  ازدواج متقاضیان در 

 تالاسمی  غربالگری در خون کم زوجین مشخصات ثبت دفتر 

 تالاسمی غربالگری گزارش فرم 

 ژنتیک تشخیص ارجاع فرم (PND) تالاسمی ژنتیک بررسی اختصاصی فرم 

 ازدواج هنگام سلامت خدمات انجام گواهی و نامه معرفی 

 

 های اختصاصی غربالگری ژنتیكی زمان ازدواج، در ادامه آمده است.فرم های فوق در تجمیع با فرم
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 مبانی و کلیات

 مقدمه

وجود سابقه خانوادگی ابتلا به یک بیماری ارثی مشخص یا تكرار یک بیماری نامشخص مشكوک به ارثی بودن )وجود حداقل دو 

بیمار مبتلا یا ناقلین یک بیماری ارثی  اولیه بیمار مبتلا به یک بیماری مشابه از زمان کودکی( درخویشاوندان منبع شناسایی

است. شناسایی موارد نیازمند خدمات ژنتیک در بیماری های نادر ارثی/ ژنتیكی که دارای پراکندگی در جمعیت هستند و راهكار 

 شناسایی اختصاصی برای آن ها قابل اجرا نیست، هدف اجرای این غربالگری هستند.

مبتنی بر آزمایش در  ناقلین زمان ازدواج در خصوص بیماری های دارای غربالگری اختصاصی غربالگری ژنتیکلازم به ذکر است 

 زمان ازدواج )مانند تالاسمی(، کاربرد ندارد. 

زمان ازدواج در خصوص بیماری هایی که دارای غربالگری اختصاصی در زمان نوزادی  غربالگری ژنتیکهمچنین یادآور می شود 

خشی مداخله اختصاصی را افزایش مكی راهبرد پیشگیری از بروز این بیماری ها عمل می کند و اثربهستند به عنوان بازوی ک

 دهد.می

 در زمان ازدواج غربالگری ژنتیکآشنایی با بیماری های ارثی هدف 
 زمان ازدواج هستند:  غربالگری ژنتیکهای ارثی دارای همه معیارهای زیر باشند، هدف بیماری

  پرسشنامه با ابزارقابل شناسایی در زمان ازدواج 

 صعب العلاج یا لاعلاج بودن بیماری در زمان کودکی 

 فراهم بودن تشخیص ژنتیک قطعی در کشور() واجد مداخله پیشگیری ژنتیک پیش از تولد 

 قابل شناسایی هستند: زمان ازدواج غربالگری ژنتیکزیر در  رثیا ماریابتلا به ببنابر معیارهای فوق، افراد در معرض 

 گروه بیماری و نام بیماری قابل شناسایی حیطه کلی 

 بدون هیچ عامل خطر ژنتیک دیگر  ازدواج خانوادگی-1

 همراه حداقل یک عامل خطر ژنتیک دیگر

 سیكل سل خونی ارثی بیماری ارثی شناخته شده-2

 سایر هموگلوبینوپاتی ها به جز تالاسمی ماژور

 هموفیلی  دهنده ارثیخون ریزی 

 SMA -بكر -دوشن عضلانی –عصبی 

 فنیل کتونوری، گالاکتوزمی و غیره متابولیک ارثی

 - نقص ایمنی ارثی

 سایر بیماری های ارثی که زوجین نام آن ها را ذکر نمایند.

بیماری ناشناخته مشكوک به -3

 ارثی بودن 

یكی  3مشابه با شروع از زمان کودکی در خویشاوندان تا درجه تكرار بیماری )وجود حداقل دو مورد بیمار( 

  2یا هر دوی زوجین

مبتنی بر آزمایش خون برای بیماری تالاسمی ماژور در کشور، این بیماری در گروه بیماری های مورد ناقلین به دلیل وجود غربالگری اختصاصی  1

 ارد.زمان ازدواج قرار ند غربالگری ژنتیکجستجو در پرسشنامه 

های ناتوانی ذهنی منظور وجود علائم و نشانه های مربوط به ارثی بودن یكی از گروه بیماری های مذکور در دسته دوم جدول حاضر، با علائم و نشانه 2

به دلیل وجود غربالگری  -نشانه بیماری تالاسمی –یا ناتوانی حرکتی یا اختلال در تكامل است. )تكرار وجود بیمار دریافت کننده تزریق خون مكرر 

یكی از زوجین مورد در اختصاصی تالاسمی برای زوجین، در این سوال مد نظر نیست.(. یكی از موارد از دو مورد تكرار بیماری در خانواده، می تواند 

 بررسی باشد.
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 اهداف

 هدف کلی

 لاعلاج دوران کودکیارثی صعب العلاج و  یهایماریاز بروز ب یریشگیپ

 اهداف اختصاصی

 (به جز بتا تالاسمی ماژور دارای غربالگری اختصاصی) ی ارثیها ینوپاتیپیشگیری از بروز هموگلوب -

 یارث کیمتابول یهایماریب پیشگیری از بروز -

 یدهنده ارث یزیخون ر یها یماریب پیشگیری از بروز -

 یارث یعضلان-یعصب یها یماریب پیشگیری از بروز -

 1ی ارث ییناشنوا پیشگیری از بروز -

 یارث یینایناب پیشگیری از بروز -

 پیشگیری از بروز نقص ایمنی ارثی -

 خانواده یناشناخته برا یارث یها یماریب پیشگیری از بروز -

 علاج دوران کودکیبیماری های ارثی صعب العلاج و لاپیشگیری از بروز سایر  -

 

 نكته:

 تاکید می گردد: 

ها زمان ارثی ندارند و درگاه غربالگری آنبه علت اینكه غالباً حالت ( مانند سندرم داون)اختلالات کروموزومی  -

 .زمان ازدواج نیستند غربالگری ژنتیکبارداری است جزء بیماری های هدف 

( زودرس فامیلیهای عروق کرونر های ارثی یا بیماریمانند سرطان)دوران بزرگسالی  خانوادگی/بیماری های ارثی -

 .زمان ازدواج نیستند غربالگری ژنتیکبه هیچ عنوان هدف 

 

 اجرا شرح
ی تالاسمی در واحد ازدواج، غربالگری ژنتیک زمان ازدواج در بستر مشترک خدمات سلامت زمان ازدواج و به صورت تلفیقی با غربالگری ناقل

 زمان ازدواج به شرح زیر است: غربالگری ژنتیکشود. گام های اجرای آوری و باروری سالم اجرا میفرزند

مراجعه زوجین متقاضی ثبت ازدواج به مراکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواج با در دست داشتن معرفی نامه  -

 از دفتر ثبت ازدواج

 و ارائه محتوای آموزشی غربالگری  پذیرش در واحد ازدواج، فرزند آوری و باروری سالم -

 زمان ازدواج توسط کارشناس برنامه های ژنتیک از طریق مصاحبه فعال با زوج غربالگری ژنتیکتكمیل پرسشنامه  -

زمان ازدواج زوجین غربال منفی بدون حضور زوجین و تایید نتیجه نهایی غربالگری توسط  غربالگری ژنتیکبررسی پرسشنامه  -

 پزشک

 وجین مثبت غربالگری با حضور زوجین تعیین نتیجه نهایی زمان ازدواج ز غربالگری ژنتیکبررسی پرسشنامه  -

 انجام مشاوره ژنتیک برای زوجین مثبت غربالگری در بازه زمانی قبل از ازدواج تا پیش از اقدام به بارداری  توصیه به -

 

                                                           

 

ابتلای فرزند آتی به زوجین متقاضی ازدواج به منظور کمک در تصمیم گیری آگاهانه ازدواج و برخورداری از امكانات  احتمالامكان اطلاع رسانی در مورد  1

 در صورت ازدواج.اهمیت غربالگری شنوایی نوزاد ، دریافت تخمک اهدایی و ...  PGDفرزندآوری سالم نظیر 
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  نكته:

 غربالگری ندارند، انجام های سلامت زمان ازدواج در کشور حضور در خصوص زوجینی که هر دوی ایشان در زمان انجام بررسی

زمان ازدواج الزامی نیست و گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج بدون انجام این غربالگری و با قید عدم حضور زوج در  ژنتیک

 .شودکشور صادر 

 غربالگری های سلامت زمان ازدواج در کشور حضور ندارند، انجام در خصوص زوجینی که یكی از ایشان در زمان انجام بررسی

زمان ازدواج با فردی که حضور دارد انجام شده و و گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج با قید عدم حضور یكی از زوجین  ژنتیک

 .شوددر کشور صادر 

 

 مراحل انجام غربالگری

ود. به این منظور لازم است ارائه حفظ آرامش زوجین و بدون ایجاد اضطراب و نگرانی برای ایشان انجام ش بایست با رعایتمیاین غربالگری 

دهندگان خدمت آموزش های لازم در خصوص نحوه اجرای برنامه را از طریق شرکت در برنامه های آموزشی مرتبط دریافت نموده و بر 

دای تكمیل نحوه انجام مصاحبه فعال و ارائه اطلاعات مورد پرسش زوجین تسلط داشته باشند به صورتی که زوجین از موارد زیر در ابت

 پرسشنامه مطلع باشند:

  صدور این گواهی نمی شود. ریتاخ یاخدمات سلامت زمان ازدواج  یصدور گواهمانع  مثبت در پرسشنامه غربالگری،وجود موارد  -

 یهایماریبه ب آتی زوجفرزندان  یبودن احتمال ابتلا ینشان دهنده قطع مثبت در پرسشنامه غربالگری،وجود موارد  نیهمچن -

 دهد.یرا نشان می از اقدام به باردار شیتا پ شتریب یهایبه بررس ازین و تنها ستین یارث

 

 :توسط کارشناس برنامه های ژنتیک غربالگری ژنتیک زمان ازدواج الف( تكمیل پرسشنامه

غربالگری زوجین به روش مصاحبه فعال بر های زمان ازدواج و ارائه متن آموزشی غربالگری ژنتیک زمان ازدواج به زوج، بعد از انجام آموزش

شود. پرسشنامه تكمیل شده واجد امضاء و اثر انگشت های ژنتیک واحد انجام میالگری ژنتیک توسط کارشناس برنامهاساس پرسشنامه غرب

  پزشک واحد ارسال شود.زوجین و نام و نام خانوادگی کارشناس می بایست همراه با نتایج آزمایش غربالگری تالاسمی برای تأیید برای 

 :از طریق بررسی پرسشنامه توسط پزشک تأیید غربالگری ژنتیک زمان ازدواجب( 

( در صورتی که پرسشنامه تكمیل شده توسط مراقب سلامت هیچ پاسخ مثبتی نداشته باشد، همان پرسشنامه توسط پزشک مهر و 1-ب

 شود. یل میبه زوجین تحو غربالگری ژنتیکامضا شده و به عنوان مستند 

( چنانچه پاسخ به یكی از سوالات پرسشنامه غربالگری مثبت باشد، پزشک مرکز/ پزشک مشاور ژنتیک مثبت بودن مورد مثبت در 2-ب

نماید. جدول سوالات تكمیلی پرسشنامه را با حضور زوجین از طریق طرح سوالات تكمیلی منطبق با پرسشنامه تأیید غربالگری بررسی می

 باشد:ورد مثبت ذکر شده تا حد امكان میغربالگری توسط پزشک به منظور رد اکتسابی بودن متأیید 

 در صورت تأیید احتمال ارثی بودن مورد مثبت توسط پزشک، توصیه به انجام  مشاوره ژنتیک برای بررسی بیشتر انجام شود.  -

 ی است. در صورت رد احتمال ارثی بودن بیماری نتیجه نهایی غربالگری منف -

 به زوجین تحویل داده شود. غربالگری ژنتیکپرسشنامه های تكمیل شده می بایست بعد از مهر و امضا پزشک مرکز، به عنوان مستند 

 

 :غربالگری ژنتیکپرسشنامه  لیتكم جلسه در نیزوج ییراهنما تیفیک خصوص در مهم اریبس نكات

ای و اطمینان نحوه پاسخگویی به سوالات پرسشنامه به نحوی کاملا حرفهبسیار مهم است که آموزش و راهنمایی زوجین در خصوص  -

 .بخش به انجام رسد تا بدون ایجاد اضطراب و نگرانی بی مورد به زوج، پرسشنامه تكمیل شود

 ها به هیچ عنوانسی مقدماتی است و مثبت بودن پاسخضروری است به زوجین توضیح داده شود که این پرسشنامه تنها یک برر -

 . های بیشتر و به موقع استدهنده نیاز به بررسیدیدی برای ازدواج نبوده فقط نشاننشان دهنده وجود ته
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با توجه به اینكه این مدرک ) باید به زوجین تاکید شود که پرسشنامه اطلاعات پزشكی ایشان است و باید در حفظ آن کوشا  باشند -

غربالگری ثبت نتایج »یافت پرسشنامه را با امضاء و ثبت اثر انگشت در دفتر شود ضروریست زوجین درمیداده به زوجین تحویل 

 .(تأیید نمایند« هنگام ازدواج ژنتیک

 .مربوطه عمل شوداختصاصی  برنامهبایست طبق در خصوص بررسی نتایج آزمایش غربالگری ناقلی تالاسمی می -

با توجه به زمانبر بودن تعیین نتیجه مشاوره ژنتیک، صدور گواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواج به هیچ وجه منوط به انجام  -

گیری در خصوص زمان مراجعه به پزشک مشاور ژنتیک قبل از تصمیم غربالگری ژنتیکمشاوره ژنتیک نمی باشد و زوجین مثبت 

 . باشندپیش از اقدام به بارداری مخیر میتا برای ازدواج یا بعد از ثبت ازدواج 

 

 شرح وظایف
هنگام ازدواج علاوه بر وظایف  غربالگری ژنتیکژنتیک و پزشک مشاور ژنتیک در برنامه های وظایف اختصاصی کارشناس برنامه -

 عمومی در برنامه، شامل موارد زیر است:

 های ژنتیک:کارشناس برنامه

 پرسشنامه غربالگری ژنتیک با زوجینانجام مصاحبه فعال بر اساس  -

 ارجاع زوجین دارای نتیجه مثبت غربالگری به پزشک برای تایید غربالگری -

 پزشک مشاور ژنتیک:

 تایید انجام غربالگری ژنتیک برای موارد منفی غربالگری ژنتیک -

 برای موارد مثبت غربالگری ژنتیک غربالگری ژنتیکتكمیل پرسشنامه تأیید  -

 اجعه زوجین تایید غربالگری شده متقاضی دریافت خدمت مشاوره ژنتیک برای انجام مشاوره ژنتیکبرنامه ریزی مر -

 پزشک مرکز )در مراکزی که پزشک مشاور ژنتیک حضور ندارد(:

 تایید انجام غربالگری ژنتیک برای موارد منفی غربالگری  -

 برای موارد مثبت غربالگری غربالگری ژنتیکتكمیل پرسشنامه تأیید  -

 جاع زوجین تایید غربالگری شده متقاضی دریافت خدمت مشاوره ژنتیک به پزشک مشاوره ژنتیک ار -
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 در زمان ازدواج غربالگری ژنتیکالگوریتم  

 

 

 زمان ازدواج توسط پزشک: غربالگری ژنتیکجدول شرح نحوه انجام تأیید 

زمان ازدواج در مرحله اول غربالگری )تكمیل پرسشنامه توسط  غربالگری ژنتیکدر صورت مثبت بودن هر یک از سوالات پرسشنامه 

های( مربوطه را بر اساس معیارهای جدول زیر بررسی و در کارشناس(، پزشک مرکز/ پزشک مشاور ژنتیک باید مثبت بودن سوال )سوال

نیازی به بررسی همه سوالات نتیک را انتخاب نماید. پایان یكی از دو گزینه نهایی زوج مبنی بر نیاز به مشاوره ژنتیک و عدم نیاز به مشاوره ژ

 پرسشنامه نبوده و فقط مورد مثبت در پرسشنامه تكمیل شده توسط کارشناس نیاز به بررسی توسط پزشک دارد.

 توصیه می شود.« راهنمای پزشک در ارزیابی ژنتیكی گروه های سنی»مطالعه به منظور آشنایی بیشتر با معیارهای نیاز به مشاوره ژنتیک 
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 راهنما سوال

خانوادگی نزدیک، ازدواج فرزندان و نوه های عمه، عمو، خاله یا دایی با یكدیگر است. در  منظور از ازدواج آیا آقا و خانم با یكدیگر نسبت خانوادگی نزدیک دارند؟  -1

 صورت وجود نسبت خانوادگی نزدیک بین زوجین، یكی از گزینه های زیر در فرم درج شود:

  فرزندان عمه، عمو، خاله یا دایی 

  فرزند عمه، عمو، خاله یا دایی 

 نوه های عمه، عمو، خاله یا دایی 

آیا در خانواده و خویشاوندان هرکدام از شما )آقا و خانم(  -2

( بیماری تشخیص داده شده ای وجود داشته یا 3)تا درجه 

دارد که از زمان کودکی آغاز شده باشد و پزشک گفته باشد 

 ارثی یا ژنتیكی است؟ 

دانش پزشكی پرسش پزشک باید اظهار وجود بیماری ارثی  شناخته شده مذکور توسط زوجین را بر اساس 

 درباره علایم و نشانه های بیماری خود تایید نماید.

 مثال پرسش های قابل بررسی در خصوص بیماری های ارثی شناخته شده شایع کشور به شرح زیر است:

 و « خود به خودی بودن خون ریزی خصوصا  در عضلات و مفاصل»سوال در خصوص بر : هموفیلی

 «زشكی قطع نمی شودخون ریزی که بدون مداخله پ»

  پیشرونده بودن و شروع اختلال عملكردی از کودکی: بكر /سندرم دوشن 

 دردهای شدید داخلی به ویژه در استخوان: سیكل سل 

 مصرف شیر مخصوص رژیمی، عدم امكان استفاده از غذای سفره: بیماری های متابولیک ارثی 

 SMA: اختلال حرکتی پیشرونده 

 نكته مهم: 

شدن نام بیماری ارثی نادری که بررسی و تایید آن نیاز به دانش تخصصی مشاوره ژنتیک دارد، در صورت ذکر 

 پزشک تاییدگر غربالگری می بایست صرف خود اظهاری زوجین، پاسخ را مثبت درج نماید.

، پدر، مادر، خواهر، برادر، پدربزرگ، مادربزرگ، خاله، دایی، عمه، 3منظور از خویشاوندان تا درجه 

و فرزندان ایشان و خواهر زاده و برادر زاده می باشد )در خصوص زوجینی که قبلا ازدواج کرده  عمو

 اند فرزندان یكی از زوجین و ایشان نیز مد نظر می باشد(.

هرکدام از شما )آقا  3آیا در خانواده و خویشاوندان تا درجه  -3

و خانم(، تكرار بیماری مشابه که در زمان کودکی آغاز شده 

باشد وجود دارد )مورد زنده( و یا در گذشته وجود داشته است 

 )مورد فوت شده(؟

تكرار )حداقل دو مورد »، «تشابه مورد بیماری»پزشک مرکز باید پاسخ زوجین به این سوال را با تكیه بر

د بررسی کند. هر یک از زوجین می تواند یكی از موار« شروع زودرس بیماری از دوره کودکی»و « مشابه(

 مبتلا باشد 

 موارد زنده و فوت شده بیماری با شرایط فوق، به عنوان مورد مثبت در نظر گرفته می شود.

آیا در آقا یا خانم یا خانواده و خویشاوندان هر کدام )تا  -4

(، فردی با یكی از مشكلات زیر وجود دارد یا داشته 3درجه 

 است؟

 اساس سوالات اختصاصی زیر بررسی شود:در خصوص این سوال، لازم است موارد مثبت بر 

( آیا در خانواده و خویشاوندان هرکدام از شما )آقا و خانم 4-1

های خود به خود و بدون (، فردی با سابقه خونریزی3تا درجه 

دلیل بویژه در عضله ها و مفاصل که بدون دخالت پزشكی قطع 

شته نمی شده وجود دارد )مورد زنده( و یا در گذشته وجود دا

 است )مورد فوت شده(؟

خود به خودی بودن خون ریزی خصوصا  در عضلات »پزشک مرکز باید پاسخ زوجین به این سوال را با تكیه بر 

بررسی « شروع بیماری از زمان کودکی»و « خون ریزی که بدون مداخله پزشكی قطع نمی شود»و « و مفاصل

 کند.

از شما )آقا و خانم ( آیا در خانواده و خویشاوندان هرکدام 4-2

( فرد نابینا یا ناشنوایی وجود دارد که مشكل او قبل 3تا درجه 

از شش سالگی شروع شده باشد وجود دارد )مورد زنده( و یا 

 در گذشته وجود داشته است )مورد فوت شده(؟

 سی قرار دهد.بیماری مورد برر« غیراکتسابی بودن»پزشک مرکز باید پاسخ زوجین به این سوال را با تكیه بر 

پیشرونده بودن )افزایش تدریجی »در خصوص اختلال بینایی شدید و اختلال شنوایی شدید، مشخصات 

  اهمیت دارد.« دو طرفه بودن»و « مشكل بینایی/ شنوایی(

( آیا در خانواده و خویشاوندان هرکدام از شما )آقا و خانم 4-3

ماری عفونی ( کودکی که مكررا به دلیل ابتلا به بی3تا درجه 

 بستری شود وجود دارد یا وجود داشته است )مورد فوت شده(؟

 1بار بدلیل بیماری تب دار طول کشیده )بیش از  2سال با سابقه بستری حداقل  2سابقه وجود کودک زیر 

 هفته( در بیمارستان وجود داشته باشد.

( آیا در خانواده و خویشاوندان هرکدام از شما )آقا و خانم 4-4

(  فردی که از زمان کودکی دارای ناتوانی ذهنی و 3درجه  تا

یا حرکتی و یا اختلال در تكامل باشد وجود دارد یا وجود 

 داشته است )مورد فوت شده(؟

 کردن، صحبت در فرد ییتوانا نیب یواضح تفاوت ناتوانی ذهنی و یا حرکتی و یا اختلال در تكاملمنظور از 

 شاوندانیخو در خود سال و سن هم افراد با یشخص یکارها انجام ای گرانید صحبت درک رفتن، راه نشستن،

 .است نشده برطرف مشكل نیا و داشته

 در خصوص این سوال، لازم است موارد مثبت بر اساس سوالات اختصاصی زیر بررسی شود:

( آیا والدین بیمار مبتلا به اختلال عملكردی، نسبت 4-4-1

فرزندان یا نوه های عمو، عمه، خویشاوندی نزدیک )ازدواج با 

 خاله یا دایی( داشته اند؟
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( آیا اختلال عملكردی که از کودکی آغاز شده است، 4-4-2

 در طول زمان شدیدتر شده است؟

 پیشرونده بودن و شروع اختلال عملكردی از کودکی، در این سوال باید مورد تاکید قرار گیرد.

عملكردی، یک ناهنجاری ( آیا در فرد مبتلا به اختلال 4-4-3

 غیراکتسابی نیز وجود دارد؟

 «یسن یها گروه یكیژنت یابیارز در پزشک یراهنما»تعریف ناهنجاری غیراکتسابی و اختلال عملكردی در 

 آمده است. 

