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 فصل اول
 

 برنامه ضرورت اجرای معرفی و  
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 مقدمه

است كه از    اقداماتیمجموعه   ( Public Health Genetics Servises)  «عمومی  خدمات ژنتيك سلامت »

  ، سلامت   در مداخلات  ، ژنوميکس و پزشکی دقيقیپزشک  ژنتيك  های  ورینادانش و ف  به كارگيریطريق  

 . را فراهم می نمايد هابيماری  و درمان پيشگيریپيش بينی، امکان 
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ها آزمايش  شامل  پزشکی  ژنتيك  ژنتيكو    ژنتيك  یخدمات  مرتبط مشاوره  های  غربالگری  منظور    و  به 

است  ژنتيکی  اختلالات  درمان  و  پيشگيری  روی    .تشخيص،  بر  پزشکی  ژنتيك  در  سنتی  رويکرد  تمركز 

اين درحالی است كه    .ه است بود  اختلالات ژنتيکی مانند شرايط تك ژنی مندلی يا اختلالات كروموزومی

سلامت از دانش  ای در حيطه های نوين  ر اطلاعات ژنتيك به صورت فزايندهكاربردهای اين دانش مبتنی ب 

 تحتجمله فارماكوژنتيك و پيشگيری و درمان بيماری های مزمن شايع مانند سرطان و بيماری های قلبی  

ديگر در دوعنوان پزشکی ژنوميك   از سوی  يافته است.  )  كاربرد  دقيق   Persitionدهه گذشته، پزشکی 

Medicineبا    پزشکی دقيق ع تری نسبت به علم ژنوميك دارد.ي( پايه گذاری شده است كه حيطه عمل وس

امکان طراحی مداخلات هدفمند عوامل ژنتيکی، محيطی و سبك زندگی افراد،    فردی در  تمايزهای  تمركز بر

با پيشرفت های سريع در علوم زيست پزشکی،    رويکرداين    .كندفراهم می  بيماری ها رادرمان  پيشگيری و  

وری های ارتباطات و اطلاعات و علم داده، همچنين پيشرفت در فناو    از جمله ژنوميك و بيوانفورماتيك

  1امکان پذير شده است. 

دانشی از كاربرد حيطه های  استفاده  بر  نهايت رويکردی كه  يا  بهبود سلا  گفت درپيش  در  مت كل جامعه 

 .ناميده می شود «ژنتيك سلامت عمومی، »دارد جمعيت تمركز

 اين دانش صرفا  تمركز   مکمل ژنتيك پزشکی است.  ويك رشته علمی در حال ظهور    ،ژنتيك سلامت عمومی 

مانند رشته ژنتيك، به  . تحولات اين رشته نيز  بر فرد يا خانواده نيست، بلکه بر بهبود سلامت جمعيت است 

 ژنتيك سلامت عمومی علم    ای در آينده مداخلات سلامت دارد.و سهم فزاينده  سرعت در حال تکامل بوده

مؤثر حيطه های دانشی مرتبط با    كاربردجمعيت،  سلامت  طريق ارزيابی تاثير استفاده از كاربردهای ژنتيك در  

 1.امکان پذير می سازد در سلامت جامعه راژنتيك 

ها معاونت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی مديريت بيماری مركزهای ژنتيك در اداره پيشگيری از بيماری

كار كرد   آغاز بهريزی برای استفاده از خدمات ژنتيك سلامت در نظام سلامت  ، با رسالت برنامه 1370در سال  

 پايه گذاری شد. توسط اين اداره  كشورهای ژنتيك در های پيشگيری از بيماریو طراحی و اجرای برنامه

 

 

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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  عرضه   كار   و  ساختار و ساز   ،1( Public Health Genetics Programe)  عمومی  ژنتيك سلامت  برنامه  

اين خدمات و جامعه  هایگروهبه    سلامت ژنتيك    خدمات از طريق      نيازمند  نظامند  به صورت عادلانه و 

   نظام سلامت كشور است. سطوح  در يافته سازمان ارجاعات

صورت تلفيق شده در سطوح  آوری خدمات ژنتيك سلامت مورد نياز كشور، به با رويکرد فراهم  اين برنامه

  - فوق تخصصی بالينی و تشخيصی  وخدمات اوليه بهداشتی، خدمات تخصصی  -ارائه خدمت در نظام سلامت  

زيرساخت  بازآرايی  طريق  هدف  از  با  و  نظام  اين  كمبودهای  تکميل  نيز  و  سلامت  نظام  در  موجود  های 

 . باشدگويی همه جانبه به نيازهای سلامت مرتبط با حيطه ژنتيك، تدوين شده و در حال توسعه می پاسخ 

ملی حقوق كودک و نوجوان، قانون حمايت از خانواده   سنددستی نظير بالاست اسناد و قوانين لازم به ذكر ا 

خانواده، سلامت  و    كلی  هایت ، سياس  قانون برنامه هفتم پيشرفت جمهوری اسلامی ايرانو جوانی جمعيت،  

الشريف(    الله  )اعلی جمعيت ابلاغی مقام معظم رهبری ادرای و فنی موسسات مقامه  امور  انطباق  قانون  و 

با موازين شرع مقدس،   اينبر  پزشکی  بديهی است در صورت بروز    حاكم خواهد بود.   دستورالعمل   مفاد 

فوق اسناد  مفاد  تفسير  در  تعارض  يا  ابهام  ولی  ،الذكر هرگونه  اين آراء  بر  حاكم  و  عمل  ملاک  زمان  فقيه 

 .دستورالعمل خواهد بود 

در    عمومی  ژنتيك سلامت  برنامه  صورت كشوری به عنوان زير مجموعه  دو الگوی اصلی اين برنامه كه به  

تالاسمی مينور  اند شامل برنامه »پيشگيری از بروز تالاسمی ماژور« از طريق غربالگری  نظام سلامت ادغام شده

های متابوليك ارثی« از طريق  بيماریو مراقبت   در زوجين در هنگام ازدواج از دهه هفتاد و برنامه »پيشگيری

اجرای غربالگری ژنتيکی هنگام ازدواج به عنوان زير    1396باشد. از سال  غربالگری نوزادان از دهه هشتاد، می

 مجموعه سوم به اين برنامه اضافه شده است. 