 3قبل از  ( آیا زمان شروع اختلال در بیمار مورد اشاره4-4-4

 سالگی بوده است؟

 روز( است. 29ماه و سال و یازده  3سالگی ) 3منظور از 

( آیا بیمار مورد اشاره از زمان کودکی به تدریج دچار 4-4-5

 ناتوانی در راه رفتن شده است؟ 

 ناتوانی در راه رفتن است.« تدریجی بودن»تاکید این سوال بر 

 

سقط یا  2( آیا مادر این بیمار سابقه سقط مكرر )4-4-6

سال  2)بیش از بیشتر(، مرده زایی یا نازایی طولانی مدت 

بدون استفاده از روش های پیشگیری از بارداری( داشته 

 است؟

 

( آیا سابقه فوت برادر یا خواهر فرد مبتلا در کودکی به 4-4-7

 دلیل بیماری غیر اکتسابی وجود داشته است؟

 

 

 شاخص های برنامه

 نحوه محاسبه عنوان شاخص فرایند

 شناسایی
در زوجین متقاضی ثبت  غربالگری ژنتیکپوشش 

 ازدواج

تعداد کل زوجین غربالگری شده به تعداد کل زوجین متقاضی ثبت ازدواج مراجعه کننده به مراکز 

  100خدمات سلامت زمان ازدواج * 

 100تعداد زوجین مثبت غربالگری به تعداد زوجین غربالگری شده در زمان ازدواج*  درصد زوجین مثبت غربالگری شناسایی

 درصد زوجین تأیید غربالگری شناسایی
تعداد زوجینی که نتیجه مثبت غربالگری ایشان توسط پزشک مرکز تأیید شده به تعداد زوجین مثبت 

 100غربالگری* 

مشاوره 

 ژنتیک

درصد موارد نیازمند مراقبت ژنتیک از کل مراجعین 

 مشاوره ژنتیک از محل غربالگری ژنتیک زمان ازدواج

تعداد کل زوجین غربالگری مثبت که بر اساس نتیجه مشاوره ژنتیک جهت مراقبت ژنتیک پیشگیری 

از بروز ارجاع شده اند به تعداد کل زوجین غربالگری مثبت مراجعه کننده به مرکز مشاوره ژنتیک * 

100  

 
 

 اختصاصی فهرست دفاتر و فرم های 

 زمان ازدواج غربالگری ژنتیکمتن اطلاع رسانی در خصوص  -

 هنگام ازدواج  )مخصوص مراقب سلامت غربالگر( غربالگری ژنتیکپرسشنامه  -

   هنگام ازدواج )مخصوص پزشک تأییدگر غربالگری( غربالگری ژنتیکپرسشنامه تأیید  -

  گواهی انجام خدمات سلامت هنگام ازدواج -

 زمان ازدواج غربالگری ژنتیکثبت نتایج دفتر  -

         زمان ازدواج غربالگری ژنتیکنتایج فرم گزارش  -
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 زمان ازدواج غربالگری ژنتیکتالاسمی و بتا فرم های اختصاصی غربالگری ناقلی 
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 ازدواجمعرفی نامه و گواهی انجام خدمات سلامت هنگام 

        باسمه تعالی

      

 

 

 وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشكی                                                                       سازمان ثبت اسناد و املاک کشور                                                              

     

                                                                                                                    دفتر ازدواج شماره ..........                                                                                                                                                                                                        الف( معرفی نامه دفتر ازدواج 

                                                                   تاریخ: ...../ ....../ .........                             ازدواج .........                            رئیس محترم مرکز خدمات جامع سلامت مجری آموزش و خدمات سلامت هنگام
 

 با سلام و احترام

 ..  فرزند .......... متولد.................. و آقای ...............................با شماره ملی ................................و شماره شناسنامه ............صادره از ......

 شماره شناسنامه ............صادره از ........  فرزند .......... متولد..................   خانم ............................. با شماره ملی ..................................و
 

 

      لطفا  نسبت به تكمیل جدول ذیل اقدام و نتیجه را به این دفترخانه اعلام فرمایید. جهت دریافت آموزش ها و خدمات سلامت هنگام ازدواج معرفی می شوند.
           

                                                                                                                                    امضای سردفتر و مهر دفتر ازدواج                                                                                                                                                                           

 ب( گواهی انجام خدمات سلامت هنگام ازدواج

                                                                                                                             دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی ..................................................... 

 محل مهر / امضاء اقدامات واحد

  انجام شد.   VDRLآزمایش  

 آزمایشگاه

مت آمفتامین(  –از نظر وجود مورفین / وجود ترکیبات شیشه )آمفتامین  تأییدی   الف( نمونه ی ادرار خانم به روش غربالگری

 مورد آزمایش قرار گرفت.

مت آمفتامین( مورد  –از نظر وجود مورفین/ وجود ترکیبات شیشه )آمفتامین  تاییدی   ب(  نمونه ی ادرار آقا به روش غربالگری

 آزمایش قرار گرفت.

 آزمایش های لازم جهت بررسی بتا تالاسمی انجام شد.  

با 
زه 

ار
مب

 و 
ی

یر
شگ

پی

ی
ار

یم
ب

 ها

        نتایج آزمایش های غربالگری تالاسمی زوجین بررسی شد.

 شد. برای زوجین انجام  های ارثیارزیابی سابقه خانوادگی بیماری

  الف( واکسیناسیون کزاز برای خانم انجام شد. 

 واکسیناسیون خانم قبلا  به صورت کامل انجام شده و نیازی به تزریق مجدد در زمان ازدواج وجود نداشت. 

  ب( واکسیناسیون کزاز برای آقا انجام شد. 

 واکسیناسیون آقا قبلا  به صورت کامل انجام شده و نیازی به تزریق مجدد در زمان ازدواج وجود نداشت. 

 

ت
عی

جم
ی 

وان
ج

 

های شش ساعته حضور زوجین در کلاس تایید

 شامل:

سلامت جنسی و باروری و 

 عوارض پیشگیری از بارداری

های مهارت

 زندگی خانوادگی

اخلاق، احكام و حقوق و 

 حرمت و قبح سقط جنین

فرزندآوری و فواید 

 بارداری

 تایید حضور خانم در کلاس آموزشی

 

    

 تایید حضور آقا در کلاس آموزشی

 

    

 توضیحات: 

 

 تاریخ : ..../ ..../ ......                                 .............                  خدمات جامع سلامت مرکزواحد ازدواج، باروری سالم و فرزندآوری مهر و امضاء پزشک         
 

  مهم:نكات 

 یابد.(های آموزشی اختصاص میهای ارثی و واکسیناسیون و روز دوم به شرکت در کلاسها، ارزیابی سابقه خانوادگی بیماریاول به انجام آزمایش )روزباشد. می مدت زمان ارائه خدمات سلامت زمان ازدواج دو روز -

 فاقد اعتبار است. مهر برجستهبدون  های آزمایشنتیجه -

 ها دیگر نیست.رد و نیازی به انجام مجدد آزمایشتاریخ، فقط آزمایش عدم اعتیاد نیاز به تكرار دارسید این و در صورت سر مدت اعتبار این گواهی از تاریخ صدور یک ماه بوده -

 عكس خانم عكس آقا
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 در متقاضیان ازدواج  CBCنتایج تدفتر ثب

 . ......................... . . . . سال       . .   ........................................... .. . . .  فصل     . . . . . .  . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . یدرمانبهداشتی تانشگاه علوم پزشكی و خدماد

 . . . . . . . . . . . . . .................. . . . . . . . . . . . شهرستان
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 CBC  

تالاسمی مورد استفاده قرار می گیرد. لازم است در پایان هر فصل های متقاضیان ازدواج در آزمایشگاه ی آزمایشاین دفتر برای ثبت نتایج اولیه
 کنندگان این استراتژی را بر اساس ردیف ثبت شده در دفتر، به تیم غربالگری تالاسمی اعلام نماید.مسئول آزمایشگاه تعداد کل مراجعه

شروع  1ی ردیف مجددا  از یابد. با آغاز فصل جدید شمارهمیمه شروع و تا پایان همان فصل ادا 1ی در ابتدای هر فصل از شماره )ردیف(: 1ستون 
 گردد. می

تذکر: برای مواردی که در طول یک فصل به هر دلیل بیش از یک بار به آزمایشگاه جهت انجام آزمایش های مربوط به تالاسمی مراجعه 
 می نمایند ، برای تمام مراجعه ها شماره ردیف مراجعه اول قید می گردد. 

 .شودمیدر  ردیف پایین ثبت  زنو مشخصات  در ردیف بالا مرد نام و نام خانوادگی  )نام و نام خانوادگی(: 2ستون 

 شماره ملی مرد در ردیف بالا و شماره ملی زن در ردیف پایین ثبت می گردد.)شماره ملی(:  3ستون 

 شود.میتاریخ انجام آزمایش ثبت  )تاریخ آزمایش(: 4ستون 

باشد، در این صورت  MCH > 27یا  > MCV 80چنانچه در مرد  شود،میدر مرد انجام CBC ابتدا آزمایش (:MCVو  MCH) 6و  5ستون 
 شود. میی آن در ردیف پایین نوشته شود و نتیجهمی انجام برای زن CBCآزمایش 

ستونی برای شرایط ویژه اجرایی )مثل عدم  2Aهموگلوبین  این ستون به منظور درج سایر اندکس های اندازگیری شده شامل)سایر(:  7ستون 

 دسترسی موقت به آزمایش الكتروفورز بسته هموگلوبین( در نظر گرفته شده است.

 این ستون مربوط به اطلاعات و توضیحات اضافی می باشد.  )ملاحظات(: 8ستون 

دارند، توصیه می گردد اطلاعات  MCH > 27یا  > MCV 80تذکر: برای سهولت در امر پیگیری و استخراج اطلاعات افرادی که 

 این افراد با رنگ متفاوت از سایر افراد در دفتر مشخص گردد.
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تالاسمیدفتر ثبت مشخصات زوجین کم خون در غربالگری ناقلی   

      ..…………… خدمات جامع سلامت مرکز       ..……………مرکز بهداشت شهرستان         ..……………درمانی علوم پزشكی و خدمات بهداشتیدانشكده  /دانشگاه

 ……   سال       ………ه ماهسه 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 
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 گی

 مرد
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                                                                                          * در صورتی که جنین سالم یا ناقل باشد عدد صفر و در صورت بیمار بودن جنین، تعداد جنین بیمار ثبت می گردد.
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 دفتر ثبت مشخصات زوجین کم خون در غربالگری ناقلی تالاسمی راهنمای تكمیل
 

 زوجین کم خون شناسایی شده از طریق سه استراژی برنامه در این دفتر ثبت می شود.

 شود.می ی اول، دوم، سوم و چهارم( و سال فعالیت در قسمت بالای فرم درجفرزندآوری، فصل)سه ماههنام دانشگاه، نام مرکز بهداشت شهرستان، نام مرکز خدمات جامع سلامت متبوع واحد ازدواج، باروری سالم و 

 شود.میی ردیف مجددا  از یک شروع، شمارهیابد. با آغاز فصل جدیدمیی یک شروع و تا پایان همان فصل ادامهدر روز اول هر فصل از شماره )ردیف(: 1ستون 

 شود.میهر ستون شامل دو قسمت است، قسمت بالا نام و نام خانوادگی مرد و در قسمت پایین نام و نام خانوادگی زن نوشته انوادگی(:)نام و نام خ 2ستون 

 شود. ی تكمیلها دقیقا  براساس کارت ملاست. توجه: مشخصات زوج« زن»خط مربوط به کد ملی  و ردیف پایین« مرد»ردیف بالای خط مربوط به کد ملی  )کدملی(: 3ستون 

 ثبت زوجین در این دفتر بر مبنای سه استراتژی )راهبرد(می باشد.  )نوع استراتژی(: 4ستون 

 مشخص می شود.« مبتلا»در این ستون ابتلای هر یک از طرفین به بتا تالاسمی ماژور، با درج کلمه )وضعیت ابتلا به تالاسمی ماژور(:  5ستون 

 گردد.ستون تاریخ انجام آزمایش های اولیه ثبت میدر این )تاریخ مراجعه(:  6ستون 

 در زیر ستون های این قسمت ثبت می گردد. MCHو  Hb، MCVنتایج اولین آزمایش )نتایج آزمایشهای اولیه(:  76ستون 

 ( در زیر ستون های این قسمت ثبت می گردد.غیر طبیعی Hbو سایر انواع  Hbf   ،2HbAنتایج آزمایش فریتین و الكتروفورز)شامل )نتایج آزمایشهای تكمیلی(:  8ستون 

انجام شده پس از پایان آهن درمانی در زیر ستون های این قسمت ثبت می  غیر طبیعی Hbو سایر انواع  2HbAو  Hb ،MCV ،MCHتاریخ و نتایج آزمایشهای  )نتایج آزمایش ها پس از آهن درمانی(: 9ستون 

 بت گردد(.گردد)چنانچه آهن درمانی بیش از یک ماه لازم است نتایج در پایان هر ماه با مداد نوشته شود و در پایان آهن درمانی نتیجه با خودکار ث

)تعیین وضعیت جنین( است. درصورت انجام هر یک از مراحل، ابتدا تاریخ  2PND یا  ی دومها( و مرحلهدر زوج )تعیین موتاسیون 1PNDی اول یا هشامل دو ستون مرحل (:PND)نتایج بررسی های ژنتیک ) 10ستون 

در صورتی که جنین سالم یا ناقل باشد عدد صفر  2PNDنوع موتاسیون شناسایی شده در فرد به عنوان نتیجه ثبت می گردد و در   1PND انجام آزمایش ثبت شده و سپس نتیجه آن در زیر ستون بعدی قید می گردد )در

 و در صورت بیمار بودن جنین تعداد جنین بیمار ثبت می گردد(. 

 شود. میزده× های مربوط علامت تكمیلی، در یكی از ستون های اولیه و یای آزمایشبا توجه به نتیجه )طبقه بندی نهایی(: 11ستون 
 )برای زوجینی که تا زمان ارسال گزارش فصل اقدام به انجام آزمایش تكمیلی نكرده اند( تقسیم شده« عدم مراجعه بیش از سه ماه»و « ازدواج»، «انصراف» این ستون به سه زیر ستون )نتیجه مشاوره(:12ستون 

شود. اعتبار آزمایش غربالگری تالاسمی برای این زوجین تا یک سال است و در صورت مراجعه زوج پس از این بازه زمانی، میگذاشته× ها و شرایط موجود، در ستون و ردیف مربوطه علامت تصمیم نهایی زوجبه است که با توجه 

 می بایست زوج به عنوان زوج جدید پذیرش شود.

 اعلام شروع یا قطع مراقبت ژنتیک در این ستون درج می شود.تاریخ  )تاریخ گزارش(: 13ستون 

 شود. مینشانی دقیق محل سكونت خانم تحت مراقبت نوشته در این ستون )نشانی محل سكونت و تلفن تماس(: 14ستون 
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 واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری برای غربالگری و مشاوره ژنتیک تالاسمی گزارش فعالیتفرم 
 بهداشت دانشگاه علوم پزشكی..................../دفتر مدیریت بیماری های غیرواگیر  از: واحد ازدواج، فرزند آوری و باروری سالم / ستاد معاونت بهداشت دانشگاه ........................................   به/ازمعاونت

                                                                       فصل ............... سال ......................

1 2 3 4 5 6 

 نام شبكه بهداشت

 تعداد زوج مراجعه کننده به آزمایشگاه
تعداد نتیجه غربالگری مراجعه 

 3و  1کنندگان استراتژی 

تعداد 
 2Sزوج 

مراجعه 
کننده 
 به مرکز

 تعداد وضعیت صدور گواهی ازدواج

 1Sویژه ی   
 تعداد ارجاع جهت مراقبت

تعداد کل 
 زوج مراجع

تعداد مردان کم 
 خون

(80 MCV <  یا
27MCH < ) 

تعداد 
زوج کم 
 خون

تعداد 
زوج ناقل 
 تالاسمی

تعداد زوج 
مشكوک 
 پرخطر

تعداد 
زوج 

مشكوک 
 کم خطر

 صدور گواهی ازدواج انصراف
عدم مراجعه تا 

زمان ارسال 
 گزارش

1S 3S 1S 3S 1S 3S 1S 3S 
زوج ناقل 
 تالاسمی

زوج 
مشكوک 

 پرخطر

زوج ناقل 
 تالاسمی

زوج مشكوک 
 2S 3S 1S پرخطر

                    

                    

                    جمع کل

 

 :امضا                                                    :          تاریخ             :                  سمت                                                               فرم:   یهکنندو نام خانوادگی تكمیل نام
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 واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری برای غربالگری و مشاوره ژنتیک تالاسمی گزارش فعالیتفرم  راهنمای تكمیل

ونت بهداشت دانشگاه و دانشگاه به مرکز مدیریت این فرم جهت گزارش فصلی گزارش فعالیت واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری برای غربالگری و مشاوره ژنتیک تالاسمی شهرستان به معا
 بیماری های غیرواگیر می باشد.

 
اطلاعات این فرم از تكمیل دفتر ثبت مشخصات زوجین در مرحله تایید غربالگری و مشاوره ژنتیک کارشناس غربالگری های ژنتیک تكمیل می شود.  این فرم در پایان هر فصل توسط آزمایشگاه غربالگری تالاسمی و

شهرستان برای معاونت بهداشت و در نهایت پس از جمع بندی گردد. پس از تایید پزشک مشاور ژنتیک برای شبكه بهداشت شهرستان و پس از جمع بندی همه واحد های استخراج می CBCتالاسمی و دفتر ثبت 
 در دانشگاه برای ستاد وزارت بهداشت ارسال می گردد.
 شود. می ی اول، دوم، سوم و چهارم( و سال فعالیت درج، فصل)سه ماههواحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوریدر بالای فرم نام دانشگاه، مرکز بهداشت شهرستان و 

 شهرستان درج می شود. نام واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری: 1ن ستو
جعه کننده از استراتژی اول  و سوم به تفكیک در این ستون تعداد زوج مراجعه کننده به آزمایشگاه غربالگری تالاسمی مرکز درج می شود. در زیرستون اول این ستون، تعداد کل زوجین مرا: 2ستون 

 ( و در ستون بعد تعداد زوج کم خون درج می شود. > 27MCHیا  > MCV 80زیرستون دوم، تعداد مردان کم خون )استراتژی و در 
شكوک کم خطر ثبت به تفكیک تعداد زوج ناقل، مشكوک پرخطر شناسایی شده به تفكیک استراتژی اول و سوم و تعداد کل زوج م 3و  1در این ستون نتیجه غربالگری مراجعه کنندگان استراتژی : 3ستون 

 می شود.
 )والدین بیماران تالاسمی( ثبت می شود.  2تعداد زوج مراجعه کننده به مرکز از مسیر استراتژی : 4ستون 
 تكمیل می شود. 1Sوضعیت صدور گواهی زوجین شناسایی شده از این ستون بر اساس نتایج بررسی ناقلی تالاسمی  :5ستون 
تعداد اعلام شروع مراقبت در این ستون درج می شود. :6ستون 
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 )فرم اختصاصی بررسی ژنتیک تالاسمی( PND  / فرم ارجاع تشخیص ژنتیک

   ....................................... ..................................

آدرس:    شماره نمابر: ..................................  شماره تلفن: ..........................................    ژنتيك: ..................................... مشاوره ويژه درماني بهداشتي مرکز

 مشاور خانوادگي پزشك نام و ....................  پلاک .........  نام کوچه: ...................... /خيابان: ................... شهر: ................... ستان: ....................................ا

 مرتبط: ...............................     بيماري نام            14تاريخ ارجاع:         /        /           ................................................................دهنده:  ارجاع ژنتيك

همزمان مرحله اول و  PND  □  مرحله دوم PND□ مرحله اول   PND □ارجاع:  بيماري: .........................................علت کنترل استراتژي نوع

          دوم

الف( مشخصات و آزمايشهاي قبلي

 فرد
نام و نام 

 خانوادگي
 تحصيلات تاريخ تولد

 محل تولد
 قوميت دين

 استان محل تولد والدين قوميت والدين

 مادر پدر مادر پدر استان شهر

            مرد

            زن

            

            

...........................  تعداد فرزندان سالم:  نسبت خويشاوندي: .......................  تعداد فرزندان مبتلا به اين بيماري: سال ازدواج: ...........................

....................... 

 : .............................. PND: ........................   نو بت بارداري:  .................................         نوبت LMP  بلي    سن جنين به هفته □آياخانم باردار است؟ 

 ...........................................................................................................................خير        با ذکر علت ارجاع:  □                                   

.     خيابان: .......................  روستا : ................. .................  شهر: ...............................   نشاني محل سكونت: استان: ..............  شهرستان:

 ( ........................  نوع بيمه: ...................      2( ............................    شماره تلفن1کوچه:............................. پلاک: ...............      شماره تلفن

 درصد  ...........   بلي   □   خير□مشمول تسهيلات ويژه:  

 ب( نتيجه آزمايش هاي غير ژنتيك

 نتايج خونشناسي ثانويه در صورت تكرار در آزمايشگاه دوم نتايج خونشناسي اوليه فرد
MCV MCH Hb HBA2 HbF HbX(Hbvar) Ferritin MCV MCH Hb HBA2 HbF HbX(Hbvar) Ferritin 

               مرد

               زن

               

               
 

 مهر و امضاء پزشك مشاور ژنتيك

و بررسي ژنتيك قبلي: PNDج( نتايج 

 دارد          □ندارد□        در خويشاوندان:  بررسي موتاسيون سابقه

بررسي موتاسيون( افراد بررسي شده و نتايج بررسي به تفكيك هر فرد )شامل نام و نام خانوادگي، نسبت و نتيجه 

...................................................................................................................................................................................................................................................

.......................................................................................................................................................................................................................................... 

ندارد□قبلي: PNDسابقه 

: ............   تعداد جنين بيمار: ............  تعداد جنين سقط شده: ................  تعداد جنين سالم: ..............   PND2دارد        تعداد □

 ناقل:............... تعداد جنين
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14تاريخ اعلام نتايج نهايي:     /      /                                14پرونده :  ..................................    تاريخ پذيرش:        /        /        شماره 

                             14و تاريخ نمونه گيري:  /        /                آمينيوسنتز□    CVS□خون □نوع نمونه: 

 PNDنتايج بررسي موتاسيون )مستقيم و غير مستقيم( و 

 نام و نام خانوادگي فرد
بررسي غير مستقيم  نام موتاسيون

 )محل هاي گويا(

 تشخيص نهايي

 آلفا تالاسمي بتا تالاسمي آلفا تالاسمي بتا تالاسمي

       زن

       مرد

 :پیشنهاد نهایی برای زوجین 

تشخیص پیش از تولد برای بتا تالاسمی در □زوج نیاز به تشخیص ژنتیک جنین برای تالاسمی بتا ندارد.   □زوج نیاز به تشخیص ژنتیک جنین برای تالاسمی بتا و آلفا ندارد.     □

تشخیص پیش از تولد برای آلفا تالاسمی در هر بارداری □   تشخیص پیش از تولد برای بتا تالاسمی و آلفا تالاسمی در هر بارداری ضروریست. □هر بارداری ضروریست.    

 ضروریست.