های بهداشت های اجرايی ارائه خدمات ژنتيك سلامت در نظام شبکهحال حاضر با استفاده از زيرساخت   در

های فوق، پوشش ارائه خدمات ژنتيك  و درمان و سطوح تخصصی و فوق تخصصی حاصل از اجرای برنامه

ای خويشاوندان  های آبشاری برهای ژنتيك از طريق اجرای برنامه غربالگریسلامت به ساير گروه بيماری

 در حال توسعه است.1و ارزيابی ژنتيك در بسته های خدمات سلامت سطح  ارثیبيماران 

 

 

 در کشور اجرا می شده است. (Community Geneticsژنتیک اجتماعی )این برنامه پیش از این تحت عنوان برنامه   1
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 بیماری های هدف برنامه

های ارثی صعب العلاج و لاعلاج كودكان  شامل بيماری  عمومی  ژنتيك سلامت  برنامه  بيماری های هدف  

  ی ماريبی،  دهنده ارث  یزيخون ر  یها  یماريبی،  ارث  كيمتابول  یهایماريبارثی،    یهاینوپاتيهموگلوب)مانند  

 ی های ماريب  )مانندبزرگسالان    انوادگیخهای ارثی/ی، نقص ايمنی ارثی( و بيماریارث  یعضلان-یعصب  یها

 ( می شود.  انوادگیی/خارث یهاو سرطان  انوادگیخ ی/زودرس ارث یعروق یقلب

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

 جنینی )شامل 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 بیماری ناهنجاری 

لاعلاج ارثی كودكان از عوامل تاثير گذار بر جمعيت و آمارهای حياتی مرتبط های صعب العلاج و  بيماری

های جمعيتی در كشور و ضرورت توسعه با توجه به اهميت سياست  1نظير تولد، مرگ، ازدواج و طلاق است.

از ارتقا شاخص  با استفاده  بيماری  ،های مهم سلامت پايدار جمعيت  اين  از  مديريت  ها حائز اهميت است. 

ميزان    شوند باعث كاهشهايی كه با واكسن پيشگيری میهای عفونی و بيماریبيماریمديريت  طرفی امروزه  

های ژنتيك را در مرگ و معلوليت شده است. چنين شرايطی سهم بيماری 2( IMR)مرگ و مير شيرخواران  

افزايش می از    IMR  چنانچه شاخص دهد.  شيرخواران  كمتر  برسد،    10به  هزار  موارد مرگ شير    %30در 

 خواران به اين علت خواهد بود.

رود به  در صورت عدم مداخله پيشگيرانه انتظار می 3سازی انجام شده در كشور بر اساس نتيجه مطالعه مدل

به   نزديك  كشور  در  زنده  تولد  هزار  هر  ژنتيکی    48ازای  ارثی/  اختلالات  به  ابتلا  ناهنجاریمورد  های  و 

وجود داشته باشد. بالاترين ميزان شيوع بدو تولد پايه )در صورت عدم مداخله( اختلالات  اری بدو تولد  ساخت

  وع يبرآورد شباشد. مقايسه  ژنی می  و به دنبال آن گروه اختلالات تك   ی بدو تولدها مربوط به گروه ناهنجاری

 

 

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 

3 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 
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مناطق مختلف  در كشور با ميزان اين شاخص در جهان و    در صورت عدم مداخله  یکيبدو تولد اختلالات ژنت

 نشان داده شده است. در نمودار زير  یسازمان جهان

 

 

در جهان و مناطق   رانهي شگيدر صورت عدم مداخله پ  یکيژنتارثی/  بدو تولد اختلالات    وعيبرآورد ش:  1نمودار  

 آن با كشور  سهي و مقا یمختلف سازمان جهان

 

. اين موارد شودبرآورد میدر هزار تولد زنده    مورد 15نزديك به  های تك ژنی در مجموع  بيماریميزان بروز  

 . بيشتر است  های خويشاوندیازدواجدر 

تنوع و تعدد و بار بالای هر بيماری، با های ارثی كودكان تك تك نادرهستند ولی به دليل  بيماریدر مجموع   

به خود نظام سلامت    بيماری ها در   در مديريت قابل توجهی را  ها با هم، سهم  جمع شدن سهم هر يك از آن

 دهند. اختصاص می

 

 های ارثی در کودکانها و  بیماری پیامدهای سلامت ناهنجاری 

گردند يا در طول زندگی بيمار موجب مرگ زودرس می يا  های ارثی/ژنتيکی صعب العلاج و لاعلاج  بيماری

 كنند. به طور كلی:جسمی ايجاد می -های مختلف ذهنیناتوانی

مالی و زيرساخت در كشور • امکانات  باشند  هايی كه  نداشته  را  اين    80  تا  های پزشکی لازم  در صد 

.  شوندو يا معلوليت شديد در تمام طول عمر می  كودكیها منجر به معلوليت كشنده در زمان  بيماری
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بر شاخص  مخربی  تاثير  روند  شاملاين  كننده سلامت  تعيين  و  اصلی  يکسال   های  زير  مرگ  ميزان 

(IMR ) ميزان مرگ زير پنج سال  و (MR5U )1  داشت خواهد. 