 سایر:.......□سالم    -سالم □سالم   -بتا  □بتا   -بتا□وضعیت نهایی زوج از نظر بتا تالاسمی: 

 جنين

بررسي غير  نام موتاسيون

مستقيم)محل هاي 

 گويا(

 روش هاي مورد استفاده

 تشخيص نهايي

 بتا تالاسمي
آلفا 

 تالاسمي
 آلفا تالاسمي بتا تالاسمي

       قل اول

       قل دوم

       قل سوم

                      ......................................................................  
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 )فرم اختصاصی بررسی ژنتیک تالاسمی( PND / راهنمای تكمیل فرم فرم ارجاع تشخیص ژنتیک
 کاربرد:

 پزشک مشاور ژنتیک / متخصص سوی ژنتیک از بررسی و PNDدرخواست  -1

  تولد از پیش تشخیص منتخب آزمایشگاه سوی از ژنتیک بررسی و PNDنتیجه  اعلام -2

 کنندگان: استفاده

 پزشک مشاور ژنتیک -1

 ژنتیک تشخیص منتخب مرکز -2

 فرم: شرح

 می قید تاریخ ارجاع و آزمایش کننده درخواست مشخصات سپس . شود می ثبت آزمایش ژنتیک کننده درخواست مرکز مشخصات ابتدا

 .شود می ثبت قسمت این خط آخرین در بیماری کنترل استراتژی نوع و ارجاع علت و مرتبط بیماری شود. نام

 اول بخش

 این در . شود می قید (آزمایش متقاضی زوجین) و مرد زن مشخصات الف قسمت در شود، می ج و ب الف، قسمت سه این بخش شامل

 .دارد تعلق  (ایشان آزمایش به نیاز صورت )در 2 و 1 نشانه افراد به که دارد وجود مرد و زن ردیف از بعد ردیف دو قسمت

 اند(، مشخصات گرفته قرار آزمایش مورد موتاسیون شناسایی برای که دیگری فراد) ها نشانه و زوجین فردی مشخصات ردیف از بعد

 و شود ذکر می دقیق نسبت باشند، سویه دو یا سویه یک خویشاوند زوجین چنانچه قسمت این در . شود می قید زوجین خانوادگی

 الف نشانی قسمت از ردیف آخرین در . شود می ثبت این قسمت  از بعد خانم بارداری وضعیت . گردد می ثبت فرزندانشان مشخصات

 مشمولیت، ذکردرصد با ایشان به ویژه تسهیلات گرفتن تعلق وضعیت بررسی، تحت فرد بیمه نوع بررسی، تحت فرد یا زوج سكونت محل

 .گردد می ضرب مرکز مهر اند درصد برخورداری درج شده و ویژه تسهیلات ازشرایط برخوردار اگر و شده ثبت

 قسمت در . نماید ثبت مدارک وجود صورت در را ج و ب قسمت است موظف همچنین ژنتیک مشاور بالا، های ردیف تكمیل از بعد

 . است شده تقسیم دوم و اول مرحله تكمیلی اولیه، آزمایش های به ردیف این . شود می ثبت ژنتیک غیر آزمایشات نتایج ب،کلیه

 در وتكمیلی اولیه آزمایشات بیماری، هر آزمایشگاهی الگوریتم براساس باید پزشک و است متفاوت هاآزمایش این بیماری برحسب نوع

 بررسی یا و افراد قبلی کیژنت بررسی وPND ج، بررسی  ردیف نماید. در قید را نظر مورد بیماری برای بررسی تحت افراد خصوص

 .است شده حاصل نتیجه ای چه و شده آزمایش فردی چه شود قید تفكیک به باید موتاسیون مورد در . شود می ثبت ایشان موتاسیون

 دوم بخش

گرفته و تكمیل  تحویل را فرمی باید مرکز )این است ژنتیک تشخیص منتخب آزمایشگاه عهده به بخش این در زوجین مشخصات ثبت

 باشد. شده تكمیل مربوطه مشاور توسط اول آن بخش که نماید

سپس  و شود می ثبت خدمت، متقاضی به نهایی نتیجه اعلام تاریخ و نمونه پذیرش تاریخ پرونده، مشخصات ابتدا قسمت دراین

 .شود می قید گیری نمونه تاریخ و نمونه مشخصات

 هایدرستون شود. سپس ثبت آنها خانوادگی نام و و...( نشانه مرد، )زن، آزمایش مورد فرد ، باید PNDموتاسیون و بررسی نتایج جدول در

 بخش این از آخر ما قبل ردیف شود. در می نوشته نهایی تشخیص و مستقیم غیر بررسی در گویا های محل موتاسیون، )نام( نوع مربوطه

 شود. ضرب می وی مهُر و شده نوشته فنی مسئول مشخصات صفحه، خط آخرین در شود. می ذکر نهایی پیشنهاد
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 زمان ازدواج غربالگری ژنتیکمتن اطلاع رسانی در خصوص 
 ....................................دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی ...................................................، شبكه بهداشت درمان شهرستان.....

 مراجعین محترم

خواهشمند است متن زیر را شویی و آرزوی کامیابی برای شما، شما برای پا نهادن در مسیر پیوند مقدس زنا ضمن تبریک به

 مطالعه فرمایید.

تولد فرزند یكی از اهداف والای ازدواج است و همراهی با خانواده برای داشتن فرزندانی سالم از وظایف نظام سلامت کشور 

 ال ابتلا فرزند یک خانواده به یک بیماری ارثی وجود دارد:است. در شرایطی مثل موارد زیر احتم

 وجود بیماری شناخته شده ارثی در خانواده 

های متابولیک ارثی )فنیل کتونوری، گالاکتوزمی و ... (، ناشنوایی برای مثال: هموفیلی شدید، سندرم دوشن، بیماری

 ( و غیرهEBای )، بیماری پروانه (SMAعضلانی ) -در کودکی و نابینایی در کودکی، آتروفی نخاعی

 .وجود حداقل دو نفر در خویشاوندان یكی از والدین یا هر دو که از زمان کودکی مبتلا به یک بیماری مشابه بوده اند 

 )نسبت خویشاوندی نزدیک والدین با یكدیگر )ازدواج فرزندان و یا نوه های عمو، عمه، خاله، دایی با یكدیگر 

 یكی از مشكلات زیر در خویشاوندان هر یک از والدین یا هر دو: وجود فردی مبتلا به 

 فردی که از کودکی دارای مشكل انعقاد خون )بند نیامدن خون موقع خون ریزی( باشد. -

 فردی که از زمان کودکی ناتوانی ذهنی و یا حرکتی داشته باشد. -

 فردی که از زمان کودکی مبتلا به نابینایی یا نا شنوایی باشد. -

 فردی که از زمان کودکی می بایست رژیم غذایی مخصوص داشته باشد.    -

 . شود یم یبستر مارستانیدر ب یعفون یها یماریابتلا به ب لیکه مرتب به دل یکودک -

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 توجه داشته باشید:

 شما نیست.  وجود موارد بالا، صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج را به تاخیر نمی اندازد و مانعی برای ازدواج 

همچنین وجود شرایط بالا به هیچ وجه نشان دهنده قطعی بودن احتمال ابتلای فرزندان شما به بیماری های ارثی 

 نیست و تنها نیاز به بررسی های بیشتر تا پیش از اقدام به بارداری را نشان می دهد. 

رد.در صورت نیاز به بررسی بیشتر، همكاران ما شما را راهنمایی خواهند ک  
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 هنگام ازدواج غربالگری ژنتیکپرسشنامه 
 شهرستان................................دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی .................................                           شبكه بهداشت درمان 

 تاریخ.................      شماره................                                                                                                        

 خیر بلی پرسش ها:

 . آیا آقا و خانم با یكدیگر نسبت خویشاوندی نزدیک دارند؟  1

 .های عمو، عمه، خاله یا دایی استمنظور از ازدواج خویشاوندی نزدیک، ازدواج با فرزندان یا نوه

 در صورت وجود نسبت، درج شود:............................................

  

بیماری تشخیص داده شده ای وجود دارد که از زمان ( 3تا درجه ). آیا در آقا یا خانم یا خانواده و خویشاوندان هر کدام 2

 کودکی آغاز شده باشد و پزشک گفته باشد ارثی یا ژنتیكی است؟ 

ولیک ارثی )فنیل بیماری های ارثی مورد سوال شامل: هموفیلی، دوشن، تالاسمی ماژور، سیكل سل، بیماری های متاب

نقص ایمنی ارثی، سایر موارد )در صورت پاسخ مثبت نام بیماری ذکر  کتونوری، گالاکتوزمی و ...( ناشنوایی و نابینای،

 شود:......................................(

رزاده، برادرزاده، خاله، عمه، ، پدر، مادر، فرزند، خواهر، برادر، پدر بزرگ، مادر بزرگ، خواه3منظور از خویشاوندان تا درجه 

 دایی، عمو و فرزندان خاله، عمه، دایی و عمو است.

 آقا خانم
 خیر بلی خیر بلی

    

، تكرار بیماری مشابهی که از زمان کودکی آغاز شده باشد (3تا درجه ). آیا در آقا یا خانم یا خانواده و خویشاوندان هر کدام 3

 داشته است؟ وجود دارد و یا در گذشته وجود

در خانواده آقا یا خانم و خویشاوندان ایشان حداقل دو نفر که از زمان کودکی مبتلا به یک بیماری یا اختلال مشابه 

 هستند وجود داشته یا هم اکنون وجود دارد )هر یک از زوج می تواند یكی از موارد مبتلا باشد(

    

  ؟(، فردی با یكی از مشكلات زیر وجود دارد یا داشته است3هر کدام )تا درجه  . آیا در آقا یا خانم یا خانواده و خویشاوندان4

های خود به خود و بدون دلیل و یا سابقه قطع نشدن خونریزی از زمان کودکی داشته ( فردی که سابقه خونریزی4-1

 باشد.

    

     ( فردی که نابینایی یا ناشنوایی او از زمان کودکی شروع شده باشد.4-2

     ( کودکی که مكررا به دلیل ابتلا به بیماری عفونی بستری شود.4-3

 ( فردی که از زمان کودکی دارای ناتوانی ذهنی و یا حرکتی و یا اختلال در تكامل باشد.4-4

تفاوت واضحی بین توانایی فرد در صحبت کردن، نشستن، راه رفتن، درک صحبت دیگران یا انجام کارهای شخصی با 

 هم سن و سال خود در خویشاوندان داشته و این مشكل برطرف نشده است. افراد

    

 

 ضمن مطالعه مطالب این فرم درستی پاسخ های داده شده را  تأیید می نماییم.
 نام و نام خانوادگی آقا .........................................نام و نام خانوادگی خانم .........................................                                                 

 

 نگشت آقا ..........................................امضاء و اثر انگشت خانم  ........................................                                                امضاء و اثر ا

 

 نتیجه غربالگری اولیه بر اساس مصاحبه زوج و کارشناس: 

 به دلیل پاسخ منفی به همه سوالات پرسشنامه بر اساس اظهارات زوج، نیازی به مرحله تایید غربالگری وجود ندارد.  □

 به دلیل وجود پاسخ مثبت به حداقل یكی از سوالات پرسشنامه بر اساس اظهارات زوج، نیاز به مرحله تایید غربالگری توسط پزشک وجود دارد.  □
 نام و نام خانوادگی و امضا کارشناس                                                                                                                                                                                                 

     

 نتیجه نهایی غربالگری بر اساس نظر پزشک:

 به دلیل پاسخ منفی به همه سوالات پرسشنامه بر اساس اظهارات زوج، نیازی به ارجاع ایشان به پزشک نمی باشد.  □
 مهر و امضاء پزشک                                                                                                                                                                                                                       

 

                                                                                                                                                  

 توجه: زوجین محترم این فرم را به عنوان مستند مربوط به غربالگری هنگام ازدواج، نزد خویش نگهداری نمایید. 
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 هنگام ازدواج غربالگری ژنتیکپرسشنامه تأیید 
 ان................................      دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی .................................                           شبكه بهداشت درمان شهرست   

 تاریخ.................                                                شماره................                                                                  

 خیر بلی پرسش ها:

 آقا و خانم با یكدیگر نسبت خویشاوندی نزدیک دارند؟   .1

 .های عمو، عمه، خاله یا دایی استمنظور از ازدواج خویشاوندی نزدیک، ازدواج با فرزندان یا نوه

 شود:............................................در صورت وجود نسبت، درج 

  

بیماری تشخیص داده شده ای وجود دارد که از زمان کودکی ( 3تا درجه ). آیا در آقا یا خانم یا خانواده و خویشاوندان هر کدام 2

 آغاز شده باشد و پزشک گفته باشد ارثی یا ژنتیكی است؟ 

بیماری های ارثی مورد سوال شامل: هموفیلی، دوشن ،تالاسمی ماژور، سیكل سل، بیماری های متابولیک ارثی )فنیل 

 )در صورت پاسخ مثبت نام بیماری ذکر شود:....................(  کتونوری، گالاکتوزمی و ...( ناشنوایی و نابینای، سایر موارد 

 آقا خانم
 خیر بلی خیر بلی

    

. آیا در آقا یا خانم یا خانواده و خویشاوندان هر کدام، تكرار بیماری مشابهی که از زمان کودکی آغاز شده باشد وجود دارد و یا در 3

در خانواده آقا یا خانم و خویشاوندان ایشان حداقل دو نفر که از زمان کودکی مبتلا به یک بیماری یا  گذشته وجود داشته است؟

 ند وجود داشته یا هم اکنون وجود دارد.اختلال مشابه هست

    

 ؟(، فردی با یكی از مشكلات زیر وجود دارد یا داشته است3. آیا در آقا یا خانم یا خانواده و خویشاوندان هر کدام )تا درجه 4

برادرزاده، خاله، عمه، ، پدر، مادر، فرزند، خواهر، برادر، پدر بزرگ، مادر بزرگ، خواهرزاده، 3منظور از خویشاوندان تا درجه 

 دایی، عمو و فرزندان خاله، عمه، دایی و عمو است.

 

های خود به خود و (، فردی با سابقه خونریزی3( آیا در خانواده و خویشاوندان هرکدام از شما )آقا و خانم تا درجه 4-1

دارد )مورد زنده( و یا در گذشته بدون دلیل بویژه در عضله ها و مفاصل که بدون دخالت پزشكی قطع نمی شده وجود 

 وجود داشته است )مورد فوت شده(؟

    

( فرد نابینا یا ناشنوایی وجود دارد که مشكل او 3( آیا در خانواده و خویشاوندان هرکدام از شما )آقا و خانم تا درجه 4-2

 داشته است )مورد فوت شده(؟قبل از شش سالگی شروع شده باشد وجود دارد )مورد زنده( و یا در گذشته وجود 

    

     ( کودکی که مكررا به دلیل ابتلا به بیماری عفونی بستری شود.4-3

  ( فردی که از زمان کودکی دارای ناتوانی ذهنی و یا حرکتی و یا اختلال در تكامل باشد.4-4

)ازدواج فرزندان یا نوه های عمو، ( آیا والدین بیمار مبتلا به اختلال عملكردی، نسبت خویشاوندی نزدیک 4-4-1

 عمه، خاله یا دایی با یكدیگر( داشته اند؟
    

     ( آیا اختلال عملكردی که از کودکی آغاز شده است، در طول زمان شدیدتر شده است؟4-4-2

     ( آیا در فرد مبتلا به اختلال عملكردی، یک ناهنجاری غیراکتسابی نیز وجود دارد؟4-4-3

     سالگی بوده است؟  3قبل از  آیا زمان شروع اختلال در بیمار مورد اشاره( 4-4-4

     ( آیا بیمار مورد اشاره از زمان کودکی به تدریج دچار ناتوانی در راه رفتن شده است؟ 4-4-5

سال  2)بیش از سقط یا بیشتر(، مرده زایی یا نازایی طولانی مدت  2( آیا مادر این بیمار سابقه سقط مكرر )4-4-6

 بدون استفاده از روش های پیشگیری از بارداری( داشته است؟

    

     ( آیا سابقه فوت برادر یا خواهر فرد مبتلا در کودکی به دلیل ابتلا به بیماری وجود داشته است؟4-4-7

 

 ضمن مطالعه مطالب این فرم درستی پاسخ های داده شده را  تأیید می نماییم. 
 ......................................... خانوادگی خانم .........................................                                                نام و نام خانوادگی آقانام و نام 

                                                                                                                                                امضاء و اثر انگشت آقا ..........................................                        امضاء و اثر انگشت خانم  ........................................                        
 نظر پزشک:نتیجه غربالگری  بر اساس 

 بر اساس بررسی موارد مثبت پاسخ داده شده توسط زوجین در پرسشنامه، نیازی به مشاوره ژنتیک وجود ندارد. □

 بر اساس بررسی موارد مثبت پاسخ داده شده توسط زوجین در پرسشنامه، زوجین نیاز به مشاوره ژنتیک دارند. □

 :مهر و امضاء پزشک 

 
توجه: زوجین محترم این فرم را به عنوان مستند مربوط به غربالگری هنگام ازدواج ، نزد خویش نگهداری نمایید.   
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 زمان ازدواج دفتر ثبت نتایج غربالگری ژنتیک
 

 ....... ...........   سه ماهه ..... سالمرکز خدمات هنگام ازدواج 

 کد ملی یننام خانوادگی  زوجو نام   ردیف
 غربالگریتأیید نتیجه  نتیجه پرسشنامه

 امضا و اثر انگشت زوج در خصوص دریافت پرسشنامه شماره گواهی
 منفی مثبت منفی مثبت 

  …………………….   …………………….         

 

  

   ……………………. …………………….          

 

  

 

 

 زمان ازدواج ثبت نتایج غربالگری ژنتیکشرح فرم 

 این دفتر در مرکز خدمات هنگام ازدواج برای ثبت اطلاعات و شماره گواهی کلیه زوجین مراجعه کننده به مرکز استفاده می شود.

 شود.شروع می 1شماره ردیف این دفتر هر فصل از شماره 

 با شماره درج شده در بالای پرسشنامه و گواهی انجام خدمات هنگام ازدواج زوجین می باشد.شماره گواهی، مطابق 

 ادغام شود.( CBC)با توجه به شرایط و امكانات مرکز ارائه دهنده خدمات هنگام ازدواج، این دفتر می تواند با دفتر ثبت نتایج 
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 زمان ازدواج غربالگری ژنتیکفرم اعلام نتایج 
 

 علوم پزشكی ......      به/از: ستاد وزارت بهداشتاز مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج .............    به/از: مرکز بهداشت شهرستان .......   معاونت بهداشتی دانشگاه 

 سه ماهه ................... سال ...................

نام مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج/ 

 مرکز بهداشت شهرستان

 غربالگریتأیید تعداد نتیجه  تعداد نتیجه پرسشنامه  تعداد زوج غربالگری شده

 منفی مثبت منفی مثبت

      

      

      جمع

 

 

 زمان ازدواج غربالگری ژنتیکاعلام نتایج شرح فرم 

 شود.تكمیل و به سطوح بالاتر ارسال می« زمان ازدواج غربالگری ژنتیکثبت نتایج »زمان ازدواج در دفتر  غربالگری ژنتیکماهه توسط مراکز ارائه خدمات زمان ازدواج بر اساس آمار ثبت شده  3این فرم به صورت 
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 دستورالعمل برنامه پیشگیری و مراقبت از بیماری های متابولیک ارثی 
 

 بازنگری دوم

 1405  
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 مبانی و کلیات
گروهی از اختلالات ژنتیكی نادر هستند که در اثر انتقال ( Inherited Metabolic Disorders; IMDsمتابولیک ارثی ) اختلالات

ها معمولا  به دلیل کمبود یا عملكرد ناکافی یک آنزیم، پروتئین شوند. این بیماریهای یک یا هر دو والد به فرزند ایجاد میجهش

اختصاصی نظیر  نی از علائم غیردهنده در مسیرهای متابولیک بروز کرده و طیفی از تظاهرات بالیساختاری یا مولكول انتقال

شوند. ناهمگونی و همپوشانی بالینی را شامل می و کودکی تأخیر تكاملی تا شرایط حاد و تهدیدکننده حیات در دوران نوزادی

یص های غربالگری، بسیاری از موارد تشخسازد و در صورت نبود برنامهها را دشوار میها تشخیص آناین اختلالات با سایر بیماری

پذیر هستند و در غیر این صورت هنگام، درمان ها در صورت شناسایی زوداین در حالی است که اغلب این بیماری. شوندداده نمی

  ناپذیر شوند. های شدید و برگشتتوانند منجر به مرگ یا ناتوانیمی

روی هم سهم  های متابولیک ارثی،بیماری های ژنتیكیاهمیت غربالگری نوزادی این بیماری ها از آن جهت است که در بیماری

دهند و در بیماری های ارثی کودکان بیشترین امكان  مهمی را از میزان شیوع بیماری های ارثی کودکان به خود اختصاص می

 تشخیص، درمان و پیشگیری از عوارض بیماری را در صورت تشخیص به هنگام دارند.

 ( که تهدیدکننده حیات هستندMetabolic decompensationوارگی با حملات متابولیک )ها معمولا  در اوایل شیرخاین بیماری 

اکثر این بیماری ها الگوی توارث اتوزومال  دارند.شخص نوزادی م های ناسهمی در مرگ بعضییابند و بروز میو تاخیر در تكامل 

 مغلوب دارند.

از جمله ایران، بروز  خویشاوندیهای رهایی با میزان بالای ازدواجها در سطح جهانی پایین است، اما در کشواگرچه شیوع آن

 1.بالاتری گزارش شده است

موقع و پیشگیری از بروز  تشخیص این اختلالات در دوره نوزادی، امكان شروع درمان بهدر تعداد قابل توجهی از این بیماری ها 

 کند.ناپذیر را فراهم می عوارض جبران

از  یارث کیزودهنگام اختلالات متابول صیامكان تشخ ر،یاخ یهاسال یط یشگاهیآزما یهایدر فناور ریچشمگ یهاشرفتیپ

 ییشناسا یدر دوره نوزاد یماریکه ب یفراهم ساخته است. در صورت را از تولد شیپ صیتشخ نینوزادان و همچن یغربالگر قیطر

 ینوزادان بدون علامت در روزها یغربالگر رو، نیا . ازشودیظاهر م یکودک ای یرخوارگیآن در ش ینینشود، اغلب علائم بال

 یامدهایدر کاهش بروز پ یاتیح ینقش ،ینیدار در مراجعات بالکودکان علامت عیسر صیو تشخ ییدر کنار شناسا ،ینخست زندگ

تولد نوزادان پیش از  یریشگیدر پ درمان، تیریعلاوه بر کمک به مد یكیژنت یقطع صیتشخ ن،ی. همچنکندیم فایا یماریب

از جمله  یجد ییامدهایپ تواندیم صیدر تشخ ریدارد. در مقابل، تأخ ییسزاه ب تیاهم شاوندانیمبتلا در خانواده و خو

 .داشته باشد یمرگ در پ یو حت یعصب یهایناتوان ،یذهن یماندگعقب

 تیجمع یداریتوسعه و پا یانكار است. کودک سالم رکن اصل رقابلینوزادان غ یغربالگر تیاهم زین یشناستیجمع دگاهید از

و مشارکت  باروریتنها کودک را از چرخه نه دیشد یهاتیمعلول ایمرگ زودرس  ،یكیژنت یهایماری. ابتلا به برودیشمار مبه

. دهدیم شیافزا یـ را در خصوص فرزندآور خویشاوندی یهادر ازدواج ژهیوها ـ بهخانواده یبلكه نگران کند،یخارج م یاجتماع

                                                           

 

1 Saudubray et al., 2010; Aghajani et al., 2009 



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

 

101 

 

 

ی دارای فرزند هاخانواده لیتما یموجب ارتقا تواندیم کینوزادان و مشاوره ژنت یغربالگر یاجرا قیاز طر ینگران نیکاهش ا

 .گردد تیجمع توسعه یداریپاکمک به  تیو در نها یبه فرزندآور مبتلا

در  تواندیم ،یتیو جمع یبلكه در سطح مل ،یو خانوادگ یتنها از منظر فردنوزادان نه یغربالگر یبرنامه مل یاساس، اجرا نیا بر

 .کند فایا یزندگ تیفیو بهبود ک هایماریسلامت، کاهش بار ب یهاشاخص یدر ارتقا یدیکل یبلندمدت نقش

 تاریخچه اجرای برنامه:

ایران  (Public Health Genetics) برنامه ژنتیک سلامت عمومیدر قالب  های متابولیک ارثیبیماری از و مراقبت پیشگیری کشوریبرنامه 

ابتدا با تمرکز بر ،تشخیص ژنتیک و آموزش، مراقبت ژنتیکشاوره ژنتیک، مشامل شناسایی،  برنامه( اصلی این Strategyراهبرد ) 5 با

صورت در شش دانشگاه علوم پزشكی به 1386گروه، از سال  ترین بیماری اینعنوان شایع( بهPKUکتونوری )فنیلشناسایی نوزادان مبتلا به 

 در بالینیارائه خدمات مراقبت ساماندهی آغاز شد. در این مرحله، ثبت بیماران و  آزمایشی و با استفاده از روش غربالگری کالریمتری

 .به اجرا درآمد کشوریسطح  دراین برنامه  1391در سال  و های منتخب صورت گرفتبیمارستان

و راهنماهای استاندارد دنیا  MSMS (Tandem mass spectrometry)با استفاده از روش  1396از سال  ،شده ایجاد ساخت زیر بر بستر 

گروهی از از بیماری های متابولیک ارثی که با این روش قابل غربالگری   (ACMG: American Collage of Medical Genetics)شامل

با اجرای مرحله بندی شده در حال توسعه به  MSMSجایگزینی روش غربالگری با  سالآن  از هستند به بیماری های هدف افزوده شد و

  تمام دانشگاه های علوم پزشكی کشور است.