بيماری  • مراجعات  اين  مستمر  افزايش  به  منجر  مدت،  بلند  عوارض  ايجاد  و  پيچيده  ماهيت  دليل  به  ها 

 د. نخدمات درمانی می شو مطالبه گسترده و مستمربيمارستانی و 

بيماری   غالب   تسکينی، نگهدارنده و موقتی درمان در  صرفا   ماهيت   از سوی ديگر • ها، موجب عدم  اين 

 شود. دهنده میگيرنده و خدمت استيصال خدمت  شکی و نهايتا رضايتمندی پايدار در بيمار و تيم پز

ريزی برنامه برابرِ هزينه درمان    چنديننظام سلامت    برنامه متناسب وجود ندارد، به همين دليل در كشورهايی كه  

نمايد.  میها های ناشی از اين بيماری معلوليت  علامتیغير موثر و  يشگيری را صرف درمانشده موثر توام با پ

 ارثی ژنتيکی های  های درمان بيماریهزينه در واقع   غم هزينه بسيار، تاثير مورد انتظار را نداردراين رويه علی

 ها داشته باشد.برد بدون اينکه تاثيری در بهبود شاخص از بين میرا سلامت   بخش قابل توجه سرانه

  2يی اروپا یدر كشورها ژنتيکی  ( congenital) تی: پيامدهای اختلالات سرش1جدول 

 گروه ناهنجاری / بیماری 
های خدمات  نیازمندی

 درمانی

 پیامدها )%( 

مرگ  

 زودهنگام 
 درمان موفق  ناتوانی

ی ماژور بدو  ناهنجاری ها

 تولد
 جراحی در زمان نوزادی 

 حمايت اجتماعی
22 24 54 

 درمان پزشکی  بیماری های کروموزومی 

 حمايت اجتماعی
34 64 2 

 درمان پزشکی  ی تک ژنی بیماری ها

 حمايت اجتماعی
58 31 11 

 

 

 

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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های آزمايشگاهی تشخيص ژنتيك، ارزان و سريع  ها با روشاين بيماری تعدای از  امروزه ابزارهای شناسايی  

پيشگيری از بروز  شده و به همين دليل امکان درمان زودهنگام و قبل از ايجاد معلوليت در برخی و امکان  

 يابند فراهم شده است. های ارثی/ژنتيکی كه در زمان كودكی بروز میبيماری، در بسياری از بيماری

 

سال در صورت مداخله و    5: برآورد مجموع مرگ و معلوليت ناشی از اختلالات ارثی/ ژنتيکی تا  2نمودار  

ايران مداخله در  منطقه  عدم  ساير كشورهای  پيامدهای سلامت    و  نمودار  اين  در  توضيح:  مديترانه شرقی. 

منتسب به اختلالات ارثی ژنتيکی حائز اهميت پيشگيرانه در مواليد زنده مبتلا به اين اختلالات نشان داده شده 

 1است و مقادير مرگ بيماران ناشی از ساير علل و مرگ جنينی نشان داده نشده است. 

 بزرگسالان: خانوادگی های غیرواگیر ارثی / بیماری 

ها درگير است.  ای با آنسلامت به نحو گستردهاز جمله معضلاتی هستند كه نظام  مزمن  های غيرواگير  بيماری

 از دو طريق با عامل خطر ژنتيك در ارتباط هستند:اين بيماری ها 

دارای قدرت نفوذ بالا برای ايجاد بيماری به    یژنجهش  در برخی از موارد اين بيماری ها نقش يك يا چند   

و در نتيجه الگوی توارث و ابتلا به اين بيماری ها چندان تحت تاثير عوامل محيطی نيست  اثبات رسيده است  

اين بيماری ها  شناسايی است.    واجد اين ژن ها برای بيماری مورد نظر قابل  خانوادگیمشخصی در خوشه  

در افراد مداخلات اختصاصی پيشگيرانه  د.  نمی شودسته بندی  (  Hereditaryبيماری های ارثی )در دسته  

 

 

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 
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انجام به    ه، دارو درمانی و جراحی وجود دارد.  نظير مداخلات غربالگری با ملاحظات ويژدر معرض خطر  

 مداخلات را افزايش می دهد. هنگام مداخله مرتبط، به صورت چشمگيری اثر بخشی 

تجمع   ديگر  موارد  برخی  غير   خانوادگیدر  بيماری  سابقه    يك  رغم وجود  علی  به    خانوادگیواگير،  ابتلا 

خطر  در اين موارد  شود.  بيماری مشاهده نمینوع ارثی  در ژن های شناخته شده    ات بيماری زابيماری، تغيير 

شامل سبك زندگی )و محيط    افراد  تقابل ژنتيكناشی از اثر  خانوادگی  در خوشه    افزايش يافته ابتلا به بيماری

   شود.می گفته 1( Familial) تجمع خانوادگیاين نوع از تجمع بيماری های غيرواگير، به باشد. می مشابه( 

های غيرواگير چندان پرداخته نمی شد، اما امروزه  های ژنتيك در بيماریكنندهتا دو دهۀ پيش به نقش تعيين

بيماری اثرات شايع،    چند عاملی های غيرواگيربا توسعه مطالعات ژنتيك سلامت در  نقش عامل ژنتيك و 

های انهای عروق كرونر و سرطنظير بيماری -ها  متقابل آن با محيط در رخداد و مديريت بسياری از اين بيماری

مورد توجه قرار دارد. به عبارت ديگر   -های گوارشی به ويژه روده بزرگشايع، نظير سرطان پستان و سرطان 

و قابل طراحی و اجرا به   های غيرواگير سازوكاری عملياتیخدمات پيشگيرانه ژنتيك در خصوص بيماری

  ، های هدفدر سطح جمعيت و گروهها  های پيشگيری و درمان اين بيماریاثربخش در قالب برنامه-نحو هزينه 

 يافته است. 

بخشی مداخلات   تواند بر افزايش اثرمیاز طرق زير ، در مديريت اين بيماری ها ژنتيك خدماتبه كارگيری 

 پيشگيری و درمان بيمار يهای غيرواگير مؤثر باشد: 

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

  جمع خوشه ای بسياری از موارد با توجه به ت:  زاشناسايی افراد در معرض خطر قبل از ايجاد تغييرات بيماری (1

با كمترين هزينه، بيشترين افراد در   شده خانواده محورمبتلا در خانواده و خويشاوندان فرد مبتلا، مداخلات 

در اين خانواده ها موجب معرض خطر در جامعه را شناسايی، ارتقاء سطح پيشگيری از ثانويه به اوليه را  

 شود. 

 

 

 باشد.( میExtended Familyگسترده ) و خانواده (Core Familyه اصلی )شامل خانواد در این دستورالعمل منظور از خانوادگی  1
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 شود و تر برای افراد در معرض خطر خانواده انجام می در سنين پاييناصلاح سبك زندگی شروع مداخلات  (2

ين پايين، ايجاد تغيير رفتار در كودكان نسبت به بزرگسالان و در نتيجه به دليل آموزش پذيری بيشتر در سن

 تر است. اصلاح سبك زندگی در ايشان محتمل

به دليل تشخيص موارد در معرض خطر در خانواده، پيشگيرانه  افزايش انگيزش افراد برای تبعيت از مداخلات   (3

درک    گردد.پذيرش افراد بهتر و مستمر میرعايت سبك زندگی جمعی و خويشاوندی صورت می گيرد و  

صحيح از خطر خويشاوندی ابتلا به بيماری، ميزان تمايل و كيفيت مشاركت افراد در پيشگيری را در خصوص 

 1. بخشدخود افراد و به ويژه فرزندان در معرض خطر ايشان بهبود می

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

بيماری های غيرواگير بزرگسالان مبتنی بر شناخت تمايز افراد    مداخلات پيشگيرانه و درمانی شخص محور 

هزينه و  اثربخشی  ارتقاء  برای  جديدی  رويکرد  ژنتيکی،  تغييرات  و  ژنتيکی  های  حساسيت  اثربخشی  -در 

با وجود مداخلات پيشگيرانه موثر در خصوص موارد ارثی و    .مداخلات مرتبط در سطح بين المللی است 

اند.  ی بيماری های غيرواگير، هم اكنون اكثر افراد در معرض خطر از دريافت چنين خدماتی محرومخانوادگ

اثربخشی مداخلات بيماری  -در سال های اخير با توجه به اهميت اين موضوع در ارتقاء اثربخشی و هزينه

يق اين رويکرد در طراحی برنامه های سلامت مرتبط در كشور در مورد توجه قرار گرفته  های غيرواگير، تلف

 2است.

 ی بزرگسالان  خانوادگهای ارثی و پیامدهای سلامت بیماری 

لون و بيماری های  ودرصد موارد سرطان های پستان، ك  30تا    15همان طور كه در جدول زير آمده است بين  

درصد    10تا    5هستند كه از اين ميزان بين    خانوادگیدارای خوشه بندی   3( PCAD)زودرس عروق كرونر  

برای اين    خانوادگیابتلای فردی دارای سابقه      احتمالموارد اين بيماری ها ارثی می باشند. بر اين اساس  

 برابر است. 2 حداقلبيماری ها در مقايسه با جمعيت عمومی 

 

 

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 
3 Premature Coronary Artery Disease 
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 بزرگسالان در كشور  خانوادگی –یارث یهایماريب زانيم نيتخم: 2جدول 

 بیماری 
بروز  

 سالانه 

درصد  

موارد 

 ارثی 

درصد موارد 

 خانوادگی

تخمین حداقل بروز  

سالانه موارد ارثی/  

 خانوادگی

  خانوادگیخطر نسبی 

(FRR )1   و حدود اطمینان

 آن 95%

 (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 كولون 

های  بيماری

زودرس 

عروق كرونر  

(PCAD ) 

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

 

 های ارثی/ژنتیكیبیماریسازمان جهانی بهداشت و پیشگیری از  

را به عنوان هنر و علم پاسخگويی به مطالبات ژنتيك عموم از   « جامعه محورژنتيك »سازمان جهانی بهداشت 

مورد نياز در سطح جامعه معرفی نموده   تکنولوژی ژنتيك برای ارائه خدمات و  طريق كاربرد عملياتی دانش  

  2است.

نظام منابع  محدوديت  به  توجه  بيماریهای  با  بار  كاهش  لزوم  نيز  و  لزوم  سلامت  امروزه  غيرواگير،  های 

بيماری مديريت  در  ژنتيك  پيشگيری  ابزارهای  يافته  بکارگيری  توسعه  به كشورهای  منحصر  غيرواگير  های 

پيشگيری،  و  ژنتيك  حيطه  در  سلامت  خدمات  طراحی  زمينه  در  بهداشت  جهانی  سازمان  چنانکه  نيست. 