ناسایی شده در بیمارستان های منتخب )غالبا در مراکز استان ها( به صورت منطقه ای ساماندهی ارائه خدمات مراقبت بالینی بیماران ش

 شوند. شده است و بیماران شناسایی شده از غربالگری برای دریافت خدمات بالینی به این بیمارستان ها ارجاع داده می

 یارث کیمتابول یهایماریبمجموع بروز  زانیتولد زنده و م 6000 در 1 یکتونور لیفن یماریبروز ب زانیماجرای برنامه  جیبر اساس نتا

 . برآورد می شودتولد زنده  1000در  1 تا کنون (PKUشامل )

 اهداف

 هدف کلی

  یارث کیمتابول یهابیماری  از ی و مراقبتریشگیپ

 اهداف اختصاصی

 های متابولیک ارثی بیماری ماندگی ذهنی، معلولیت جسمی و مرگ و میر ناشی از کاهش عوارض شامل عقب -

 پیشگیری از بروز بیماری در خانواده ها و خویشاوندان بیمار مبتلا به بیماری های متابولیک ارثی -

 راهبرد ها

  یارث کیمتابول یهابیماری  مبتلا به یی به هنگام نوزادانو شناسا یغربالگر -

 و تشخیص ژنتیک کیژنت ۀمشاور -

این راهبرد مطابق با مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز مندرج در فصل دوم اجرای ) ژنتیک مراقبتشامل  مراقبت -

 و مراقبت بالینی از بیماران شناسایی شده (دستورالعمل می باشد

 آموزش -

 بیماری های هدف در برنامه پیشگیری از بیماری های متابولیک ارثی 
به به صورت منفرد  PKU غربالگری شامل های هدف در برنامهبیماریبر اساس روش مورد استفاده از غربالگری در دانشگاه علوم پزشكی، 

باشد. هدف نهایی، توسعه برنامه در می  MSMS به روش متابولیک ارثی بیماری های (PKU)شامل غربالگری گروهییا روش کالریمتری 

 است. MSMSتمام دانشگاه های علوم پزشكی به روش 

  فنیل کتونوری -الف
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در اغلب  PKUهای متابولیک ارثی دارای درمان مؤثر در جهان است. بیماری بیماری فنیل کتونوری شایع ترین بیماری از گروه بیماری

شود. ، به علت وجود جهش در ژن کدکننده این آنزیم ایجاد میکبد در( PAH) زکسیلاروهید لانینآ فنیل نزیمیآ لختلاموارد ناشی از ا

د و تجمع شومی ادرار و بعضی از متابولیت های مرتبط در نلانین خوآ فنیل یبالا غلظت به منجر زکسیلاروهید ینلانآ فنیل نزیمآ دکمبو

این مواد در خون باعث آسیب های شدید غیر قابل بازگشت به نوازاد و در نتیجه اختلال در تكامل و عقب ماندگی ذهنی می شود. به طور 

بیمار بستگی دارد که خود وابسته به نوع جهش ژنی بیمار و تعداد الل معیوب به لانینمی آ هیپرفنیلبه میزان  PKUکلی شدت بیماری 

ماندگی ذهنی و اختلال در تكامل به تدریج پیشرفت باشد. کودک مبتلا در ابتدای تولد طبیعی است و عقبارث رسیده از والدین به فرزند می

( او کاسته IQنمره از ضریب هوشی ) 4دک تحت درمان قرار نگیرد، به ازاء هر ماه شود. در صورتی که کوکند و طی چند ماه آشكار میمی

ذهنی )در ماندگی عقبآسیب های مغزی باعث طیفی از علایم شامل را از دست خواهد داد.  IQنمره از  50خواهد شد و تا پایان سال اول 

  . می شود.و ..هدف حرکات بی و تحرکی، کاهش تمرکزپر شدید( بسیاری از موارد

 (:PKU)شامل  MSMSبیماریهای متابولیک ارثی قابل غربالگری با  -ب

در صورت وجود سابقه  ژهیو به هایماریباین  بیشتردر شامل بیماری های جدول زیر هستند.  MSMSبیماری های هدف غربالگری به روش 

 از تولد وجود دارد.  شیپ صیامكان تشخ ،یكیجهش ژنت ییشناسا ی وخانوادگ

( در برنامه های غربالگری نوزادان primary targetیی که در قسمت رنگی جدول آورده شده اند جز بیماری های گروه هدف اولیه )هایماریب

 ک،یبحران متابول ،یذهن یماندگ عقبنظیر  یجد وارضاز ع یطور قابل توجهبه تواندیموقع درمان معمولا  مو شروع به صیتشخ هستند و

 کند. پیشگیریعضو  ییمرگ، نارسا

از  یبعضاگرچه  .غربالگری نوزادان هستند پیشنهادی در برنامه های (secondary targetگروه ثانویه ) جزء جدول زیر،  یهایماریب سایر 

است.   primary target گروه کمتر از شانیبرا یغربالگر دهیفا تیمعمولا  سطح شواهد و قطع یول هستند مهم و قابل درمان این بیماری ها

شدت عوارض را نیز موارد  یکند و در برخمی را فراهم  یمراقبت ای یتیحما ،یامكان مداخله درمانگاهی هنگام  زود صیتشخدر این گروه 

 تیاهمیب یبه معن نیا البته است.قبل  یهایماریاز ب رتریمتغ ایمعمولا  کمتر  مداخلات یسودمند تیشواهد و قطع زانیکاهش دهد؛ اما م

در کنار غربالگری گروه  ی بدون اضافه شدن فرآیند غربالگری،طور جانب به MSMS. این گروه در روش ستینهای این گروه _بیماری بودن

جمع آوری داده د، تصمیم گیری در خصوص این که این گروه از بیماری ها جز گروه هدف برنامه باقی بمانند مستلزم شونمی  ییشناسااول 

یماران کشور به مداخلات در های بومی حاصل از اجرای برنامه و تحلیل داده ها از نظر شیوع بیماری، جهش های بومی و پاسخ دهی ب

 در سال های آتی است. دسترس در کشور
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 جدول بیماری های هدف در برنامه

 

 

 

 

 

Amino Acid Disorders Fatty Acid Oxidation Disorders Organic Acid Disorders 

Argininosuccinic Aciduria 
Primary Carnitine Deficiency / Carnitine 
Transporter Defect 

Propionic Acidemia 

Citrullinemia Type 1 
Medium Chain Acyl-CoA Dehydrogenase 
Deficiency 

Methylmalonic Acidemia: 
methylmalonyl-CoA mutase 

Maple Syrup Urine Disease 
Very Long Chain Acyl-CoA Dehydrogenase 
Deficiency 

Methylmalonic Acidemia: 
Cobalamin Disorders 

Homocystinuria 
Long Chain 3-Hydroxyacyl-CoA 
Dehydrogenase Deficiency 

Isovaleric Acidemia 

Phenylketonuria Trifunctional Protein Deficiency 
3-Methylcrotonyl-CoA Carboxylase 
Deficiency 

Tyrosinemia Type 1 
Short Chain Acyl-CoA Dehydrogenase 
Deficiency 

3-Hydroxy-3-Methylglutaric 
Aciduria 

Argininemia 
Medium/Short Chain Acyl-CoA 
Dehydrogenase Deficiency 

Holocarboxylase Synthase 
Deficiency 

Citrullinemia Type 2 Gluratic Acidemia Type 2 β-Ketothiolase Deficiency 

Hypermethioninemia 
Medium Chain ketoacyl-CoA Thiolase 
Deficiency 

Glutaric Acidemia Type 1 

Benign Hyperphenylalaninemia 2,4-Dienoyl-CoA Reductase Deficiency Methylmalonic acidemia, cblC form 

Biopterin Biosynthesis Defect (2 
conditions) 

Carnitine Palmitoyltransferase 1 Deficiency Methylmalonic acidemia, cblD form 

Biopterin Regeneration Defect (2 
conditions) 

Carnitine Palmitoyltransferase 2 Deficiency Malonic Acidemia 

Non-Ketotic Hyperglycinemia 
Carnitine Acylcarnitine Translocase 
Deficiency 

Isobutyrylglycinuria 

Ornithine Transcarbamylase 
Deficiency 

 2-Methylbutyrylglycinuria 

Carbamoyl Phosphate Synthetase 1 
Deficiency 

 3-Methylglutaconic Aciduria 

HHH Syndrome  
2-Methyl-3-hydroxybutyric 
Aciduria 

Tyrosinemia Types 2,3 (2 conditions)  Ethylmalonic Encephalopathy 

Glycine N-methyltransferase (GNMR) 
deficiency 

  

Adenosylhomocysteine hydrolase 
deficiency 

  

Pyruvate carboxylase deficiency   

Others 
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 شرح اجرا
 آموزش به مادران

در مرکز  ای شگاهیدر زا)تولد نوزاد  همچنین در زمانو  (سه ماهه سوم )سه ماهه اول و در طول بارداریباردار  به مادراناست  ضروری

زمان مراجعه به هنگام برای آزمایش غربالگری نوزاد نوزادان،  غربالگری مربوط به اهمیت و اطلاعاتدر روستا( آموزش  یمانیزا لاتیتسه

 و مراکز ارائه دهنده این خدمت ارائه شود.

 

 ی:منتخب غربالگر شگاهیو ارسال نمونه به آزما یرگی نمونه

مویرگی بر روی کاغذ فیلتر مخصوص  (DBS: Dry Blood Spot) لكه خون خشک شده یارث کیمتابول یهایماریب یغربالگر در لازم نمونه

 است که معمولا از محل پاشنه پای نوزاد گرفته می شود. 

نمونه گیری ه برای توسط کارشناس )مراقب سلامت، بهورز، ماما و ....( آموزش دیدی می بایست در پایگاه سلامت/ خانه بهداشت نمونه گیر

ی روزگ 5تا ساعت از زمان تولد(  72) 3 ازنوزادان  یارث کیمتابول یهایماریب یغربالگر درگیری  نمونه جهت زمان نیبهتر. شودانجام 

 ذ شود.اخ نوزاد هیتغذ طیشرا از یتیوضع هر در نوزاد مراجعه نیاول در ستیبا یم اول نمونهاست و  )نمونه گیری به هنگام(

 نكته :

سالگی است. در نوزاد یا شیرخواری که تا یک سالگی سابقه غربالگری ندارد  1حداکثر سن برای انجام غربالگری در این برنامه تا   -

( بر اساس سن MSMSنمونه می بایست در اولین زمان مراجعه اخذ و ارسال شود. در این شرایط روش غربالگری )کالریمتری یا 

روزگی نوزاد امكان پذیر است و نمونه نوزاد یا شیر  28حداکثر تا   MSMSجام غربالگری به روش شود. انبرنامه ریزی می نوزاد

روزگی و بیشتر دارد تنها می تواند برای غربالگری فنیل کتونوری به روش کالریمتری ارسال  29خواری که در اولین مراجعه سن 

 (.  شود ) این موضوع می بایست به والدین نوزاد اطلاع داده شود

های لازم تا ارجاع نوزاد به بیمارستان منتخب توسط نمونه گیر اول صورت پذیرد. در صورتی که محل سكونت نوزاد تمامی پیگیری -

نیازمند پیگیری )شامل نیاز به نمونه مجدد، نیاز به آزمایش تایید و نیاز به ارجاع به بیمارستان( مربوط به معاونت بهداشت دانشگاه/ 

بایست طی تماس تلفنی فوری و پس دیگری باشد و در زمان پیگیری نوزاد به محل سكونت خود بازگشته است، مراتب میدانشكده 

به معاونت بهداشت محل سكونت نوزاد جهت پیگیری مراجعه نوزاد به مراکز مربوط به محل سكونت اطلاع فوری از آن با نامه اداری 

، برعهده مرکز نمونه گیری اول و معاونت بهداشت مربوط به تا تشخیص نهاییه نوزاد مهمان داده شود. ارائه آمار و گزارش مربوطه ب

را جهت درج در آمار به اطلاع معاونت بهداشت  پیگیری بایست نتایجاین مرکز نمونه گیری است و معاونت بهداشت محل سكونت می

 اول برساند.

اندارد های آزمایشگاهی برنامه توسط آزمایشگاه مرجع سلامت تنظیم و ابلاغ می ضوابط نمونه گیری و ارسال نمونه به طور کلی در است

گردد. در صورت ابلاغ نسخه های به روز رسانی شده استاندارد های آزمایشگاهی از سوی آزمایشگاه مرجع سلامت، ملاک و معیار عملكرد 

 ر خلاصه به موارد و نكات مهم به شرح زیر اشاره شده است:نسخ ابلاغی آزمایشگاه مرجع سلامت می باشد. در این دستورالعمل به طو

 

 اقدامات پیش از نمونه گیری 

 شود. کاغذ فیلتر ثبتروی  نوزاد اطلاعات و تكمیلو دفتر  مربوطه   1فرم شماره  -

احساس آرامش بیشتر نوزاد در آغوش همراه قرار داده شود به نحوی که پاشنه پا پایین تر از تنه نوزاد باشد )این امر منجر به  -

 شود(در نوزاد و جمع شدن خون در پا می

 گرم شود. (گراد یا ماساژ نرم یدرجه سانت 42کمتر از  یاستفاده از حوله گرم با دما با) دقیقه 3پاشنه پای نوزاد به مدت  -

 ه  سمت خارج ضد عفونی شود.% (  به صورت دایره وار و از مرکز ب 70یا اتیل الكل %70محل با پنبه الكلی) ایزوپروپیل الكل  -
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 نكات قابل توجه:

شود. از آلوده شدن کاغذ فیلتر با این مینتیجه آزمایش و تاثیر بر باعث آلودگی کاغذ نمونه گیری  مواد شیمیایی و الكل آب، -

 مواد جلوگیری شود:

 از لمس سطح کاغذ فیلتر خودداری شده و برای گرفتن آن از لبه ها استفاده شود. -

  گرفته شود.نرمه کنار دست ز نمونه می بایست اا یسه ماهگ گیری از پاشنه پا وجود نداشته باشد و بعد ازامكان خوناگر  -

 انجام نمونه گیری با برنامه واکسیناسیون نوزاد تداخلی ندارد. -

 کاغذ فیلتر دارای خراشیدگی در سطح منطقه نمونه گذاری از گردش کار خارج شده و استفاده نشود. -

 بهتر است پیش از نمونه گیری شیردهی به نوزاد انجام شود. -

 اقدامات در زمان نمونه گیری  

 ناحیه نمونه گیری با لانست استاندارد سوراخ شود. -

 کند. اولین قطره خون با گاز استریل پاک شود زیرا حاوی مایع میان بافتی می باشد و نمونه را رقیق می -

به آهستگی اولین دایره روی  قطره خون  به گیریبا نزدیک کردن کاغذ نمونهزمانی که یک قطره بزرگ از خون تشكیل شد  -

 دایره مرکز جذب خودخود به  تاکاغذ با قطره بزرگ خون تماس داده شود )کاغذ صافی را به پاشنه پا تماس داده نشود( 

عمل تماس با سطح کاغذ برای هر دایره تنها یک بار صورت  بپوشاند. یكنواخت صورت به را آن روی و و پشت شده فیلتر

توان از آغشتگی پشت کاغذ صافی تخمین . غلظت مناسب خون را می(شود پر خون قطره کی با فقط دیبا رهیدا هر) گیرد

 زد.

نحوی که قابل مشاهده به صورت قطر مناسب مطلوب هر لكه خون مطابق با دایره های ترسیم شده روی کاغذ فیلتر است به  -

 یكنواخت از دو روی کاغذ باشد.

لكه خون برای  3 انجام می شود یک کاغذ فیلتر حاوی و هیپوتیروییدی به صورت منفرد PKUدر مواردی که غربالگری  -

فیلتر حاوی  شود یک کاغذانجام می MSMSتهیه شود. در مناطقی که غربالگری نوزادان با  PKUغربالگری هیپوتیروییدی  و 

لكه خون برای غربالگری بیماری های متابولیک  2حداقللكه خون برای غربالگری هیپوتیروییدی و یک کاغذ فیلتر حاوی  2

 ارثی تهیه شود.

در پایان با نگه داشتن پای نوزاد بالاتر از تنه و اعمال فشار ملایم به موضع با یک گاز استریل پانسمان محل نمونه گیری پس  -

 آمدن خون با چسب زخم مناسب انجام شود. از بند
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 نكات قابل توجه:

به علت عبور اعصاب از سایر نقاط پا و نزدیک بودن استخوان در قسمت مرکزی پاشنه پا به پوست، زدن لانست فقط به نواحی دو  -

 طرف کف پا که در عكس نشان داده شده است مجاز است.

چون استخوان در این ناحیه به پوست نزدیک است و احتمال عفونت استخوان  زدناحیه مرکزی پاشنه پا لانست  نباید بههرگز  -

  )استئومیلیت( وجود دارد.

 در نوزادان نارس برای جلوگیری از آسیب به استخوان، تاندون و عصب، میبایست از لانست استاندارد نوزادان نارس استفاده شود.  -

 به کاغذ فیلتر با استفاده از سرنگ یا لوله های مویین بخصوص در نوزادان بستری در بیمارستان مجاز نمی باشد.انتقال خون وریدی  -

 در صورت نیاز به خون بیشتر از زدن لانست مجدد در یک محل خود داری و محل مناسب دیگری جهت نمونه گیری انتخاب شود. -

 اقدامات پس از نمونه گیری -3

و چه مثبت غربالگری می  غربالگری منفینتایج غربالگری چه  خصوص زمان دریافت نتیجه آزمایش انجام شود )  راهنمایی والدین در -

  بایست به والدین تحویل داده شود(.

 رسید انجام نمونه گیری به والدین تحویل داده شود. -

 راهنمایی شوند.گیری مجدد والدین برای مراجعه در زمان نمونه گیری مجدد در موارد نیازمند نمونه -

به صورت  کاملاباد و  وزش د،یخورش میدر یک فضای خشک و تمیز، دور از نور مستق (C18-25˚)در دمای محیط نمونه تهیه شده  -

مخصوص خشک کردن کارت قرار داده شده تا کاملا خشک  هیپا یبر رو)بر اساس دما و رطوبت محیط(  ساعت 4 تا 3به مدت  یافق

 شود. 

 .شوددار قرار داده  پیدرب ز یكیپلاست سهیک کیدر  ریعدد بالشتک رطوبت گ کیهمراه  نمونه هر لتر،یاز خشک شدن کاغذ ف بعد -

و بلافاصله به آزمایشگاه منتخب جهت انجام آزمایش های گیرد  قرار پاکت نوزاد در مشخصات فرم ضمیمه ها بهنمونه از یکهر    -

 شود.غربالگری متابولیک ارسال 

در شگاه یتا زمان ارسال به آزما ،طیمح در شدن خشک از پس نمونه نبود، ریپذ امكان منتخب شگاهیآزما به نمونه یفور ارسال راگ -

 شگاهیو در اسرع وقت به آزما شدهقرار داده  C 8-2˚خچالی در ریعدد بالشتک رطوبت گ کیهمراه و دار  پیدرب ز یكیپلاست سهیک

 . شودمنتخب ارسال 

 .شود رشیپذ منتخب شگاهیآزما در ساعت 48 مدت ظرف حداکثرنمونه ریزی انتقال نمونه باید به نحوی باشد که  برنامه -

  ها صورت گیرد.فشار و ایجاد آسیب در آن بدون بایستمی نگهداری و انتقال کاغذ فیلتر -

 شوند.بندی بستههای خونی های بیولوژیک نباید در ظرف حمل کارتمواد شیمیایی و سایر نمونه -
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  در شرایط زیر نیاز به نمونه گیری مجدد برای غربالگری وجود دارد:

 

 شرایط زیر وجود داشته باشد: در زمان نمونه گیری مجدد می بایست

وزن  لوگرمیکهر  یبه ازا رخشکیش یسیس 30 ای شیر مادر یسیس 50 روزانه حداقل)ساعت تغذیه کافی  72نوزاد حداقل   -

  .با شیر داشته باشد نوزاد(

 نوزاد بستری نباشد. -

 گذشته باشد.غیر فوری مجدد  یریبه نمونه گ ازینسایر دلایل ساعت از  48 حداقل -

 غربالگری نوزادان بستری در بیمارستان

اولین نمونه غربالگری وی در هر شرایطی شامل  است ضروری باشد، بستری بیمارستان در روزگی 3-5در  نوزادی که صورتی در -

NPO:  (Nothing per oral( Nil Per Os در  مراتبضمن تحویل رسید غربالگری به همراه نوزاد و  غربالگری ارسال به آزمایشگاه تهیه

 پرونده نوزاد ثبت شود.

بر اساس موارد  مجدد غربالگری خصوص در را روزگی 5 تا 3 در بستری نوزاد والدین که است موظف بیمارستان غربالگرکارشناس  -

 خلاصه در را مجدد غربالگری زمان و سازد آگاه متخصص معالج نوزاد، پزشک توسط شده تعیین زمان نیازمند نمونه گیری مجدد یا در

 .نماید ثبت بیمار پرونده

 صورت نحوی به بخش مسئول پرستار یا و پزشک توسط والدین به توصیه گردد باید اعزام دیگری بیمارستان به نوزاد که صورتی در -

 .نگیرد قرار غفلت گیری مجدد وی موردغربالگری و نمونه آزمایش که گیرد

 

 

 

 

 زمان نمونه گیری مجدد دلیل نمونه گیری مجدد

 از طرف آزمایشگاه ناموجودنامناسب/ نمونه اعلام  -

 MSMS( در Re Callنیاز به بررسی مجدد ) -

تعیین شده برای اخذ نمونه مجدد پاشنه پا نوزادان نیازمند نمونه گیری مجدد، که در زمان  -

 مراجعه نكرده اند.