های  های كنترل و پيشگيری بيماریاهد جهت تلفيق ابزارهای پيشگيری ژنتيك در برنامه پيشنهادات مبتنی بر شو

سازمان جهانی بهداشت   3های مزمن و ارتقاء سلامت پيشگيری از بيماریبخش  غيرواگير ارائه نموده است.  

(WHOپيرو برنامه عملياتی پيشگيری و كنترل بيماری )  مان، اهداف  اين ساز  2013  -2008های غيرواگير سال

خود را توسعه خدمات تشخيص، پيشگيری و مراقبت ژنتيك در قالب   4كلان مرتبط با برنامه »ژنتيك سلامت« 

 

 

1 Familial relative risk 

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

3 Department of Chronic Diseases and Health Promotion (CHP) 

4  WHO's Human Genetics Programme (HGN) 
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« قرار داده است و دسترسی حاضر به اين خدمات در كشورهای دارای درآمد  جامعه محور ژنتيك  ساختار »

 1تأكيد نموده است. كم و متوسط را ناكافی ارزيابی كرده و بر لزوم توسعه آن  

 

 اسناد بالادستی برنامه

های بالادستی به  طراحی برنامه در راستای تحقق اهداف كلی و تعهدات قانونی نظام سلامت بوده و سياست 

 نمايد:  شرح زير را دنبال می 

 

 

 

 

 

 

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

: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

.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
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 برنامهحاكم بر  و اخلاقی موازين شرعی

تشخيص   ،جنينهمچون غربالگری    های خطيری حوزهتمامی مداخلات موضوع اين دستورالعمل به ويژه در  

بيماری  )در موارد  ازدواج و سقط قانونی جنين    برای  ژنتيك مؤثر در تصميم گيریهای  مشاوره  ،پيش از تولد

موازين شرعی صورت منحصرا  در چارچوب قوانين مصوب و بر اساس  ، بايد  ( ارثی  و  های صعب العلاج

مجاز است و   ،پذيرد. مداخلات ژنتيکی صرفا  با هدف پيشگيری يا درمان بيماری های شديد و ناتوان كننده

سازی  به اهداف غير درمانی نظير  يا  انتخاب جنين بر اساس صفات غيربيماری زا  در راستای  هر گونه اقدام  

 جنسيت ممنوع است.  های غير اصولی زينشو گ ینژاد

در اين رابطه صرفا     مداخلههرگونه    واصل اوليه در شريعت اسلامی، حفظ نفس و حرمت سقط جنين است  

در خصوص خدمات سقط    لذا مجاز است  و عسر و حرج  در چارچوب قوانين شرعی و اضطرار پزشکی  

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

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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دائم، رعايت موازين قانون حمايت از خانواده و جوانی قانونی جنين و خدمات پيشگيری از بارداری موقت و  

  -قانون حمايت از خانواده و جوانی جمعيت توسط كميسيون سقط قانونی  56به ويژه طبق ماده    –  جمعيت 

 الزامی است.

های ژنتيکی،  المصالحه سلامت ژنتيکی نيست. افراد دارای معلوليت يا مبتلا به بيماری كرامتِ ذاتی انسان، وجه 

هدفِ غايی اين  هد.كاهرگز از ارزش وجودی آنان نمیز كرامت كامل انسانی برخوردارند و ابتلای جسمی،  ا

، های آموزشی های متفاوت«. لذا در تمامی سرفصلبرنامه، »كاستن از رنج و آلام بشری« است، نه »حذفِ انسان 

ايه تنزل ارزش انسان نيست. رويکرد  تأكيد شود كه معلوليت، متوجه و  بايد بر اين نکته    مشاوره و مداخله

لزوما   سالم«  »جامعه  است.  عادلانه  و  حمايتی  سازوكارهای  ايجاد  معلوليت،  با  مواجهه  در  جامعه  صحيحِ 

های حمايتی، رنج ناشی از  ای است كه با تقويت زيرساخت ای عاری از معلوليت نيست بلکه جامعه جامعه 

نين به منظور حفظ »سلامت معنوی« آحاد جامعه، لازم است در . همچهای جسمی را به حداقل برساندتفاوت

مذهبی در هنگام    ذی صلاح  ای، بر ضرورتِ رجوع به كارشناسان و متخصصانِفرآيندهای آموزشی و مشاوره

 .ساز و خطير، تأكيد و توصيه مکرر صورت گيرداتخاذ تصميماتِ سرنوشت 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 1405 -تیک سلامت  عمومیاجرایی برنامه کشوری ژن دستورالعمل

 

19 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 فصل دوم

 

 های اصلی برنامهراهبرداهداف و 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 1405 -تیک سلامت  عمومیاجرایی برنامه کشوری ژن دستورالعمل

 

20 

 

 اهداف

  خانوادگی های ارثی/  بيماریهای ارثی صعب العلاج و لاعلاج كودكان و  بيماری  ازپيشگيری    هدف اصلی:

 بزرگسالان 

 اهداف اختصاصی 

 دوران كودكی  پيشگيری از بروز بيماری های ارثی صعب العلاج يا لاعلاج .1

شامل معلوليت و مرگ دوران كودكی   صعب العلاج يا لاعلاج  ارثیبيماری های  عوارض  پيشگيری از   .2

 هنگام در كودكان مبتلا  با تشخيص زودو مير 

 خانوادگی  / یارث هایسرطانكاهش خطر بروز  .3

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

بيماری های گروه هدف اين برنامه  بودن بيماری شرط اصلی  و لاعلاج    تأكيد می گردد صعب العلاج  

جزء گروه بيماری های هدف اين    ق حرج  برای مادر محسوب نمی شوند،بوده و بيماری هايی كه مصدا

 برنامه نمی باشد. 