 یفور

ساعت با فراخوان  24ظرف  یرینمونه گ

 یفور

 در زمان نمونه گیریسابقه بستری  یا دارای نوزادان بستری -

 قبل از نمونه گیری یا دیالیز ا سابقه دریافت و یا تعویض خونبنوزادان  -

 MCT، نیتیو کارن نیدوپام ،دهاییاستروشامل  خاصداروهای سابقه مصرف  نوزادانی که -

oil ،یحاو یها کیوتیب یآنت Pivalic acid دارند. میو سفوتاکس نیلیس یآمپ رینظ 

- NPO  ،یدیکامل ور هتغذیبودن (TPN ) یا تغذیه نوزاد با مواد غذایی کم پروتئین در زمان

 نمونه گیری اول

 معالج به دلیل وجود علایم بالینینیاز به نمونه گیری مجدد طبق نظر پزشک  -

با رعایت  نوزاد یروزگ 8-14در فاصله 

 شرایط نمونه گیری مجدد

 با احراز شرایط )یا در اسرع وقت پس از

 (پیگیری هفتگی

 هفته و کمتر در زمان تولد 33نوزاد  -

 نوزاد یهفتگ 4مجدد در سن  یرینمونه گ

با رعایت شرایط نمونه گیری مجدد )یا در 

هفتگی با احراز  4اسرع وقت پس از 

 (پیگیری هفتگیبا  شرایط
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 نمونه مناسب

ها را پر کرده است لكه و کاملا آن قرار داده شدهمقدار کافی از خون بر روی دایره های کاغذ 

 است. مشاهده در پشت کاغذ نیز به همان اندازه روی کاغذ فیلتر قابل خون کامل

 

 دلایل احتمالی نمونه نا مناسب

 

 است:مقدار نمونه ناکافی 

 ها حرکت داده شده است.کاغذ فیلتر قبل از تكمیل دایره -

 به کاغذ فیلتر انتقال داده شده است.لوله مویین  بانمونه خون  -

دستكش قبل یا بعد از جمع آوری نمونه خون تماس داشته  کاغذ فیلتر با دست یا -

 است.

 
 .نمونه خراشیده یا ساییده شده است

 
 قبل از خشک شدن ارسال شده است. نمونه

 
 بزرگ است:ها بیش از حد لكه 

 دیگر منتقل شده است.  وسایل  یا خون با سرنگ  -

 نمونه از هر دو طرف کاغذ فیلتر وارد شده است.  -

 

 گرفته اند:های سرمی قرار ها در حلقهلكه 

 به طور نامناسب خشک شده است. نمونه -

 در معرض گرما قرار گرفته است. نمونه -

 

 ه است:یا رقیق شدکم رنگ آلوده،  نمونه

 فشار بیش از حد به پاشنه پا وارد شده است.  -

دیگر مانند الكل، محلول ضدعفونی، آب یا مواد کاغذ فیلتر با دست یا دیگر مواد ه -

 تماس داشته است.  گیری نمونهپیش یا پس از 

 الكل قبل از سوراخ کردن پوست پاک نشده است. -

 اولین قطره خون پاک نشده است. -

 
 ه است:ها لخته یا لایه بندی شدلكه 

 چندین بار بر روی دایره کاغذ فیلتر خون ریخته شده است.  -

 از هر دو طرف کاغذ فیلتر خون وارد شده است.  -
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 نتایج: اقدامات لازم بر اساسو  نتیجه آزمایش
( را  منفیدهد و همه نتایج آزمایشات )شامل غربالگری مثبت یا  را انجام، آزمایش نمونه افتیاز درساعت  48تا  24می بایست  شگاهیآزما

 برای تحویل دادن به والدین برای مرکز نمونه گیری ارسال نماید. 

 اقدامات لازم بر اساس اعلام آزمایشگاه به شرح زیر است:

 مجدد از سوی آزمایشگاه: ارسال نمونهاعلام نیاز به  -الف

 می بایست مراتب آزمایشگاه ( (Re Callشامل نمونه نامناسب یا مفقود یا موارد نیازمند بررسی مجدددر صورت نیاز به نمونه مجدد 

ستاد معاونت بهداشت/ شبكه بهداشت شهرستان و از آن طریق به مرکز نمونه گیری مربوطه جهت به اطلاع  یفور طی گزارش تلفنی را

د. در صورت فراخوان شده و نمونه مجدد اخذ و ارسال گردساعت  24حداکثر تا والدین می بایست  دهد.فراخوان فوری والدین گزارش 

 ساعت تكرار شود.  24مرتبه با فواصل  3عدم مراجعه این پیگیری تا 

 اقدام بر اساس نتیجه آزمایش: -ب

 شامل موارد زیر است: ((Screen Negative( موارد منفی غربالگری 1-ب

 به روش کالریمتری PKUمیلی گرم بر دسی لیتر در غربالگری منفرد  4فنیل آلانین کمتر از  -

 MS-MSبه روش میزان طبیعی متابولیت ها بر اساس نقطه برش اعلامی از سوی آزمایشگاه  -

 در این موارد جواب آزمایش پس از ثبت در دفاتر مربوطه به والدین تحویل داده شده و نیاز به اقدام دیگری نیست.             

 :شامل موارد زیر است (Screen Positive) ( موارد مثبت غربالگری2-ب

 به روش کالریمتری PKUمیلی گرم بر دسی لیتر در غربالگری منفرد  4فنیل آلانین بیشتر و مساوی  -

 MS-MSبه روش میزان غیر طبیعی متابولیت ها بر اساس نقطه برش اعلامی از سوی آزمایشگاه  -

اطلاع ستاد معاونت بهداشت/ شبكه به  یفور نتیجه غربالگری، لازم است مراتب توسط آزمایشگاه طی گزارش تلفنی در صورت مثبت شدن

 بهداشت مربوطه جهت فراخوان فوری والدین گزارش شود.

   :در هر دو روش ( موارد مثبت غربالگری فنیل کتونوری1 -2-ب

خون وریدی ( است. نمونه برای این آزمایش می تواند نمونه HPLCدر این موارد نیاز به آزمایش تایید ) اندازه گیری فنیل آلانین به روش 

تهیه شده در مرکز نمونه گیری باشد )بسته به شرایط دسترسی(.  نمونه تهیه   DBSیا )ترجیحا( در محل آزمایشگاه  EDTA /هپارینه

ساعت نتایج آزمایش را  72و آزمایشگاه موظف است حداکثر ظرف  ارسال شود یغربالگر دییتا شگاهیآزما یهمان روز برا ستیباشده می 

 اعلام نماید:  

 :HPLCبر اساس نتایج آزمایش  

 .ستین یگریبه اقدام د ازین یدینمونه خون ور یبر رو تریل یدسگرم بر  یلیم 2کمتر از   نیآلان لیفنموارد  در -

بر روی نمونه خون وریدی میلی گرم بر دسی لیتر  4و کمتر از میلی گرم بر دسی لیتر  2 بالاتر ازمساوی و  در موارد فنیل آلانین  -

غیر کلاسیک به آزمایشگاه منتخب کشوری )در حال حاضر آزمایشگاه  PKUوالدین فراخوان شده و لازم است نوزاد برای بررسی 

نوزاد به بیمارستان لازم است در صورت تایید ابتلا به فنیل کتونوری غیر کلاسیک  بیوشیمی انستیتو پاستور ایران( ارجاع داده شود.

 منتخب ارجاع فوری داده شود.

آزمایشگاه می ( دییتا مثبت موارد) یدینمونه خون ور یبر رو تریل یدسگرم بر  یلیم 4 یو مساو شتریب نیآلان لیفنموارد  در -

مربوطه جهت فراخوان ستاد شبكه بهداشت شهرستان  /بهداشت دانشگاه معاونتبه اطلاع  یفور یتلفن گزارش یطرا  مراتببایست 

 .ددهمنتخب گزارش  مارستانیبه بفوری و ارجاع  نیوالد یفور

 .شود تكرار ساعت 24با فواصل  مرتبه 3تا  یریگیصورت عدم مراجعه پ درارجاع  نیازمند در همه موارد

 

 سایر بیماری های متابولیک ارثی: ( موارد مثبت غربالگری برای2-2-ب
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شهرستان مربوطه جهت شبكه بهداشت ستاد  /دانشگاه  بهداشتتوسط آزمایشگاه به معاونت  یفور موارد مراتب طی گزارش تلفنیدر این 

مرتبه  3در صورت عدم مراجعه این پیگیری تا به بیمارستان منتخب برای بررسی بیشتر گزارش شود.  فوریوالدین و ارجاع  فوریفراخوان 

تایید و تشخیص نهایی در بیمارستان و توسط متخصص/ فوق تخصص بیمارستان منتخب برنامه  آزمایشاتساعت تكرار شود.  24با فواصل 

 ریزی می شود.

 نكته:

ص بیمارستان منتخب با توجه به اینكه تشخیص قطعی و تعیین نوع بیماری در نهایت توسط پزشک متخصص/ فوق تخص

بایست بدون ایجاد اضطراب و نگرانی در ایشان صورت گرفته و این فرآیند زمان بر است، فراخوان و ارجاع والدین نوزاد می

بایست اطلاع رسانی میفقط اطلاع داده شود که نوزاد نیاز به بررسی بیشتر دارد. این  نام بیماریانجام شده و بدون نام بردن از 

باشد که والدین اهمیت و ضرورت مراجعه فوری به بیمارستان منتخب برای حفظ سلامتی کودک را به خوبی متوجه به نحوی 

 شوند.

 تشخیص نهایی بیماری و برنامه ریزی اقدامات 
واردی تشخیص نهایی بیماری توسط متخصص/ فوق تخصص بیمارستان منتخب طی بررسی های لازم انجام می شود. باید توجه داشت که در م

 ماه است.  نینداین بررسی ها مستلزم صرف زمان تا چ

مبتلا به بیماری تشخیص داده می شوند، می بایست در فرم ماهیانه گزارش در نهایت مواردی که بر اساس نظر متخصص/ فوق تخصص منتخب 

همه خانواده  طبقه بندی شوند. )بیمار قطعی( مثبت بیمارستانیبیمارستان به معاونت بهداشت اعلام شوند و در آمار و گزارشات تحت عنوان 

 بیماران شناسایی شده متابولیک ارثی می بایست در اولین زمان ممكن برای دریافت مشاوره ژنتیک به پزشک مشاور ژنتیک واحد ازدواج، فرزند

 آوری و باروری سالم محل سكونت ارجاع داده شده و در صورت اعلام نیاز به مراقبت ژنتیک تحت مراقبت ژنتیک قرار گیرند. 

 

 بر اساس سطح فنیل آلانین  تشخیص نهاییانواع جدول 

 PKUنوع بیماری  Pheسطح  اقدامات لازم

 عدم نیاز به اقدام
کمتر از کاهش میزان فنیل آلانین به 

mg/dl 4  همراه با ردPKU غیر کلاسیک 

 آلانیمیاهایپر فنیل

(HPA) گذرا 

 تا سه سالگی  1مراقبت بالینی در بیمارستان های منتخب و پیگیری غیبت از درمان در سطح 

 سالگی و در مراقبت های پیش از بارداری( 15)دختران یک بار هم 
mg/dl 4-5.99 

 آلانیمیاهایپر فنیل

(HPA) 

 mg/dl 6-9.99 1 مراقبت بالینی در بیمارستان های منتخب و پیگیری غیبت از درمان در سطح

+ مشاوره ژنتیک و در 1مراقبت بالینی در بیمارستان های منتخب و پیگیری غیبت از درمان در سطح 

 صورت نیاز مراقبت ژنتیک بر اساس نظر متخصص منتخب بر اساس شدت علایم بالینی بیمار

mg/dl 10-14.99 Mild PKU 

mg/dl 15-19.99 Moderate PKU 

+ مشاوره ژنتیک و  1های منتخب و پیگیری غیبت از درمان در سطح  مراقبت بالینی در بیمارستان

 مراقبت ژنتیک

 کلاسیک mg/dl 20بیشتر از 

به همراه نتایج تایید  mg/dl 2بیشتر از 

 غیرکلاسیک
 غیر کلاسیک )بدخیم(
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 فلوچارت غربالگری بیماری های متابولیک ارثی در نوزادان
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 پیشگیری  از بیماری های متابولیک ارثیشرح وظایف اختصاصی برنامه 

 معاونت بهداشت دانشگاه:

بر اساس ضوابط اعلامی ) آزمایشگاه ها بر اساس جمعیت تحت  برنامهبا  )غربالگری، تایید غربالگری و ...( مرتبط یها شگاهیآزما نییتع -

 پوشش در کشور به صورت منطقه ای تعیین شده و ممكن است به جمعیت تحت پوشش یک یا چند دانشگاه ارائه خدمات می نمایند(.

 برنامه یمرتبط با اجرا یها قرارد انعقاد -

 شهرستان جهت ارجاع خانواده برای مشاوره ژنتیک و شروع مراقبت ژنتیک اعلام موارد تشخیص نهایی به ستاد شبكه بهداشت و درمان -

 اعلام موارد غیبت از درمان به ستاد شبكه بهداشت و درمان شهرستان جهت پیگیری علت غیبت از درمان و ارجاع نوزاد به بیمارستان -

غربالگری متابولیک ارثی و تایید غربالگری و اعلام به ستاد شبكه دریافت گزارش فوری نتایج آزمایشات نیازمند فراخوان از آزمایشگاه های  -

 بهداشت مربوطه برای انجام اقدامات لازم

 پایش و نظارت بر کلیه فرایندهای برنامه -

 تهیه آمار و شاخصهای اختصاصی برنامه و گزارش به مراکز ذی صلاح -

 شامل موارد زیر است: بهداشت دانشگاه معاونت یها شگاهیاداره امور آزماوظایف اختصاصی  -

 نوزادان یغربالگرلازم  یمصرف زاتیتجه نیتام 

 رانیگ نظارت بر عملكرد نمونه ،یریگ آموزش نمونه  

 نوزادان  یغربالگر یها شگاهیو نظارت آزما شیپا 

 نوزادان یغربالگر درالزامات انتقال نمونه  نیتام 

 

 معاونت درمان دانشگاه:

 همكاری در تعیین آزمایشگاه های مرتبط با برنامه با معاونت بهداشت  -

معرفی بیمارستان / مرکز بالینی منتخب دارای استانداردهای ارائه خدمات بالینی فوق تخصصی بیماری ارثی/ژنتیكی مربوطه مندرج در  -

از بخصوص اعضای تیم بالینی شامل فوق تخصص غدد دستورالعمل و استاندارد های اختصاصی هر بیماری و تامین نیروی انسانی مورد نی

 بالینی ، کار درمان و گفتار درمان مورد نیاز ساطفال، کارشناس تغذیه، مددکار، روانشنا

 تامین الزامات انجام نمونه گیری و انتقال نمونه نوزادان بستری در بیمارستان به آزمایشگاه غربالگری -

ها، های مختلف شامل درمانگاهه حسب درخواست معاونت بهداشت/وزارت بهداشت در بخشتهیه اطلاعات و آمار مورد نیاز برنام -

 های منتخب و سایر مراکز پاراکلینیک منتخب ها، آزمایشگاهبیمارستان

 مرکز بهداشت شهرستان: 

 پایش و نظارت بر کلیه فرایندهای برنامه در سطح شهرستان -

 جامع سلامت محل سكونت جهت ارجاع خانواده برای مشاوره ژنتیک و شروع مراقبت ژنتیکاعلام موارد تشخیص نهایی به مرکز خدمات  -

اعلام موارد غیبت از درمان به به مرکز خدمات جامع سلامت محل سكونت جهت پیگیری علت غیبت از درمان و ارجاع نوزاد به بیمارستان و  -

 ارسال پسخوراند علت غیبت

نیازمند فراخوان از آزمایشگاه های غربالگری متابولیک ارثی و تایید غربالگری و اعلام به به مرکز خدمات جامع دریافت گزارش فوری نتایج آزمایشات  -

 سلامت محل سكونت برای انجام اقدامات لازم

 تهیه آمار و شاخصهای اختصاصی برنامه و گزارش به معاونت بهداشت -

 نوزادان یغربالگر درالزامات انتقال نمونه  غربالگری نوزادان ولازم  یمصرف تجهیزات نیتام -

 تامین و تعیین نیروی انسانی آموزش دیده برای اجرای فرآیندهای برنامه در سطح شهرستان -
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 مراکز خدمات جامع سلامت: 

 بهورز/ مراقب سلامت 

  هنگام نوزادان ه ب یغربالگر تیمادران در خصوص اهم ییآموزش و راهنما -

 و گزارش آن به مرکز بهداشت شهرستان ماریاز درمان ب بتیموارد غ یریگیپ -

  مراقبت ژنتیک مادران دارای فرزند مبتلا -

 وظایف اختصاصی کارشناس نمونه گیر:

شده توسط  نییتع یآموزش های مربوطه و شرکت در برنامه یگواه افتیاز پاشنه پا و در یرگی گذراندن دوره انجام نمونه -

  سطوح بالاتر

   نمونه مطابق با استاندارد، نگهداری و ارسال هیته -

 سال  3به مدت حداقل  یغربالگر و رسید جواب 1فرم شماره  یگانیبا -

  مربوط سامانه/  ها اطلاعات در فرمگزارش و ارسال  آوری ثبت و جمع -

 .آن گزارش نشده است جهینت یرگی از زمان نمونهکاری روز  5 یطکه  یرگی موارد نمونه پیگیری -

  به بیمارستان یا ارجاع ، آزمایش تاییدپیگیری و ارجاع موارد نیازمند نمونه گیری مجدد -

 ی:غربالگر شگاهیآزما 

  معاونت بهداشت یبا هماهنگبیمه  /با مرکز بهداشت شهرستان های مرتبط عقد قرار داد -

 روز کاری 3نتایج حداکثر تا  رسالو ا طی زمان مشخص شده یآزمایش ها غربالگر هیانجام کل -

معاونت بهداشت/ ستاد شبكه بهداشت به کارشناس نیازمند فراخوان فوری/ ارجاع طی گزارش تلفنی فوری موارد اعلام  -

  شهرستان

 های آزمایشگاه مرجع سلامت و بانک های زیستیمطابق با استاندارد ها نمونه نگهداری -

 سطوح بالاتر یمراکز نمونه گیری از سو کارکنانابلاغ شده  یآموزش های برنامه یمشارکت در اجرا -

  بهداشت وزارت ستاد و ها دانشگاه یدرخواست و گزارش های ارسال اطلاعات -

 حد واسط شگاهیآزما: 

و ... به عنوان  ( برای آزمایش های تایید غربالگری، مراقبت درمانی ، خون، و ...  DBS ادرار، این آزمایشگاه جهت اخذ و ارسال نمونه )نمونه

 آزمایشگاه حد واسط برای استفاده از انتقال نمونه به جای ارجاع مستقیم بیماران برای مدیریت دسترسی به خدمت تعیین می شود.

  اعلام شده یبر اساس استانداردها شیجهت انجام آزما لازمنمونه  رسالو ا هیته -

  یارسال ینمونه ها هیکلنتایج  یریگیپ -

 مرکز بهداشت شهرستان  /معاونت بهداشت به نمونه های ارسالی آزمایش نتایج اعلام  -

 غربالگری: دیتائ شگاهیآزما 

 نمونه های تایید مطابق با دستورالعمل اختصاصی آزمایشگاهی نمونه گیری در برنامه متابولیک ارثی تمام نگهداری  -

 مرکز بهداشت شهرستان  /معاونت بهداشتبه  دییپاسخ آزمایش ها تأ یاعلام مكتوب و فور -

 ابلاغ شده طشرای حسب بر بهداشت وزارت ستاد و ها دانشگاه یارسال اطلاعات درخواست -

 

 نكته:

 .اخلاق در پژوهش است تهاز کمی مجوز کسب به در هر آزمایشگاه منوط های نگهداری شده نمونه یپژوهش روانجام هر گونه  

  

 

 



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

 

114 

 

 

 منتخب متابولیک ارثی: بیمارستان

این بیمارستان یک بیمارستان تخصصی/ فوق تخصصی کودکان است که می بایست توسط معاونت درمان و با هماهنگی معاونت بهداشت 

با  مات بالینی به بیماران در برنامهشود. با توجه به تمرکز ارائه خدجهت ارائه خدمات استاندارد بالینی به بیماران متابولیک ارثی تعیین 

تعیین شده و به بیماران توسط ستاد وزارت بهداشت بیماران در کشور بیمارستان های منتخب به صورت منطقه ای توجه به توزیع 

 جمعیت تحت پوشش یک یا چند دانشگاه ارائه خدمات دارند.