 های اصلی برنامه راهبرد

 اصلی زير است:  راهبرد 5شامل های اصلی برنامه راهبرد

 آموزش  -

 سلامت نيازمند خدمات ژنتيك يی موارد  شناسا -

  ( قبل و بعد از تشخيص ژنتيك)مشاوره ژنتيك  -

 تشخيص ژنتيك   -

 مراقبت ژنتيك -

 

 آموزشراهبرد ( 1

 :گیرندگان خدمتآموزش به الف: 

اطلاع رسانی، آموزش و توانمند سازی مردم در مورد مسائل    نظير  متعدد از خدمات ضروری  طالعاتم

می پشتيبانی  ژنتيك  به سلامت  نمونه مربوط  در جهت كند.  آموزشی  های  برنامه  مداخلات،  اين  از  ای 

گذاشتن  اشتراک  به  و  خود  خانواده  سلامت  تاريخچه  دانستن  اهميت  مورد  در  مردم  آگاهی  افزايش 



 1405 -تیک سلامت  عمومیاجرایی برنامه کشوری ژن دستورالعمل

 

21 

 

دهنده    ديگر از مداخله، آموزش توسط ارائه   اطلاعات با ارائه دهندگان مراقبت های بهداشتی است. نمونه  

های ارتقای    های ارثی و پويش فراد، عوامل خطر مرتبط با سرطان  بهداشتی است به نحوی كه امراقبت  

رسانی، آموزش و توانمند  كنند. همه اينها از نتايج  اطلاع  سلامت و مزايای غربالگری نوزادان را درک  

 شود: ريزی میآموزش ها به دو  شيوه زير برنامهاين  1سازی هستند. 

 های عمومی برای ارتقا سطح اطلاعات جامعه در مورد مباحث عمومی مرتبط با ژنتيكآموزش  -

  غيرهسفيران سلامت و  دانشجويان،های جمعيت عمومی مثل دانش آموزان، و زير گروه

به   - ارثی  گروهآموزش  بيماری  هر  با  مرتبط  مراقبتی، های هدف خاص  تقويت خود  منظور  به 

استفاده نظامند و مقرون به صرفه از خدمات و حمايت از متقاضيان خدمات در برابر تبليغاتی كه 

 می پذيرد. ايشان، انجام با افزايش آگاهیبه منظور القاء نياز به يك خدمت 

 ارائه دهندگان خدمت:آموزش به  -ب

در در  اطلاعات و تجويز های نادرست منجر به درمان های بيهوده يا بالقوه مضر    امکان ارائهاز آنجايی كه  

و احتمال از دست رفتن فرصت های پيشگيری به دليل بی اطلاعی حوزه خدمات ژنتيك سلامت وجود دارد  

وجود دارد، آموزش به ارائه دهندگان خدمات سلامت در اين زمينه يکی از اصول به اين دليل يا كم اطلاعی 

 است. عمومی ژنتيك سلامت مهم در اجرای برنامه های 

ا و ه ت شامل آموزش های آبشاری، كارگاهسلاماين آموزش ها در قالب روش های آموزشی موجود در نظام  

به هر گروه از ارائه دهندگان خدمات با    غيرههای مختلف، آموزش های ضمن خدمت و بازآموزی و  همايش

 شود. های اصلی برنامه ريزی و اجرا میاجرايی بر اساس فرآيندعلمی و رويکرد 

 

 شناسایی راهبرد  ( 2

مورد نياز    ژنتيك  دمات سلامت دريافت خمديريت  ناقلين بيماری ارثی برای    وشناسايی بيماران    راهبرددر  

بع اصلی  امن   به شرح زير  شوند. غربالگری های اختصاصی و بستر موجود ارائه خدمات سلامت شناسايی می

 هستند:در برنامه   موارد نيازمند خدمات ژنتيك سلامت  شناسايی

 

 

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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 :1اختصاصی  غربالگری  -الف

هايی هستند كه برای شناسايی بيمار مبتلا يا ناقلين يك )يك گروه( بيماری ارثی مشخص در يك  غربالگری

د نظر در جمعيت هدف و وجود شود. شايع بودن بيماری/ ناقلين بيماری مورانجام می  جمعيت هدف مشخص 

هدف دو مشخصه اصلی برای اجرای اين  هزينه برای بررسی تمام افراد گروه  كم  غربالگری ساده و  روش  

متابوليك ارثی در نوزادان،  های  در زمان ازدواج، بيماری   مينور  تالاسمیزوج  های  هاست. غربالگریغربالگری

نخاعی آتروفی  ناقلين  )  -غربالگری  غربالگریمثال(  SMAعضلانی  اين  از  هستندهايی  )غربالگری    ها 

جنین نیز نمونه ای از این غربالگری هاست که در حال حاضر در این در  ناهنجاری های کروموزومی  

 . دستورالعمل به آن پرداخته نمی شود(

 

بستر موجود ارائه خدمات   در ژنتیک شناسایی موارد نیازمند خدمات ) 2فرصت غربالگری مبتنی بر  -ب

 (:سلامت

)وجود حداقل دو بيمار مبتلا    اختلالبيماری ارثی مشخص يا تکرار يك  يك  وجود سابقه خانوادگی ابتلا به  

( بودن بيماری مزمن غيرواگير  خانوادگیيا وجود شواهدی مبنی بر ارثی/    به يك بيماری مشابه از زمان كودكی

درخويشاوندان منبع شناسايی بيمار مبتلا يا ناقلين يك بيماری ارثی است. اين شناسايی با استفاده از بستر ارائه  