کان در ن یا متخصص کوداعضای تیم بالینی متشكل از فوق تخصص غدد و متابولیک کودکان ) فوق تخصص اعصاب کودکان یا نوزادا 

(، کارشناس تغذیه، روانشناس بالینی، مددکار اجتماعی، کار درمان، گفتار شرایطی که تامین نیروی فوق تخصص غدد امكان نداشته باشد

درمان و مسئول درمانگاه است که در درمانگاه متابولیک ارثی و با همكاری مسئول فنی آزمایشگاه و مسئول فنی داروخانه بیمارستان به 

 دهند. متابولیک ارثی ارائه خدمت می بیماران

 

 بیمارستان: مدیر  

 تامین و پشتیبانی الزامات ارائه خدمات بالینی )شامل نیروی انسانی( به بیماران متابولیک ارثی  -

 جلسات در شده نظارت بر اجرای مصوبات تعیین و بالینی فصلی تیم جلسات در شرکت -

  بیماران به خدمات عرضه اجرای تسهیل راستای در فعال و مستمر هماهنگیانجام  -

هماهنگی با پزشكان اورژانس و متخصصین کشیک بیمارستان برای پذیرش بیمار در زمان مراجعه در زمان های عدم حضور  -

 فوق تخصص منتخب 

 هماهنگی با معاونت بهداشت و درمان دانشگاه  -

 رت فیزیكی و الكترونیک برای اعضای تیم بالینیبیماران به صو امكانات بایگانی و ثبت پرونده تامین الزامات و -

 متابولیک ارثی هایبیماری منتخب تخصصفوق 

 ریاست تیم بالینی و هدایت تیم در جهت اهداف برنامه  -

 مسئول تشخیص و تعیین تكلیف نهایی نوزادان ارجاع شده از غربالگری  -

 ابلاغ شده وزارت بهداشت متون علمی، راهنماهای  درمان بیمار بر اساس -

  بالینی فصلی تیم جلسات در تعامل گروهی با سایر اعضای تیم بالینی و شرکت -

 در کشور   یارث کیمتابول هاییماریب مرجع هایمارستانیشده با ب یزیرفعال و برنامه یارتباط و تعامل علم یبرقرار -

 بیماران به صورت فیزیكی/ الكترونیک  ثبت پرونده -

تعامل با  و مشاوره انجام جهت سكونت ژنتیک محل مشاور  ( به پزشکبیمار درمانی وضعیت تثبیت از )بعد بیمار خانواده ارجاع -

 پزشک مشاور ژنتیک در خصوص نیاز به مراقبت ژنتیک بر اساس علائم بالینی فرزند بیمار 

 تایید فرم گزارش ماهانه موارد جدید و غیبت از درمان -

 

 متابولیک ارثی )به انتخاب مدیر بیمارستان می تواند پرستار، بهیار،کارشناس مدارک پزشكی یا یكی از  هایبیماری مسئول درمانگاه

 اعضای غیر پزشک تیم بالینی باشد(

 پذیرش بیماران جدید و انجام هماهنگی با سایر اعضای تیم بالینی جهت شروع درمان ایشان در اسرع وقت  -

صورت  یهماهنگ یبه نحو هتر است)ب مارانیب ایمراجعات دوره میجهت تنظخانواده بیماران و اعضای تیم بالینی با  یهماهنگ -

 (.نوبت مراجعه ارائه شود کیدر  ماریبمورد نیاز  یراپزشكیو پ یکه مجموعه خدمات پزشك ردیگ

 ی بیمارانبایگانی و ثبت مناسب پرونده -

 متابولیک ارثی  هایبه بیماری مبتلا بیماران ممتد مراقبت تكمیل دفتر -

بهداشت در پایان هر ماه پس از تایید پزشک فوق  معاونت به آن ماهانه و غیبت از درمان و ارسال اطلاعات تكمیل و ارسال فرم -

 تخصص/ متخصص درمانگاه متابولیک ارثی

 ستانهماهنگی تشكیل جلسه فصلی تیم بالینی با حضور اعضای تیم بالینی و مدیر بیمار -

 هماهنگی تشكیل جلسه خانواده بیماران با اعضای تیم بالینی هر شش ماه یكبار -
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 تغذیه کارشناس  

 هماهنگی با پزشک درمانگر در خصوص انجام رژیم درمانی بیماران  -

 بیماران  غذایی رژیم تنظیم -

  ایدوره هایویزیت فواصل در شده تنظیم غذایی رژیم برای اجرای خانواده با فعال تعامل و پیگیری -

  بیمار پرونده در تغذیه ارزیابی مخصوص هایفرم اطلاعات در صحیح و دقیق تكمیل -

  بالینی فصلی تیم جلسات در تعامل گروهی با سایر اعضای تیم بالینی و شرکت -

 

  داروخانه: مسئول فنی 

 بیماران در داروخانه بیمارستان نیاز مورد تامین داروی مخصوص هماهنگی -

 تحویل شیر خشک رژیمی ذخیره )دپو( برای بیماران جدید و ارجاع به موقع برای پیشگیری از منقضی شدن تاریخ انقضای شیر   -

 بالینی فصلی تیم جلسات در تعامل گروهی با سایر اعضای تیم بالینی و شرکت -

  :مسئول فنی آزمایشگاه 

 مارستانانجام آزمایشات تكمیلی، دوره ای و تشخیص در آزمایشگاه بی -

 ایفای نقش و وظایف آزمایشگاه حد واسط در مواردی که امكان انجام آزمایش در آزمایشگاه بیمارستان وجود ندارد -

 بالینی فصلی تیم جلسات در تعامل گروهی با سایر اعضای تیم بالینی و شرکت -

 بالینی روانشناس  

 بیماران ارائه خدمات روان شناسی مورد نیاز به اعضای خانواده بیماران و  -

 بالینی فصلی تیم جلسات در تعامل گروهی با سایر اعضای تیم بالینی و شرکت -

 :کار درمان و گفتار درمان بیمارستان 

 ارائه خدمات توان بخشی مورد نیاز به اعضای خانواده بیماران و بیماران  -

 بالینی فصلی تیم جلسات در تعامل گروهی با سایر اعضای تیم بالینی و شرکت -

 اجتماعی مددکار   

 ارائه خدمات مددکاری مورد نیاز به اعضای خانواده بیماران و بیماران  -

 بالینی فصلی تیم جلسات در تعامل گروهی با سایر اعضای تیم بالینی و شرکت -
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 شاخص های اختصاصی برنامه
 

 غربالگری فنیل کتونوری: -الف

 

 

 

 

 

                                                           

 

بیماری های متابولیک پیشگیری از می باشد و در برنامه  HPLCبیماری فنیل کتونوری مخرج کل موارد مثبت تائید بر اساس نتیجه آزمایش پیشگیری از در برنامه   1

 بیمارستان ارجاع داده می شوند.به مثبت تلقی و  MSMSارثی مخرج مواردی هستند که در آزمایش اولیه غربالگری 

 انتظارمیزان مورد  نحوه محاسبه نوع شاخص نام شاخص

 Outcome بروز موارد بیماری فنیل کتونوری

 

سایر بیماران PKU شناسایی شده + تعداد موارد مثبت بیمارستانی شناسایی شده

متولدین همان سال
  

× 10000 

 با میانگین کشوری مقایسه شود

  

 Output پوشش غربالگری
تعداد نوزادان غربالگری شده

کل نوزادان متولد شده براساس ثبث احوال
× 100 100% 

 Process درصد نمونه نامناسب

 

یها نا مناسب تعدادنمونه 

ذشدهاخ  کل نمونه های 
× 100 

0% 

این شاخص نامطلوب بوده و باید به 

 صفر میل نماید

درصد تایید شده ها به موارد 

مثبت غربالگری )حساسیت تست 

 غربالگری(
Output 

 

تعداد موارد مثبت تایید 

تعداد موارد مثبت غربالگری
× 100 

 با میانگین کشوری مقایسه شود

درصد مثبت بیمارستانی به 

 مثبت تایید
Output 

تعداد موارد مثبت بیمارستانی

تعداد موارد تائیدمثبت
×  با میانگین کشوری مقایسه شود 100

 Process غربالگری به هنگام
نوزادان غربالگری شده در 3 تا 5 روزگی

کل نوزادان غربالگری شده
× 100 100% 

به هنگام اعلام جواب موارد  زمان

مثبت غربالگری در آزمایشگاه 

 تائید غربالگری 

 
Process 

تعداد موارد اعلام بهنگام  آزمایش تائید

موارد مثبت غربالگری
× 100 100% 

به هنگام ارجاع موارد به  زمان

 منتخب( بیمارستان
Process 

تعداد موارد ارجاع شده بهنگام 

کل موارد 1 مثبت
× 100 100% 

میزان موارد مثبت غربالگری در 

 هزار مورد غربالگری شده

 
Out put 

تعداد موارد مثبت غربالگری

کل موارد غربالگری
× 1000 

 با میانگین کشوری مقایسه شود

میزان موارد مثبت تایید در هر 

 مورد غربالگری شده 10000
Out put 

تعداد موارد مثبت تایید

کل موارد غربالگری
×  میانگین کشوری مقایسه شودبا  10000

میزان موارد مثبت بیمارستانی 

 در ده هزار مورد غربالگری شده

 
Out put 

 
تعداد موارد مثبت بیمارستانی که بیماری ایشان توسط پزشک منتخب تایید شده است 

کل موارد غربالگری
× 10000    

 با میانگین کشوری مقایسه شود
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 (PKUغربالگری بیماری های متابولیک ارثی )شامل   -ب

 میانگین کشوری نحوه محاسبه نوع شاخص نام شاخص

 Outcome بروز موارد متابولیک ارثی
تعداد موارد مثبت بیمارستانی شناسایی شده + سایر بیماران متابولیک 

 10000شناسایی شده/ متولدین همان سال * 

ازاء کل مورد غربالگری به  1000در  1

 نوزادان غربالگری شدع

 Output پوشش غربالگری
تعداد نوزادان غربالگری شده/کل نوزادان متولد شده براساس ثبت احوال 

*100 

بر اساس فاز گسترش برنامه در دانشگاه 

 50علوم پزشكی متفاوت است )میانگین:

 درصد(

 Process غربالگری به هنگام
نوزادان غربالگری شده در 3 تا 5 روزگی

کل نوزادان غربالگری شده
× 100 100% 

 %0 100های نامناسب/کل نمونه های أخذ شده *تعداد موارد نمونه Process درصد نمونه نامناسب

برای نمونه  recallدرصد 

 مجدد
Process 

تعداد موارد فراخوان شده برای نمونه گیری مجدد/کل نوزادان غربالگری شده 

*100 

مورد  1000در  15میانگین کشوری)

 غربالگری(

 

 شاخص های مراقبت بیمارستانی: -ج

دانشگاههای علوم پزشكی می توانند با در نظر گرفتن وضعیت مطلوب مد نظر یک شاخص و همچنین بررسی میانگین کشوری 

 آن وضعیت حوزه تحت پوشش خود را بررسی و با سایر دانشگاهها مقایسه نمایند.

 میزان مورد انتظار نحوه محاسبه شاخص نوع شاخص نام شاخص

درصد کنترل بیماری در 

به تفكیک گروه بیماران 

 *سنی
Output 

تعداد بیماران گروه سنی که میانگین متابولیت شاخص در آن ها در محدوده انتظار است/ تعدادکل 

 100بیماران آن گروه سنی *
100 

به درصد غیبت از درمان

 تفكیک گروه سنی
Process 

 توسط متخصص ویزیت تعیین شدهتعداد کل  /در هر گروه سنی موارد غیبت از درمان در سال تعداد

 100* منتخب در هر گروه سنی
 صفر

 100 100سال *  5/ تعداد بیماران زیر  سال 5در کودکان مبتلا تا  ASQغربالگری  تعداد موارد انجام ASQ Processپوشش غربالگری 

مبتلا به درصد کودکان 

بیماری متابولیک ارثی تا 

 سال با تكامل طبیعی 5

Outcome 
و تایید  ASQسال با تكامل طبیعی با غربالگری  5درصد کودکان مبتلا به بیماری متابولیک ارثی تا 

 100سال مبتلا * 5بیلی/ تعداد بیماران زیر 
100 

 سال 12سال و بالای  12تا  6سال،  6تا  3سال،  3*گروه سنی زیر 

 

 کیمتابول یها یماریب کیبه تفك یارث یها یماریب ریسا کیزنتمراقبت  ی)مشابه شاخص ها کیژنت مراقبت یها شاخص -د

 شود( یو محاسبه م فیتعر یارث
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 از بیماری های متابولیک ارثی  و مراقبت پیشگیری برنامه اختصاصی یها فرم
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 در نوزاد MSMSبه روش  بیماری های متابولیک ارثیگروهی  فرم اعلام عدم تمایل برای غربالگری

 
مرکز بایست در صورت عدم تمایل همراه نوزاد به انجام غربالگری گروهی بیماری های متابولیک ارثی تكمیل و در  این فرم می

 نمونه گیری بایگانی شود.

 باسمه تعالی

 همراه گرامی نوزاد:

 فراهم بود. کشور برای نوزادان( PKU) کتونوری لیفن و دیروییت کاری کم پیش از این تنها امكان غربالگری بیماری های

ها که تحت عنوان  مارییب تعداد بیشتری ازامكان غربالگری  مانند بسیاری از کشورهای پیشرفته در دنیا در سال های اخیر

در کشور فراهم شده  بر روی همین نمونه ای که از نوزاد شما تهیه شده است، شوندشناخته میبیماری های متابولیک ارثی 

شروع ی که درمان نوزاد در این بیماری ها به موقع در صورت گروهی از بیماری ها هستند که یارث کیمتابول ماریهاییباست. 

لی با تشخیص و درمان به در کودک می شوند ومتعددی  و مشكلات یحرکت اختلالات ،یذهن یماندگ عقب باعثنشود 

 پیشگیری کرد.  ها میتوان از عوارض آنهاموقع این بیماری
 

 .................نوزاد ........کد ملی مادر .... /..................... با کد ملی ................. همراه نوزاد ..............اینجانب ...........

  .تمایل به انجام غربالگری فنیل کتونوری و هیپوتیروییدی برای نوزاد دارم فقطضمن اطلاع از مراتب فوق 

 

 سایر بیماری های متابولیک ارثی: بررسی تمایل به علت عدم

 

o باشد می زیاد آزمایش انجام هزینه های.  

 

o در صورت تمایل ذکر علتبا   دموار سایر  

 

 

 

 نسبت خانوادگی همراه با نوزاد ........ 

 در صورتی یكی والدین نوزاد نیستید این موضوع را به اطلاع والدین نوزاد برسانید.

 

  همراه انگشت اثر و امضاء تاریخ، 
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 (همراهفرم رسید انجام غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی )تحویل شده به 

 .شود که جهت دریافت پاسخ نمونه گیری نوزاد خود، آن را به همراه داشته باشندبه والدین نوزاد تحویل داده شده و تاکید مینمونه گیری پس از هر بار این فرم 

 

 ......خدمات بهداشتی درمانی..دانشگاه علوم پزشکی و 

 …ت شهرستان............مرکز بهداش

 نوزادان یرسید آزمایش غربالگر

   .....................نام و نام خانوادگی نوزاد: 

               کد ملی نوزاد/ مادر نوزاد: ...........

           ............................: نمونهشماره 

                 .........................:   نمونه گیری تاریخ انجام

 نمونه مجدد: ........................................مراجعه برای تاریخ 

 بیماری مورد غربالگری : 

o هیپوتیروییدی 

o  فنیل کتونوری(PKU) 

o  غربالگری گروهی بیماری های متابولیک ارثی( شاملPKU) 

 

 کارشناس نمونه گیر: .......................نام و نام خانوادگی 

 ی: ..........................مهر مرکز نمونه گیرنام و 

 

 

 توجه داشته باشید:

 نگهداری نماییدنوزاد سالگی  6تا پایان  لازم است برگه جواب آزمایش را و نماییدمراجعه  پس از دو هفته از تاریخ انجام نمونه گیری جهت دریافت جواب غربالگری نوزاد. 

  فرمایید. در این فاصله ممكن است با شما برای مراجعه مجدد یا بررسی تكمیلی تماس گرفته شود که خواهشمند است با همكاران مادر این خصوص همكاری 

  محل  جامع سلامته مجدد به این مرکز یا نزدیک ترین مرکز درج شده در فرم برای انجام نموندر تاریخ با در دست داشتن این فرم مونه مجدد دارد نیاز به ن چنانچه نوزاد شما

 سكونت نوزاد مراجعه نمایید.
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 DBSفرم مشترک برنامه های غربالگری نوزادان با نمونه  -1فرم شماره 
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 DBSفرم مشترک برنامه های غربالگری نوزادان با نمونه : 1راهنمای تكمیل فرم شماره 

 شود:نسخه، تكمیل می 3این فرم برای کلیه نوزادانی که مورد غربالگری قرار می گیرند در 

 CH  ،PKU غذ فیلتر به آزمایشگاه غربالگری معاونت بهداشت جهت انجام آزمایشات غربالگری نسخه اول )سفید(: همراه کا

 ارسال شود. و ... 

 ارسال شود.  MSMSنسخه دوم )صورتی(: همراه کاغذ فیلتر به آزمایشگاه غربالگری 

 شود.نسخه سوم )زرد(: در مرکز غربالگری به مدت سه سال به عنوان مستندات غربالگری نگهداری 

داده شود. در زمان ارائه جواب آزمایش فرم رسید تحویل گرفته شده و توجه : لازم است فرم رسید انجام غربالگری به والدین 

 یایگانی شود. 1همراه نسخه زرد فرم شماره 

نشانی  یا  MSMSانضمام جواب   را در نسخه مربوطه تكمیل نموده و بهغربالگری موظف است جواب آزمایشات آزمایشگاه 

 مرکز نمونه گیری ارسال نماید.الكترونیک جواب آزمایش به 

 گیری محل تكمیل فرم: پایگاه سلامت/ خانه بهداشت محل نمونه

 گیرمسئول تكمیل فرم: کارشناس/ بهورز نمونه

تیره گذاشته شود. ها به طور کامل تكمیل شود و در صورت عدم وجود موردی برای ثبت، خط در این فرم لازم است تمام قسمت

 شود.گیر به موضوع میخالی بودن هر ردیف به منزله عدم توجه نمونه

شماره کاغذ فیلتر:  با توجه به شماره چاپ شده در بالای کاغذ فیلتر یا کد تعیین شده توسط معاونت بهداشت دانشگاه نوشته 

 شود. 

ی قبلی آن نوزاد بایست از کد کاغذ فیلتر نمونهد تهیه شد؛ میی مجدشـود که اگر به هر دلیلی، از نوزاد نمونهیادآوری می 

است و اکنون، به علت سابقه  1345گیری اول ؛ شود. )مثال: اگر کد گاتری نوزادی در نمونهاستفاده شده و به آن ممیز اضافه 

گیرد و کد می 2گیری قبلی، ممیز نمونهگیری مجدد مراجعه نموده، بعد از ثبت کد گاتری بستری در بیمارستان برای نمونه

 باشد(می 2/1345گاتری جدید نوزاد: 

 گیری مجدد پس از ممیز به شرح زیر است:کدهای نمونه

 کدگاتری (/0گیری به علت موارد مرجوعی و نامناسب: صفر )نمونه

: نتیجه آزمایش متابولیک نوبت 10و کد  9تا  5بین  TSH: جواب 2گیری مجدد به علت مشكوک بودن در بیماری )کدنمونه

 کدگاتری(/1اول در محدوده بینابینی است(: یک )

 کدگاتری(/2و ...( : دو )  گیری مجدد )نوزاد نارس، بستری در بیمارستانگیری مجدد با سایر علل نمونهنمونه

 کدگاتری(/3گیری بار سوم: سه )نمونه

 کدگاتری(/4گیری بار چهارم: چهار)نمونه

دموگرافیک خواسته شده به صورت کامل و خوانا و بر اساس تعاریف مندرج و اظهار نظر والدین ، ثبت شود. )در صورتی اطلاعات 

 که نام نوزاد معین نباشد، کلمه نوزاد همراه با نام خانوادگی پدر نوزاد نوشته شود(.

 ساله( 35وشته شود: )مثال: نكته : سن مادر به سال از طریق کسر سال انجام غربالگری از سال تولد مادر ن

 زده شود. ×گیری، علامت نوبت نمونه گیری: بر اساس دفعات مراجعه نوزاد جهت نمونه

 تاریخ نمونه گیری : بر اساس نوبت نمونه گیری نوزاد به صورت سال، ماه و روز )به عدد( نوشته شود. 

ضل روز و ماه تولد و روز و ماه نمونه گیری از پاشنه پا به زمان نمونه گیری بر حسب سن نوزاد : سن نوزاد بر حسب روز از تفا

 ساعت کمتر باشد. 72دست آمده و نوشته شود. نكته: سن نوزاد در زمان غربالگری )در نوبت اول( نباید از 

داشته باشد گیری مجدد را ؟ در صورتی که نوزاد حداقل یک مورد از موارد علت نمونهنوزاد نیاز به نمونه گیری مجدد دارد آیا

× خیر علامت  زده شده و در صورت عدم نیاز ×(، در قسمت بلی علامت گیرینمونه 1 طبق دستورالعمل بر اساس فرم شماره)

 شود.زده 
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گیری مجدد به تفكیک هر های ذکر شده در قسمت پایین فرم )* علت نمونهگیری مجدد: براساس آیتمبیماری نیازمند نمونه

گیری مجدد ندارند، علامت هایی که نیاز به نمونه. در خصوص بیماریزده شود× بیماری( نیازمند نمونه گیری مجدد علامت 

 خط تیره گذاشته شود.

ر و د ×در ردیف علت نمونه گیری مجدد: لازم است تمام علل، تک تک از والدین پرسیده شده در صورت وجود علت؛ علامت 

 می خورند. ×صورت عدم وجود علت؛ خط تیره گذاشته شود. در صورتی که نوزاد دارای چند مورد بود، همه موارد علامت 

 هفته( 33زده شد: سن جنینی نوزاد متولد شده به هفته ذکر شود )مثال:  ×نكته : چنانچه در قسمت نوزاد نارس علامت 

 ود.  زده ش ×نوع ازدواج والدین :در این محل علامت 

 غیرخویشاوندی: والدین هیچگونه نسبت فامیلی با هم  ندارند.

 دارند.دختردایی، و  دختر عمو، پسرعمو، دخترخاله، پسرخاله، دخترعمه، پسرعمه، پسرداییوالدین نسبت فامیلی  :1کد

رخاله، دخترعمه، پسرعمه، دختر عمو، پسرعمو، دخترخاله، پسبا نوه خاله، نوه دایی، نوه عمو و نوه عمه  ازدواج شامل: 2کد 

 . باشدمی دخترداییو  پسردایی

 باشد.با یكدیگر مینوه خاله، نوه دایی، نوه عمو و نوه عمه  ازدواج شامل :3کد

 شوند.محسوب می 6و  5نتیجه ها و نبیره های خاله، دایی، عمو و عمه به ترتیب فامیل درجه  خویشاوند دور:

 د به دقت نوشته شود.  آدرس پستی محل سكونت والدین نوزا

نكته: در صورتی که محل سكونت فعلی مادر و نوزاد منزل والدین نیست و مادر برای زایمان به این محل آمده است و بعد از آن 

 رود، باید هر دو آدرس نوشته شوند.به منزل خود می

 شده و با دقت نوشته شود.شماره تلفن با ذکر کد محل( گرفته  2شماره تلفن تماس والدین نوزاد: )حداقل 

 گیر: به طور خوانا، در قسمت پایین فرم، نوشته شود نام و نام خانوادگی نمونه

 تاریخ ارسال نمونه به آزمایشگاه: با ذکر سال، ماه و روز، به طور خوانا نوشته شود

گیری حتما ثبت شود و در خاتمه نمونهگیری و امضای نمونه گیر: شامل نام دانشگاه، نام شهرستان و نام مرکز مهر مرکز نمونه

 گیر فرم شماره یک را امضا نماید.نمونه

های رنگی در این فرم باید توسط آزمایشگاه غربالگری استان و یا آزمایشگاه غربالگری متابولیک )در موارد نیازمند توجه : قسمت

 گیری مجدد(  تكمیل شود و به مرکز بهداشت شهرستان ارسال شود. نمونه

آزمایشگاه غربالگری . گیری توسط آزمایشگاه غربالگری استان ثبت شودنتیجه آزمایشات انجام گرفته: با ذکر عدد و واحد اندازه

MSMS  .موظف است نتیجه آزمایش / نشانی الكترونیک نتایج آزمایش را  به پیوست فرم صورتی ارسال نماید 

توسط آزمایشگاه ثبت شده و در انتها مهر آزمایشگاه زده شده و توسط مسوول تاریخ اعلام نتیجه آزمایش: به روز و ماه و سال 

گیرد، شامل تمام استانداردهای تعیین شده فنی امضا شود. )با توجه به اینكه این برگه به عنوان پاسخ در اختیار والدین قرار می

 باشد(در خصوص برگه پاسخ آزمایشات می

 

 

 

 

 

 

 

 



 

124 

 

 

 

 شگاهیآزما پذیرشنمونه /  انتقالول ئبه مس فیلترکاغذ  ینمونه ها لیفرم تحو

 پایگاه سلامت/ خانه بهداشت ......

 شبكه بهداشت و درمان ....... 