 انجام می شود. خدمات سلامت 

، غربالگری ژنتيکی هنگام ازدواج در بستر  1در بسته های خدمات گروه های سنی سطح  »ارزيابی ژنتيك«  

)مثل مركز درمانی   3و    2راكز بالينی متمركز ارائه خدمات بالينی در سطح  تالاسمی ، مناقلين بتا  غربالگری  

برای    NICUبرای شناسايی موارد بيماری زودرس عروق كرونری،   CCUهای  هموفيلی و تالاسمی، بخش

برنامه هايی نظير ثبت سرطان برای شناسايی موارد در معرض خطر سرطان های  و ناهنجاری های بدو تولد( 

 شناسايی هستند.  نبعهايی از اين ممثالغيره ارثی و 

 

 

 

 

 

1 Targeted Screening 

2 Opportunistic screening 
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 :1غربالگری آبشاری  -ج

به   به بيماری ارثی در يك خانواده  با شناسايی يك فرد مبتلا  (Cascade screeningغربالگری آبشاری )

شود. در  آغاز می -اولين فرد مراجعه كننده به مشاوره ژنتيك در يك شجره نامه-(  Proband)عنوان سر نخ  

های مشاوره ژنتيك، به صورت مرحله  خانواده و خويشاوندان بر اساس يافته   ابتلاادامه رديابی افراد در معرض  

هرگونه رديابی افراد در خويشان، منوط به تمايل و رضايت فرد مشاوره گيرنده و   است   لازم.  يابدای ادامه می

خويشاوندان بايد    از  و دعوت  سازیثبت، رديابی، تماس، ذخيرهرعايت اصل محرمانگی مشاوره گيرنده باشد.  

 كاملا  اختياری باشد. 

د بيمار/ ناقل شجره شناسايی ساير موار  ءمنشاتواند  می  شناسايی پيشگفت،  شناسايی شده از هر دو روش  موارد

    يابد.گسترش آبشاری  غربالگریاز طريق  اين افراد و دامنه شناسايینامه شده 

 

 مشاوره ژنتیک  راهبرد  ( 3

يك فرآيند ارتباطی و آموزشی است كه به نگرانی های مربوط به ايجاد و/يا انتقال يك اختلال مشاوره ژنتيك  

نامند.  ارثی می پردازد.   انجام مشاوره ژنتيك است را مشاوره گيرنده می  نيازمند  در طول فرآيند  فردی كه 

هد كه او را قادر به درک  قرار دگيرنده  مشاوره ژنتيك، مشاور بايد تلاش كند اطلاعاتی را در اختيار مشاور  

 موارد زير كند: 

 تشخيص پزشکی و پيامدهای آن از نظر پيش آگهی و درمان احتمالی  -

 به نسل بعديا انتقال آن /ايجاد و  احتمالنحوه توارث اختلال و  -

 برای پيشگيریموجود برای مقابله انتخاب ها يا گزينه های  -

برقرار دو سويه  ارتباط    مراجعه كنندهبايد به اندازه كافی با    ژنتيكارد فوق در روند يك مشاوره  علاوه بر مو

   .را به بيمار منتقل نمود روانیكرد و اطلاعات لازم برای انجام يك تصميم گيری خوب و به دور از فشار 

دقيق، شرح حال پزشکی و  مبنای شرح حال خانوادگی  بر  مراحل مشاوره ژنتيك شامل تشخيص پزشکی 

معاينات بالينی بيمار، ارزيابی خطر، تعامل دو طرفه، بحث در مورد گزينه های پيش رو و ارتباط و حمايت  

 2.است  در مقاطع مختلف تصميم گيری  طولانی مدت با مشاوره گيرنده

  نيازمند خدمات ژنتيك سلامت مشاوره ژنتيك استاندارد باعث تسهيل مراقبت و تقويت خود مراقبتی در افراد  

  ميشود. برنامهافزايش اثر بخشی و 

 

 

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

تشخیص   آزمایش ها ) از جمله  مهارتی لازم،  نقش مدیریتی در ارجاعات و دریافت خدمات لازم

 برای خدمت گیرندگان دارد. ژنتیک(

 

 تشخیص ژنتیک  راهبرد ( 4

وجود  راهبرداين    در ژنتيك،  تشخيص  آزمايشگاهی  های  تکنيك  از  استفاده  تغييرات   با  نوع  (  جهش)و 

ريزی برای    نتيجه تشخيص ژنتيك مبنای برنامه.  شودمشخص می  ، بيماريزای ژنتيکی در فرد مورد آزمايش

 .مداخلات پيشگيرانه سلامت توسط مشاور ژنتيك و درمانگران است 

 

 مراقبت ژنتیک   راهبرد ( 5

 شود:دسته بندی می مراقبت ژنتيك به دو نوع زير،  بر اساس هدفی كه از مراقبت ژنتيك مد نظر است 

لاعلاج ارثی دوران های صعب العلاج یا بیماری  پیشگیری از بروزبا هدف مراقبت ژنتیک   (5-1

  :کودکی

بوده و ويژه   (PND)1هدف اين مراقبت پيشگيری از بروز بيماری از طريق تشخيص ژنتيك پيش از تولد  

احتمال ابتلا فرزند ايشان به بيماری ارثی مورد  و  يك بيماری ارثی هستند قطعیناقل  است كه هایی زوج 

  سالم   انامکان تشخيص ژنتيك پيش از تولد به منظور داشتن فرزندمراقبت وجود دارد و متقاضی استفاده از  

 هستند:

 شود:طی دو مرحله به شرح زير انجام می آزمايشات تشخيص ژنتيك پيش از تولد  

به منظور كاهش  شود.  خانواده مشخص میدر اين مرحله نوع جهش ژنتيك بيماری در    مرحله اول:

بر اين است    تاكيد  ، صدور مجوز سقط در صورت ابتلای جنينبار روانی و محدوديت قانونی زمان  

 كه اين مرحله پيش از وقوع بارداری انجام شود. 