 

 

 مسئول امضای

پذیرش 

آزمایشگاه/ 

و ساعت تاریخ 

 تحویل

امضای 

مسئول انتقال 

 نمونه

امضای 

کارشناس 

نمونه گیر/ 

تاریخ و 

 ساعت تحویل

شماره کاغذ 

 فیلتر

 /نام خانوادگی نوزادنام و 

 کد ملی نوزاد

ف
ردی
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 فرم تحویل نمونه: راهنمای
 شود.نمونه تكمیل میانتقال به هنگام برای مرکز نمونه گیر و فرد مسئول انتقال نمونه شامل مامور پست  در دو نسخهاین فرم 

 بایگانی و نگهداری فرم در مرکز و تحویل آن در زمان تغییر افراد به نفر بعد الزامی است. 

باشد: دریافت رسید از آزمایشگاه در قالب نسخه دوم اجباری است. در مواردی که مسوول حمل نمونه، راننده/مسوول حمل نمونه می

 راننده /مسوول حمل نمونه، رسید نسخه دوم را پس از تكمیل توسط مسوول آزمایشگاه به واحد نمونه گیری تحویل می دهد 

مود و در صورت امكان؛ رسید توان فرم را در یک نسخه تكمیل نباشد: میدر مواردی که مسوول حمل نمونه، مامور اداره پست می

 ارسال محموله به آزمایشگاه را از شرکت پست دریافت و به نسخه اول فرم، ضمیمه نمود.

 .دینما ینگهدار گیرینمونهنموده و به مدت سه سال در واحد  مهیضم هیرا به نسخه اول یافتیدر دوم موظف است نسخه رگی نمونه
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  CHو    یارث کیمتابولبیماری های  ینوزادان برا یغربالگر یریگیثبت و پ دفتر

 سال ................................   مرکز خدمات جامع سلامت شهری / روستایی ............................ ....................... پایگاه سلامت/ خانه بهداشت / بیمارستان 
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  CHو    یارث کیمتابولبیماری های  ینوزادان برا یغربالگر یریگیثبت و پ دفتر

 قسمت دوم:
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 اطلاعات نوبت دوم مراجعه
 اطلاعات نوبت سوم و چهارم غربالگری

CH 

 انجام آزمایشنتیجه 

HPLC  برای موارد

مثبت غربالگری 
PKU 

 زمان نمونه گیری مجدد از پاشنه پا 

 بر حسب سن نوزاد به روز

بر حسب ت نتیجه موارد مثبت آزمایش نمونه مجدد  زمان دریاف
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CH PKU MSMS CH PKU MSMS CH متابولیک ارثی 
 نوبت سوم

 غربالگری 

 نوبت چهارم

 غربالگری 

<
1
3

 1
4

-2
1

 

≥
2
2

 

<
1
3

 1
4

-2
1

 

≥
2
2

 

<
1
3

 1
4

-2
1

 

≥
2
2

 

1
3

≥
 14

-2
1

 

22
≤

 

1
3

≥
 14

-2
1

 

22
≤

 

1
3

≥
 14

-2
1

 

22
≤

ی 
یع
طب

 

9/9 - 5 

9/
19- 

10
 

20
≤

 

ی )
گر

ربال
ش غ

رو
M

S
M

S
 

ی
تر
یم
الر

/ک
) 

ی
یع
طب

 

ی 
ور
تون

 ک
ل
نی
ی ف

گر
ربال

 غ
ت
ثب
م

ها  
ی 

مار
 بی
یر
سا
ی 

گر
ربال

 غ
ت
ثب
م

 

ته
هف
ه 
د ب

وزا
ن ن

س
 

ی
گر

ربال
 غ
جه

تی
ن

ته 
هف
ه 
د ب

وزا
ن ن

س
 

ی
گر

ربال
 غ
جه

تی
ن

 

ر 
زی

2 

2 
تا 

3.
99

 

4 
تر
الا
و ب

ت 
اس
ده 

دا
م ن

جا
ان

 

                                   

                                   



 

128 

 

 

 CHو  یارث کیمتابولبیماری های  یغربالگر یریگیثبت و پ دفتر

 سوم: قسمت
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 یرینمونه گ ازمندینتایج مثبت غربالگری و ن یریگیو پ یدفتر ثبت غربالگر  لیتكم راهنمای 

توسط کلیه پیگیری های لازم تا تشخیص نهایی گیری شده و ی نوزادان نمونهگیری جهت ثبت اطلاعات کلیهاین فرم در مراکز نمونه

 شود.تكمیل میکارشناس نمونه گیر 

 گیری )مرکز جامع سلامت/ خانه بهداشت/ پایگاه سلامت/ بیمارستان/ ....(محل تكمیل فرم: مرکز نمونه

 گیرنمونهکارشناس مسئول تكمیل فرم: 

 گیرد.رین روز همان سال در آخرین روز اسفند ماه ردیف میدر اولین روز سال شمسی شروع شده و تا آخ 1ردیف: از شماره 

 اعلام تشخیص نهایی: تاریخ گزارش تشخیص نهایی در این ردیف نوشته شود.

 شود. ماه نوشته می روز و زمان غربالگری: به صورت

غربالگری در خصوص یک نوزاد به ثبت نتایج تواند در این فرم آورده شود. به این منظور بایست اطلاعات هر نوزاد تنها یک بار می

 طور کامل پایان یابد. 

 تحت منطقه نوزاد ساکن اگر )حتی باشدمی شده، انجام آن در غربالگری که مرکزی عهده به غربالگری مورد هر ثبت نكته یک:

 مرکز به مورد گزارش از بعداست.  نهایی تشخیص تا نوزاد آزمایشات نتایج پیگیری شامل موضوع نباشد( این مرکز آن پوشش

 خواهدبیمار  محل سكونت هدهندپوشش مرکز عهده به های مربوطه مراقبتدر صورت تایید بیماری  سكونت، محل دهنده پوشش

 .بود

 علت نیاز به نمونه مجدد بر اساس کد های زیر وارد شود:برای 

 تعویض -5     آن سابقه یا و بیمارستان در بستری -4     نارس نوزاد-TSH=5-9/9        3 جواب-2    مفقود /نامناسب نمونه-1

         قلویی چند یا دوقلویی-8     گرم 4000 از بیش وزن با نوزاد -7         گرم 2500 از کمتر وزن با نوزاد -6    خون دریافت یا

 پزشک نظر و بالینی علائم وجود دلیل به گیری نمونه -11      اعلام نیاز به بررسی مجدد  -10    خاص داروی مصرف سابقه -9

 33سن نوزاد کمتر از  -NPO/ TPN   14تغذیه ناکافی/  -13  تعویض یا انتقال خون /دیالیز انجامسابقه  -12              معالج

 هفته در زمان تولد

 شود.روز و ماه ثبت میگیری: تاریخ اولین نمونه گرفته شده از نوزاد بر اساس فرم شماره یک به تاریخ نمونه

در قسمت ملاحظات نكات نیاز به اشاره درج شود مثلا  چنانچه محل سكونت اصلی نوزاد معاونت بهداشت دیگری است یا علت عدم 

 مراجعه نوزاد برای پیگیری ها شامل فوت، عدم همكاری والدین و ....
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  گزارش آمار غربالگری و تشخیص نهایی بیماری های متابولیک ارثیفرم 

 ........................                ماه/ سال گزارش ............ .................            به/ از شبكه بهداشت .................................... به/ از معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشكی  بیمارستان /از پایگاه سلامت/ خانه بهداشت
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 فرم گزارش آمار غربالگری و تشخیص نهایی بیماری های متابولیک ارثی 

 قسمت دوم:
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 اعلام شده در بازه گزارش تعداد موارد تشخیص نهایی در بیمارستان

 انجام شده است در توضیحات سال و ماه غربالگری درج شود(ماه/ سال قبل نانچه غربالگری در )چ

فنیل کتونوری 

 PKU تاییدمثبت  غیر کلاسیک

مثبت غربالگری سایر 

 بیماری ها
 فنیل کتونوری

M
SU

D
 

ه )
ور
ل ا

یك
 س

لال
خت

ا
U

C
D

) 

ب )
چر

ی 
ها
ید

اس
ل 

تلا
اخ

FA
O

D
) 

ی
ور
دا
سی

ک ا
اری

وت
گل

 

ی
ور
تن
سی

مو
ه

 

ی
ور
دا
سی

ک ا
ونی

مال
ل 

تی
م

 

ی
دم

سی
ک ا

ونی
وپی

ر 
پ

 

میا
ید

اس
ک 

ری
وال
زو
ای

 

ی
نم

وزی
یر
ت

کر 
 ذ
 با
ها
ی 

مار
ابی
ر 
سای

 
ی
مار

 بی
ام
ن

 

ت
اس
ده 

كر
ه ن

جع
مرا

 

لم
سا

ت 
حا

ضی
تو

 

ته
هف
دو 

یر
ز

 

ر 
زی

3 
ته
هف

 

ی 
الا
ب

3 
ته
هف

 

ته
هف
دو 

یر
ز

 

ر 
زی

3 
ته
هف

 

ی 
الا
ب

3 
ته
هف

 

ک
سی

کلا
ک 

سی
کلا

یر
غ

 
M

ild
 

M
o

d
er

at
e

 

H
P

A
 

H
P

A
 

 
ذرا

گ
/ 

لم
سا

ته 
هف
دو 

یر
ز

 

ر 
زی

3 
ته
هف

 

ی 
الا
ب

3 
ته
هف

 

                             

    
  

                       

 

 



 

132 

 

 

 غربالگری بیماری های متابولیک ارثی  آمارفرم گزارش 

  به ستاد شبكه بهداشت شهرستان ارسال شود.این فرم در قالب  حداکثر تا دهم ماه بعدتوسط کارشناس نمونه گیر ی بایست ممرکز نمونه گیری  ماهانه آماری گزارش

 ود.در تشخیص نهایی مواردی که زمان اولین نمونه گیری در ماه های پیش از این ماه بوده است در قسمت توضیحات فرم تاریخ اولین نمونه درج ش

 شود.ارسال مراکز غربالگری توسط ستاد شهرستان برای معاونت بهداشت  گزارش فصلییان هر فصل در پا

 درج شود. در قسمت توضیحات فرمبوده است گزارش فصل  پیش از ه زمان اولین نمونه گیری در ک موارد تشخیص نهاییتعداد 

 .رای ستاد وزارت بهداشت ارسال شودگزارش سالیانه غربالگری در پایان هر سال توسط معاونت بهداشت ب 

 گیری در پیش از  فصل گزارش بوده است در قسمت توضیحات فرم درج شود. تعداد موارد تشخیص نهایی که زمان اولین نمونه 
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 دفتر/ فرم مراقبت ممتد بیماران متابولیک ارثی در بیمارستان های منتخب بیماری های متابولیک ارثی

 :قسمت اول

 سال تكمیل فرم : ................................ بیمارستان منتخب : ...........................نام  دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی : ...............................

 .......................................... : نام و نام خانوادگی تكمیل کننده فرم

 ردیف

شماره 

پرونده 

 بیمارستان

تاریخ تشكیل 

اولین پرونده 

مراقبت 

در  بیمارستانی

 این بیمارستان

نام شهرستان 

محل سكونت 

 بیمار/ دانشگاه

 نام بیمار

 نام

 یخانوادگ

 ماریب

 سال

 تولد

 ماه

 تولد

 روز

 تولد
 یکدمل

 نام و نام

 یخانوادگ

کد  /مادر

 ملی

شناسایی بیمار از 

 طریق غربالگری
 نام و نوع بیماری

 نوع نام خیر بلی
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 دفتر / فرم مراقبت ممتد بیماران متابولیک ارثی در بیمارستان های منتخب بیماری های متابولیک ارثی

 :قسمت دوم

 ................................ : سال تكمیل فرم : ........................... بیمارستان منتخب ..................: .....و خدمات بهداشتی درمانی  دانشگاه علوم پزشكی

 .......................................... : نام و نام خانوادگی تكمیل کننده فرم

 اسفند بهمن دی آذر آبان مهر شهریور مرداد تیر خرداد اردیبهشت فروردین
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 راهنمای تكمیل فرم/ دفتر مراقبت ممتد بیماران متابولیک ارثی

)فرمول نویسی شده برای محاسبه تعداد ویزیت مشخص به صورت فایل اکسل  در سامانه های الكترونیک بیمارستان یا دفتر/ فرمین ا

اطلاعات آن شود و میشده ، تعداد غیبت، میانگین متابولیت، مهاجرت و فوت برای هر بیمار( در اختیار مسئول درمانگاه قرار داده 

بیماران متابولیک ارثی ثبت و پیگیری وضعیت مراقبت  جهت درمانگاه متابولیک ارثی مسئولتوسط  در روزهای درمانگاهبایست می

 .تكمیل شود

به ترتیب شروع می شود و اطلاعات قسمت اول فرم برای همه بیماران تحت مراقبت بیمارستان  1ر هر سال از شماره شماره ردیف د

 تكمیل شود.شماره پرونده 

در  موقت )با رنگ مشخص زرد(به صورت  بر اساس نظر متخصص/ فوق تخصص درمانگاه، می بایست در هر ویزیت تاریخ ویزیت بعد

)با رنگ روز پس از آن مراجعه کرد تاریخ ویزیت  15ثبت شده و چنانچه بیمار در این تاریخ یا حداکثر تا مربوطه زیر ستون ماه 

  مشخص سبز ( ثبت شود.

تاریخ اجعه نكند، مرمشخص شده تخصص برای نوبت ویزیت فوق شده توسط متخصص/روز پس از تاریخ تعیین 15چنانچه بیمار تا 

در  (غیبت از درمان)عنوان بهتوسط مسئول درمانگاه و با مهر متخصص/ فوق تخصص ویزیت در دفتر با رنگ قرمز مشخص شده و 

تاریخ گزارش غیبت از درمان در  .شود تا علت غیبت پیگیری گرددانه بیمارستان درج و به معاونت بهداشت اعلام میگزارش ماه

 شود.ستون مربوطه درج 

 درج شود. PKUدر هر ویزیت میزان متابولیت شاخص بیماری مثل فنیل آلانین برای بیماران 

به معاونت بهداشت در فرم مربوطه غیبت از درمان فرم مذکور شامل گزارش صفر  ارسالغیبت از درمان  مورددر صورت عدم وجود  

 الزامی است.

بیمارستانی برای معاونت بهداشت و از طریق معاونت بهداشت برای ستاد وزارت  در پایان هر سال این فرم به عنوان گزارش مراقبت

 بهداشت ارسال شود.
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 گیسال 5فرم ارزیابی تكامل بیماران متابولیک ارثی تا 

 اشتی ........................ستاد شهرستان/شبكه بهداز  /..                                                به از پایگاه سلامت/خانه بهداشت مرکز خدمات جامع سلامت ..............

 سال تكمیل فرم: ................. ماه/          به ستاد وزارت بهداشت            .....................   معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی ....... از /به

و نام   نام

 خانوادگی
 کد ملی

تاریخ 

 تولد

سن 

کودک 

 به ماه

در 

زمان 

 گزارش

شناسایی 

شده از 

 غربالگری

 )بلی/ خیر(

نام 

بیمارستان 

 منتخب

آزمون بیلی  نتیجه )مثبت/ منفی/ انجام نشده( ASQنتیجه 

در صورت مثبت 

 ASQبودن 

)مثبت/ منفی( با 

ذکر نوبت )چند 

 ماهگی(

علت عدم انجام 

ASQ/بیلی 

2 

 ماهگی

6 

 ماهگی

9 

 ماهگی

12 

 ماهگی

18 

 ماهگی

24 

 ماهگی

36 

 ماهگی

48 

 ماهگی
 ماهگی60

                 

                 

                 

                 

                 

                 

                 

                 

 

تان برای ستاد شهرس وتكمیل سال  5تا بیماری های متابولیک ارثی برای کودکان مبتلا به  بیمار سكونت محل بهداشتتوسط پایگاه سلامت یا خانه می بایست در پایان هر ماه این فرم 

)همه نوبت  های ماهیانه  )همه نوبت ها برای هر کودک( را برای معاونت بهداشت و معاونت بهداشت جمع بندی سالیانه شهرستان در پایان هر فصل جمع بندی فرمگردد. ستاد ارسال می

 را برای ستاد وزارت بهداشت ارسال نماید.ها برای هر کودک( 
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 در بیمارستان منتخب یارث کیمتابول یماریمبتلا به ب ماریب هیتغذ تیزیثبت اطلاعات وجدول 

 

 اطلاعات دموگرافیک و مراجعه

  نام خانوادگی  نام

  جنسیت  نام پدر

  کد ملی  تاریخ تولد 

  تاریخ مراجعه فعلی: سال  تاریخ اولین مراجعه: سال

  تاریخ مراجعه فعلی: ماه  تاریخ اولین مراجعه: ماه

  تاریخ مراجعه فعلی: روز  مراجعه: روزتاریخ اولین 

 تماس و ارجاعاطلاعات 

  تلفن همراه   تلفن ثابت 

  شهرستان محل سكونت  استان محل سكونت

  دانشگاه علوم پزشكی محل سكونت بیمار  آدرس پستی 

  نام پزشک ارجاع دهنده  بیمارستان منتخب پوشش دهنده بیمار

  وضعیت بیماریاطلاعات 

  نوع بیماری )فقط برای اختلالات فنیل آلانین(  بیمارینام 

  نتیجه آزمایش غربالگری  تاریخ آزمایش غربالگری 

  نتیجه آزمایش تایید تشخیص  تاریخ آزمایش تایید تشخیص 

  توضیحات )در صورت نیاز(  وضعیت معلولیت ذهنی

 اطلاعات سایر بیماری های همراه

  تیروئید  دیابت

  تشنج  هایپرتریگلیسریدمیا

 توضیحات )در صورت نیاز(

 اطلاعات وراثت بیماری در خانواده

  نسبت خویشاوندی والدین  سابقه خانوادگی ابتلا

  رتبه تولد بیمار  تعداد فرزندان خانواده

 اطلاعات سابقه و وضعیت فعلی تن سنجی 

  (Kgوزن زمان تولد )  (CMقد زمان تولد )

     (CMزمان تولد )دور سر 

  (Kgوزن فعلی )  (CMقد فعلی )

  نمایه توده بدن فعلی  (CMدور سر فعلی )

 اطلاعات مصرف دارو و شیرخشک فعلی

  دوز داروی مصرفی  نوع داروی مصرفی

  میزان فعلی مصرف شیرخشک )گرم در روز(  نوع شیرخشک مصرفی فعلی

 نتایج آزمایش کنترل درمان

  نام آزمایش کنترل درمان  آزمایش کنترل درمانتاریخ 

   1مقدار متابولیت مورد بررسی    1نام متابولیت مورد بررسی 

  2مقدار متابولیت مورد بررسی   2نام متابولیت مورد بررسی 

  3مقدار متابولیت مورد بررسی   3نام متابولیت مورد بررسی 

   4مقدار متابولیت مورد بررسی    4نام متابولیت مورد بررسی 

   5مقدار متابولیت مورد بررسی    5نام متابولیت مورد بررسی 
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   6مقدار متابولیت مورد بررسی    6نام متابولیت مورد بررسی 

 اطلاعات شرایط خاص

   توضیحات   )در صورت باردار بودن بیمار(سن بارداری به هفته 

       دستورات تغذیه ای

       شیر الف(

  مقدار شیر رژیمی )گرم در روز(  نوع شیر رژیمی

  مقدار شیر معمولی )گرم در روز(  نوع شیر معمولی

  (CCمقدار شیر مادر در هر وعده )  تعداد وعده مجاز شیر مادر

 ب( رژیم غذایی

  میزان پرونتئین )گرم در روز(  میزان فنیل غذای رژیمی )گرم در روز(

   غذاییشرح رژیم 

 ( مكمل هاج

   6مكمل   1مكمل 

    7مكمل   2مكمل 

   8مكمل   3مكمل 

   9مكمل     4مكمل 

   10مكمل    5مكمل 

   شرح مصرف مكمل

 توصیه ها و پیگیری 

  تاریخ مراجعه بعدی

   توصیه ها و توضیحات

 

 در بیمارستان منتخب یارث کیمتابول یماریمبتلا به ب ماریب هیتغذ تیزیثبت اطلاعات وراهنمای تكمیل فرم 

  .شده است یمنتخب طراح مارستانیدر ب یارث کیمتابول یماریمبتلا به ب ماریب هیتغذ تیزیمنظور ثبت اطلاعات هر و به در قالب فایل اکسل این فرم

 تكمیل کننده فرم: کارشناس تغذیه تیم بالینی بیماری های متابولیک ارثی بیمارستان منتخب

 فواصل زمانی تكمیل فرم: سالانه

 



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

139 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 دستورالعمل اختصاصی غربالگری آبشاری 
 

5140بازنگری   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

140 

 

 مبانی و کلیات

 مقدمه

یكی از روش های شناسایی موارد نیازمند خدمات ژنتیک سلامت در برنامه کشوری  (Cascade Screeningغربالگری آبشاری )

بیماری های ارثی از طریق رسم شجره نامه در فرآیند مشاوره ژنتیک ابتلا به است که با شناسایی افراد در معرض  ژنتیک سلامت عمومی

( نامیده می شود آغاز میProbandکه سر نخ ) ارثی در یک خانوادهبه بیماری  پذیرد.  این غربالگری با شناسایی یک فرد مبتلاصورت می

هرچند فرد بیمار نباشد(. در گاهی به اولین فرد مراجعه کننده به مشاوره ژنتیک در یک شجره نامه نیز اطلاق می شود   Probandشود )

 است لازمیابد. شاوره ژنتیک، به صورت مرحله ای  ادامه میهای مخانواده و خویشاوندان بر اساس یافته ابتلاادامه ردیابی افراد در معرض 

ن، منوط به تمایل و رضایت فرد مشاوره گیرنده و رعایت اصل محرمانگی مشاوره ونداهرگونه ردیابی افراد در خویشا

 گیرنده باشد. 

 
 

 اهداف

 هدف کلی

 ارثی نادر لاعلاج و صعب العلاج کودکان یهایماریاز بروز ب یریشگیپ -

و سرطان ( FPCAD)بیماری های عروق کرونر زودرس خانوادگی )بزرگسالان انوادگی خ/خطر بروز بیماری های ارثی کاهش -

 (خانوادگی کولون و برست/های ارثی

 اهداف اختصاصی

طح ارائه مشاوره ژنتیک به خانواده بیماران مبتلا به بیماری های ارثی صعب العلاج و لاعلاج دوران کودکی شناسایی شده در س -

 نظام سلامت )تخصصی و فوق تخصصی( 2

بیماری های ارثی/ خویشاوندی بزرگسالان )بیماری عروق کرونر زودرس خانوادگی و  ابتلاارائه مشاوره ژنتیک به افراد در معرض  -

 سرطان های ارثی/ خویشاوندی( مراجعه کننده به پزشک مشاور ژنتیک

 شجره نامه بیمار سر نخارائه مشاوره ژنتیک به ناقلین قطعی یا احتمالی  -

 مراقبت ژنتیک از موارد نیازمند مراقبت ژنتیک -

 شرح اجرا
درمانی به ویژه مراکز  پزشكان درمانگر بیماران ارثی صعب العلاج شاغل در مراکز درمانی دولتی و خصوصی شامل درمانگاه، مطب، بیمارستان

موظف هستند لزوم انجام مشاوره ژنتیک را به بیماری های ارثی صعب العلاج یا لاعلاج ارثی،  ارائه خدمات بالینی متمرکزجامع  /منتخب

تشریح کرده و در صورت تمایل خانواده برای انجام مشاوره ژنتیک ایشان را برای دریافت خدمت مشاوره ژنتیک  بیمار / بیمار برای خانواده

همچنین در بیمارستان های منتخب مطابق با دستورالعمل اختصاصی نام  ایند.ارجاع نمبه پایگاه سلامت/ خانه بهداشت محل سكونت 

به معاونت بهداشت و ستاد شهرستان جهت سازماندهی ارجاع  فرم گزارش ماهیانه بیمارستان/ مرکز بالینی منتخببیماران جدید نیز طی 

 سال شود.خانواده بیمار برای دریافت خدمت مشاوره ژنتیک و سایر مراقبت های لازم ار

معرفی شده می بایست از طریق پزشک پایگاه سلامت/ خانه بهداشت برای دریافت خدمت مشاوره ژنتیک به پزشک  بیمار /خانواده بیمار

 مشاور ژنتیک واحد ازدواج، فرزند آوری و باروری سالم ارجاع داده شوند.

بیماری های ارثی  ابتلادر طی فرآیند مشاوره ژنتیک به خانواده های فوق و  سایر مراجعین به پزشک مشاور ژنتیک شامل افراد در معرض 

بزرگسالان )بیماری عروق کرونر زودرس خانوادگی و سرطان های ارثی( چنانچه خانواده/فرد مایل به همكاری در فراخوان افرادی در شجره 

فرم دعوت نامه )فراخوان( مراجعه به مشاوره ژنتیک از طریق ایشان ا احتمالی بیماری شناخته شده اند باشند، که ناقل قطعی ینامه مربوطه 

سال و  18در مورد بیماری های ارثی کودکان افراد فراخوان شده می بایست سن شود. برای افراد نیازمند خدمت مشاوره ژنتیک ارسال می

 باشند. ازدواج کرده  سال  18ر صورت داشتن سن کمتر از بیشتر داشته باشد یا د
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در صورت نیاز به انجام آزمایش تشخیص ژنتیک برای هر فرد ناقل احتمالی در شجره نامه، آزمایش مذکور می بایست با رعایت نكات زیر 

 تجویز می شود: 

 جهش ژنتیكی ) موتاسیون(  مسبب بیماری در خانواده شناسایی شده باشد. -

( در شجره نامه فرد مرتبط نسل قبل)مادر فرد  /و بالاتر فرد مبتلا است، ناقل یا مبتلا بودن پدر 3نچه فرد خویشاوند درجه چنا  -

 .در تشخیص ژنتیک اثبات شده باشد

 شاخص های برنامه
 نحوه محاسبه عنوان شاخص راهبرد

مشاوره 

 ژنتیک

درصد موارد مراجعه به مشاوره ژنتیک از 

محل فراخوان مشاوره ژنتیک به کل 

 مراجعین مشاوره ژنتیک 

تعداد موارد مراجعه به مشاوره ژنتیک از محل فراخوان مشاوره ژنتیک به کل 

 100مراجعین مشاوره ژنتیک*

مراقبت 

 ژنتیک

درصد موارد نیازمند مراقبت ژنتیک از 

از محل  کل مراجعین مشاوره ژنتیک

 ارزیابی ژنتیكی

تعداد کل افراد ارجاع شده به مشاوره ژنتیک از محل فراخوان مشاوره ژنتیک که 

بر اساس نتیجه مشاوره ژنتیک جهت مراقبت ژنتیک ارجاع شده اند به تعداد کل 

افراد ارجاع شده جهت مشاوره ژنتیک از محل فراخوان مشاوره ژنتیک بیماری 

 *100  

 

 

 در غربالگری آبشاری استفادهمورد فرم های 
 فرم گزارش ماهیانه بیمارستان/ مرکز بالینی منتخب -

فرم فراخوان مشاوره ژنتیک -
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 1سطح در بسته های خدمت  دستورالعمل اختصاصی ارزیابی ژنتیكی

5140بازنگری   
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 مبانی و کلیات

 مقدمه
از بستر ارائه را موارد نیازمند خدمات سلامت ژنتیک است که  شناسایی هایكی از انواع این روش شناسایی در برنامه ژنتیک سلامت عمومی، 

 ارائه می شود، پیدا می کند. ظام سلامتیک نخدمات سلامت است که از طریق بسته های ارائه خدمات گروه های سنی در سطح 

برنامه های غربالگری اختصاصی برای تک تک این با توجه به تعدد و پراکندگی بیماری های نادر ژنتیكی ارثی امكان طراحی و اجرای 

بیماری ها وجود ندارد این درحالی است که این گروه از بیماری ها بخش قابل توجهی از بیماری های ژنتیک ارثی را تشكیل می دهند. از 

ستند که می توان با استفاده از آن ها سوی دیگر دو مولفه تكرار و رخداد زودرس بیماری ، دو نشانه احتمال بالاتر ارثی بودن بیماری ها ه

 به صورت غیراختصاصی و بدون تمرکز بر یک بیماری ویژه، احتمال وجود بیماری های ارثی در خانواده ها را مورد بررسی قرار داد.

نر زودرس خانوادگی همچنین با توجه به اهمیت سابقه خانوادگی ابتلا به بیماری های ارثی/خانوادگی بزرگسالان )بیماری های عروق کرو

(FPCAD در تعیین )ابتلا افراد خانواده به این بیماری ها، بررسی وجود این سابقه  احتمال( و سرطان های ارثی/خانوادگی کولون و برست

درمانی -یدر افراد به ظاهر سالم خانواده و ارائه خدمت مشاوره ژنتیک به خانواده، منجر به تعیین افراد نیازمند دریافت خدمات مراقبت

 پیشگیرانه به هنگام شده و این مسیر می تواند در کاهش احتمال بروز بیماری یا تاخیر در ابتلا به آن موثر باشد.

 اهداف

 هدف کلی

 ارثی نادر لاعلاج و صعب العلاج کودکان یهایماریاز بروز ب یریشگیپ -

و سرطان ( FPCAD)خانوادگیبیماری های عروق کرونر زودرس )بزرگسالان  خانوادگی /کاهش خطر بروز بیماری های ارثی -

 (خانوادگی کولون و برست/های ارثی

 اهداف اختصاصی

شناسایی افراد دارای سابقه بیماری های ارثی فاقد غربالگری اختصاصی از محل بسته های خدمت سطح یک و ارجاع موارد  -

 نیازمند به پزشک مشاور ژنتیک

های ( و سرطانFPCADه خانوادگی ابتلا به بیماری های عروق کرونر زودرس خانوادگی )شناسایی افراد دارای سابق -

 و ارجاع موارد نیازمند به پزشک مشاور ژنتیک 1ارثی/خانوادگی کولون و برست از محل بسته های خدمات سطح 

 مراقبت ژنتیک از موارد نیازمند مراقبت ژنتیک -

 

 روش اجرا
های ارثی صعب العلاج و لاعلاج  دوران کودکی یا شناسایی افراد در معرض خطر بیماری 1خدمات سطح  در بستههدف از ارزیابی ژنتیكی 

های ارزیابی بیماری های ارثی/خویشاوندی دوران بزرگسالی از طریق پرسش در خصوص وجود این بیماری ها در خانواده است. پرسش

های خدمت پزشک در گروه های سنی وارد شده است در صورتی که بر اساس ارزیابی پزشک فرد/ زوج مورد ارزیابی نیاز ژنتیكی در بسته

  .شودبه مشاوره ژنتیک داشته باشد می بایست به پزشک مشاور ژنتیک واحد ازدواج، فرزند آوری و باروری سالم ارجاع داده 
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 ویژه پزشک  –1سلامت سطح  های ژنتیک در بسته خدمات سلامتجدول ارزیابی

 
* ارجاع به مشاوره ژنتیک در صورتی لازم است که فرد،  برای مورد ارزیابی شده تا کنون به مشاوره ژنتیک مراجعه نكرده باشد.

 اقدام طبقه بندی نتیجه ارزیابی ارزیابی

( بیماری شناخته شده ارثی وجود 3فرد یا خویشاوندان ) تا درجه آیا در 

 دارد؟
 در فرد یا خویشاوندان  بیماری شناخته شده ارثی وجود دارد.

نیاز به مشاوره 

 ژنتیک 
 ارجاع به پزشک مشاور ژنتیک*

( وجود داشته 3آیا یک بیماری تكرار شونده در خویشاوندان )تا درجه 

 است؟ )یكی از موارد مبتلا می تواند فرد مورد ارزیابی باشد(. 
 یک  بیماری  در خویشاوندان تكرار شده است.

نیاز به مشاوره 

 ژنتیک 
 ارجاع به پزشک مشاور ژنتیک*

با شرایط  عملكردی  اختلال( 3آیا در فرد یا خویشاوندان وی )تا درجه 

 مطرح کننده بیماری ارثی وجود دارد؟

در فرد یا خانواده وی اختلالی )عملكردی یا ناهنجاری 

 غیراکتسابی( با شرایط مطرح کننده بیماری ارثی وجود دارد

نیاز به مشاوره 

 ژنتیک 
 ارجاع به پزشک مشاور ژنتیک*

ادگی یا سرطان ارثی/ آیا  احتمال  بیماری ایسكمیک قلبی ارثی/ خانو

 خانوادگی وجود دارد؟

عامل خطر بیماری ایسكمیک قلب یا سرطان ارثی/ خانوادگی 

 وجود دارد.

نیاز به مشاوره 

 ژنتیک 
 ارجاع به پزشک مشاور ژنتیک*

وجود دارد؟ آیا احتمال اختلال باروری  نیاز به بررسی ژنتیک آیا احتمال اختلال باروری  نیاز به بررسی ژنتیک وجود دارد؟   
نیاز به مشاوره 

 ژنتیک 
 ارجاع به پزشک مشاور ژنتیک*
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 ویژه پزشک: –های ژنتیک در بسته خدمات سلامت گروه های سنیراهنمای ارزیابی
بیماری های ارثی بیماری های متعدد و متنوعی می باشند که به دلیل وجود یک اختلال ژنتیكی در افراد از نسلی به نسل بعد منتقل 

فقط انتقال دهنده این اختلال به فرزند خود هستند. می شوند. در اکثر موارد والدین بیماران افرادی سالم از نظر ابتلا به آن بیماری بوده و 

احتمال ابتلای فرزندان به بیماری های ارثی بر اساس الگوی توارث بیماری )اتوزومال مغلوب یا غالب، وابسته به کروموزوم های جنسی و 

فرایندی است که از طریق آن، « ژنتیکمشاوره »... ( در هر بیماری متفاوت بوده و محاسبه این احتمال نیازمند مشاوره ژنتیک است. 

ال خانواده ها و خویشاوندان دارای احتمال ابتلا به بیماری ارثی در خود یا نسل بعد، از پیامدهای احتمالی بیماری، احتمال ابتلا یا انتق

 های پیشگیری و درمان بیماری آگاه می شوند. آن به سایر خویشاوندان و راه

)پدر، مادر، خواهر، برادر، فرزند( درجه 1درجه  )خویشاوندی( ین ارزیابی افرادی هستند که با هم نسبت نسبیمنظور از خویشاوندان در ا

 )فرزندان عمه، عمو، خاله، دایی( دارند.  3)پدر بزرگ، مادر بزرگ، عمه، عمو، خاله، دایی، خواهرزاده یا برادرزاده( یا درجه  2

یعنی علاوه بر فرد وجود بیماری  اینكه فرد محور باشد خانواده محور استبیش از  می بایست به این نكته توجه داشت که ارزیابی ژنتیک 

گیرد. این موضوع بدین معناست که چنانچه پاسخ هر یک از موارد مورد ارزیابی مثبت باشد حتی زمانی در خویشاوندان را هم در نظر می

ت ژنتیک سلامت که بیماری عنوان شده مربوط به فرد مورد ارزیابی هم نباشد ارجاع به پزشک مشاور ژنتیک برای بررسی نیاز به خدما

 لازم است.

 در صورت وجود شرایط زیر، نیاز به مشاوره ژنتیک وجود دارد:

  وجود دارد  3یا  2، 1نوع بیماری ارثی شناخته شده در خویشاوندان درجه 1حداقل . 

 از زمان )ری مشابه بیما /حداقل دو نفر با یک نوع اختلال 3یا  2، 1در خویشاوندان درجه : بیماری در خویشاوندان /تكرار اختلال

 . وجود دارد( کودکی

 (:در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد) اختلال باروری 

 علل غیر ارثی و ردماه یا سابقه نازایی  1، مرده زایی، فوت نوزاد زیر (سقط یا بیشتر 2)سابقه سقط مكرر : خانم -

 علل غیر ارثی و ردسابقه طولانی ناباروری : آقا -

 اختلالات باروری  منجر به ارثیبیماری شناخته شده وجود  -

 بودن بیماری های ایسكمیک قلبی مطرح  خانوادگی /در شرایط زیر احتمال ارثی دارد. وجود خویشاوندی /احتمال بیماری قلبی ارثی

 :است

 سالگی 70در زیر 1سابقه مرگ ناگهانی در خویشاوندان درجه  -

  :که با یكی از شرایط زیر: (PCAD)سابقه بیماری عروق کرونر زودرس  -

 سال در زنان 55 سالگی در مردان و زیر 45ابتلا به بیماری عروق کرونر در زیر سن  -

 55زیر سن ( پدر و برادر)در مردان : فرد با این شرایط سنی 1وجود یک مورد سابقه بیماری عروق کرونر در خویشاوندان درجه  -

 سالگی 65زیر سن ( خواهر و مادر)سال و در خانم ها 

 حداقل یكی از موارد زیر اثبات می گردد بیماری عروق کرونر از طریق: 

o  تنگی داشته باشد %50در آنژیوگرافی عروق کرونر بیش از. 

o  سابقهCABG) coronary Artery Bypass Graft  )وجود داشته باشد. 

o   سابقه(Angioplasty PCI) Percutaneous Coronary Intervention د داشته باشدوجو. 

 

 دارد: وجود خانوادگی /احتمال سرطان های ارثی 

  مطرح است.سرطان  بودن خانوادگی /احتمال ارثیدر شرایط زیر 

o  (غیر متاستاتیک)ابتلا به به دو یا چند نوع سرطان همزمان در یک فرد ( 2تا درجه )سابقه فردی یا خویشاوندی 

o  یک مرد مبتلا به سرطان پستان ( 2تا درجه )سابقه فردی یا خویشاوندی 

o  (همزمان یا غیر همزمان)سرطان پستان دو طرفه ( 2تا درجه )سابقه فردی یا خویشاوندی 
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o  با دیگر بدخیمی های مرتبط با ( و دارای رابطه نسبی و شامل فرد مورد ارزیابی 2تا درجه )خویشاوند  2وجود حداقل

 HBOC  (Hereditary Breast & Ovarian Cancer Syndrome)سندروم

o  سرطان پستانTriple negative ( در ارزیابی پاتولوژیک و ژنتیک، سه مارکرER (گیرنده استروژن) ،PR ( گیرنده

 .(منفی است Her2و ( پروژسترون

o  ژن های  ژنیک نظیراخته شده پاتوژنیک/ احتمالا پاتوآن ها جهش شن(  2تا درجه )افرادی که در خویشاوندانBRCA1 

 .وجود دارد و ...  BRCA2 ،TP53  ،PTENیا  /و

o لوله فالوپ /شامل سرطان اپیتلیال تخمدان)پستان یا ارگان های مرتبط  سرطان( 2 تا درجه)  انوادگیفردی یا خ سابقه/ 

 سالگی 60در سن زیر  (سرطان اولیه پریتوئن

o سال 60 زیر سن در پانكراس سرطان خانوادگی یا فردی سابقه 

o سال 60 زیر سن در پروستات سرطان خانوادگی یا فردی سابقه 

o  سال 50ابتلا به سرطان روده بزرگ در زیر   انوادگیخفردی یا سابقه 

o  سالگی 40سابقه فردی یا خانوادگی پولیپ آدنوماتوز زیر سن 

o  سابقه فردی پولیپ هامارتاموز  

 

 باشد در خویشاوندان فردی با اختلال عملكردی با یكی از شرایط زیر وجود داشته : 

 .، داشته باشند(ازدواج فرزندان یا نوه های عمو، عمه، خاله یا دایی با یكدیگر)والدین بیمار نسبت خویشاوندی نزدیک  -

 .نیز وجود دارد بدو تولد یک ناهنجاری بیمار در فرد -

 وجود دارد. مادر فرد بیماردر ( سال بدون جلوگیری 2<)، مرده زایی یا نازایی طولانی مدت (سقط یا بیشتر 2)سابقه سقط مكرر  -

 سالگی  2زمان شروع اختلال در فرد مبتلای خانواده قبل از  -

 

 ها بدو تولد و اختلالات عملكردی در زیر شرح داده شده است: شایع ترین اختلالات شامل ناهنجاری

 ناهنجاری های بدو تولد: -الف

 در سر و گردن: 

 ( قرار گیری یا ظاهر گوش و یا چشمبا اختلال محل )چهره ای غیر معمول : صورت -

 شكاف لب، شكاف کام، یا اختلال در رویش یا مینای دندان ها: دهان -

  3یا بیشتر از  -3دور سر کم تر از  Z-scoreکرانیوسینوستوز، آنسفالوسل، : جمجمه -

 درتنه: 

 اسپاینا بیفیدا : ستون فقرات -

 امفالوسل، گاستروچزی : جدار شكم -

 تناسلیابهام : ژنیتالیا -

 در اندام ها: 

 سین داکتیلی، اکتروداکتیلی و پلی داکتیلی در اندام فوقانی یا تحتانی  -

- Z-score  3یا بیشتر از  -3قد کم تر از  

 در پوست: 

 پوسته ریزی منتشر، تاول منتشر، اریتم منتشر، تغییر پیگمانتاسیون منتشر  -

 در ارگان های داخلی: 
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کلیه پلی کیستیک یا )، آنومالی کلیه (آنوس بسته، هیرشپرونگ، آترزی ها)گوارشی آنومالی مادرزادی قلبی، انسدادهای  -

 ( مولتی کیستیک

 

 اختلالات عملكردی -ب 

  (:در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد)اختلال رشد 

 کوتاهی یا بلندی شدید قد، لاغری یا چاقی شدید، بزرگی یا کوچكی شدید سر : سالگی 15زیر  -

شده بیماری شناخته شده ای دارد که باعث کوتاهی یا بلندی شدید قد، لاغری یا چاقی شدید، بزرگی یا کوچكی شدید سر  -

 است.

  اختلال تكامل: 

 .انجام می شود ASQاز طریق تكمیل فرم  وه سنی کودکاندر بسته خدمات گربررسی تكامل کودکان 

 سال: 4بالای در کودک                

 .شود یا قادر نیست به آن پاسخ دهدمتوجه صحبت دیگران نمی:  شنوا بودندر صورت  -

 .قادر نیست کارهای شخصی خود را مانند غذا خوردن، توالت رفتن یا لباس پوشیدن را انجام دهد -

 .نمی تواند به طور مناسب و فعال با همسالان خود ارتباط برقرار کند  -

 .دتوانایی یادگیری در حد همسالان خود ندار -

 .بیماری شناخته شده ای دارد که باعث ناتوانی ذهنی شده است -

   (:در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد)اختلال بینایی 

 .دارد( که با عینک اصلاح نمی شود)نابینایی یا کاهش بینایی پیشرونده : ماهگی 3از   -

 .پیشرونده شده استبیماری شناخته شده ای دارد که باعث نابینایی یا کاهش بینایی  -

 (در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد)اختلال شنوایی   -

 .در برابر صداهای محیط عكس العمل نشان نمی دهد: ماهگی 2از   -

 .بیماری شناخته شده ارثی دارد که باعث ناشنوایی شده است -

  (:در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد)اختلال حرکتی 

 .نمی تواند به خوبی با حفظ تعادل راه برود: ماهگی 15بعد از  -

 .نمی تواند براحتی از جایش بلند شده و از پله ها بالا رود: ماهگی 24بعد از  -

 .دارد( بار 1<)سابقه لرزش یا حرکات غیرارادی در استراحت یا شروع فعالیت در اندامها یا سابقه تشنج مكرر : تمام سنین -

 .باعث ضعف یا اختلالات حرکتی یا تشنج مكرر شده استبیماری شناخته شده ارثی دارد که  -

  (در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد)اختلال انعقادی: 

 .سابقه خونریزی طول کشیده یا کبود شدگی و خونمردگی متعدد و مكرر در زیر پوست دارد -

 (مثل هموفیلی)وجود دارد  اختلال انعقادی ارثی  -

  (بودن حداقل یكی از موارددر صورت مثبت )اختلال ایمنی: 

 . در بیمارستان داشته است( هفته 1بیش از )بار بدلیل بیماری تب دار طول کشیده  2سابقه بستری حداقل : سال 2زیر   -

 .بیماری شناخته شده ارثی دارد که باعث نقص ایمنی یا عفونت مكرر شده است   -

   (:یكی از موارد در صورت مثبت بودن حداقل)اختلال قلبی عروقی بدو تولد 

حملات کبود یا سیاه شدن منتشر در لب، ناخن و زبان، یا تعریق زیاد در حین شیر خوردن به همراه خستگی  :سال 2زیر  -

 زودرس داشته است.

  (در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد)اختلال کبدی: 

 .داشته است( بیش از یک ماه)سابقه زردی طولانی مدت : سال 2زیر  -

 .ی شناخته شده ارثی دارد که باعث اختلالات گوارشی یا کبدی یا زردی شده استبیمار -
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 شاخص های برنامه

 نحوه محاسبه عنوان شاخص راهبرد

  100تعداد کل افراد مورد ارزیابی شده به افراد تحت پوشش خدمات *  هدفپوشش ارزیابی ژنتیكی در گروه  شناسایی

 شناسایی

بیماری های پوشش ارزیابی ژنتیكی 

عروق کرونر زودرس خانوادگی 

(FPCAD ) 

بیماری های عروق کرونر زودرس تعداد کل افراد ارزیابی شده در خصوص سابقه 

  100به کل افراد تحت پوشش خدمات سلامت سطح یک در منطقه * خانوادگی 

سرطان های پوشش ارزیابی ژنتیكی 

 ارثی/خانوادگی کولون و برست

سرطان های ارثی/خانوادگی تعداد کل افراد ارزیابی شده در خصوص سابقه 

به کل افراد تحت پوشش خدمات سلامت سطح یک در منطقه کولون و برست 

 *100  

 100تعداد موارد نیازمند مشاوره ژنتیک به کل افراد مورد ارزیابی ژنتیک* درصد موارد نیازمند مشاوره ژنتیک

 مشاوره ژنتیک

درصد موارد مراجعه به مشاوره ژنتیک از 

محل ارزیابی ژنتیک گروه های سنی به 

 کل مراجعین مشاوره ژنتیک 

بسته خدمات سطح تعداد موارد مراجعه به مشاوره ژنتیک از محل ارزیابی ژنتیک 

 100به کل مراجعین مشاوره ژنتیک* 1

 مراقبت ژنتیک

درصد موارد نیازمند مراقبت ژنتیک از 

مراجعین مشاوره ژنتیک از محل کل 

 ارزیابی ژنتیكی

تعداد کل افراد ارجاع شده به مشاوره ژنتیک از محل ارزیابی ژنتیكی که بر اساس 

نتیجه مشاوره ژنتیک جهت مراقبت ژنتیک ارجاع شده اند به تعداد کل افراد 

ارجاع شده جهت مشاوره ژنتیک از محل ارزیابی ژنتیكی به تفكیک گروه بیماری 

* 100  
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