 

 

1 Prenatal Diagnosis 
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در اين مرحله تعيين وضعيت جنين از نظر ابتلا به بيماری صورت گرفته و معمولا از   مرحله دوم:

يا  (  chorionic villus sample : CVSهفته دهم بارداری با گرفتن نمونه از پرزهای جفت )

 گردد. در اين مرحله وضعيت جنين از نظر ابتلا به بيماری بررسی می شود.انجام می آمنيوسنتز  

 الزامی است.  توسط پزشك مشاور ژنتيك نتيكنتيك پيش و پس از تشخيص ژانجام مشاوره ژ

انجام    تأ  ارجاع  CVSآمنيوسنتز/جهت  مراكز مورد  به  نظام    ديي مادر  استاندارد  تأك  سلامت و    ت ي بر رعا  دي با 

 است: یالزام ريگانه ز سه الزامات

متخصص مربوطه و بر    پزشك  منحصرا   توسط  دي با  یبردار  : ضرورت انجام نمونهینياحراز ضرورت بال  -

 شده باشد. دييو تا ص يتشخ ( Evidence-based Medicine)ی معتبر علم مستندات و منابع یمبنا

نبود ِ    سلامت   یبرای  از عدم وجود خطر جد  ناني(: اطمونهاي کاسيمخاطرات )كنترااند  یابيارز  - مادر و 

پزشک آس  یموانع  به  منجر  )رعا   نيجن  به  جبران  رقابل يغ  ب يكه  منع    قيدق  ت يشود   ا ي   انجامموارد 

 است.  یالزام یتهاجم یروشها  ريساو  CVS ،وسنتز يآمن ی ونهايکاسيكنترااند 

 ی اهداف پژوهش  با  كه صرفا  CVSآمنيوسنتز/: انجام هرگونه  یردرمانيغغير تشخيصی يا    یبردار   منع بهره   -

 .است  باشد، مطلقا  ممنوع یدرمان  يای صيو بدون مقاصد تشخ

 

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

)بيماری  بزرگسالان  مراقبت های بالينی و تشخيصی در موارد در معرض خطر بيماری غير واگير ارثی هدف  

( زودرس  كرونر  و سرطان PCADعروق  ارثی  (  هدف  خانوادگیهای  با  های  (  مداخله  با  ابتلا  در  تاخير 

ش عوارض بيماری با شناسايی  كاه و  غير واگير    خانوادگی  /پيشگيرانه موثر بر عوامل خطر بيماری های ارثی

 نتيجه مورد انتظار در اين مراقبت است. زودرس، 

 

 به تفكیک راهبردهای برنامه   شرح اجرا

 شناسایی:راهبرد   -الف

بخش مطابق با دستورالعمل اختصاصی مربوطه كه در    ،های شناسايیبرای هريك از روشاجرای اين راهبرد  

های جاری در  شناسايی شده از بستر ساير برنامهموارد    پذيرد.اين دستورالعمل آمده است، صورت میششم  

 شود. نظام سلامت از طريق تعريف نظام ارجاع بين سطوح نظام سلامت تعريف می
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 مشاوره ژنتیک:راهبرد  - ب  

نظام سلامت توسط پزشکان عمومی دارای گواهی دوره آموزش مشاوره ژنتيك از   1اين خدمت در سطح  

واحد ازدواج، وزارت بهداشت و درمان و آموزش پزشکی تحت عنوان پزشك مشاور ژنتيك و مستقر در  

بخش    پزشکان عمومی ارائه دهنده خدمت مشاوره ژنتيك در) ارائه می شود  باروری سالم و فرزند آوری 

دوره آموزش مشاوره ژنتيك از وزارت بهداشت و درمان    مورد تاييد    خصوصی نيز می بايست دارای گواهی

 .و ضوابط اين دستورالعمل را رعايت نمايند(  ودهو آموزش پزشکی ب

برای هر مورد مشاوره ژنتيك يك پرونده با شماره تعريف شده در هر مركز، تشکيل می شود. اين پرونده   

ارائ خلاصه  شامل فرم   پاراكلينيك  نامه، سوابق    آزمايش ها ه شده شامل  مراجعات، شرح حال شامل شجره 

مشاوره ژنتيك و ساير مستندات مرتبط  انجام  تشخيص ژنتيك، اظهارنامه    آزمايش هانتيجه  تشخيص طبی،  

 قابل مشاهده می باشد. و مثل تصوير فرد مبتلا در صورت وجود ناهنجاری های ماژور 

 لازم است در جلسات مشاوره ژنتيك نکات زير مورد تاكيد قرار گيرد:

ی داشته و  : كليه توصيه های ارائه شده در جلسات مشاوره ژنتيك صرفا جنبه راهنمايی و آگاهی بخش1نکته 

 به مشاوره گيرنده اطمينان داده شود هيچ گونه الزام قانونی يا شرعی برای پيروی از آنها وجود ندارد. 

: در جلسه مشاوره ژنتيك مربوط به تشخيص ژنتيك جنين ارائه توضيحات در خصوص امکان سقط  2نکته  

 ه و جوانی جمعيت، ضروری است.قانونی جنين صرفا با احراز شرايط و مطابق با قانون حمايت از خانواد

: به مادر اطمينان داده شود هرگونه تصميم گيری در مورد ادامه هر بارداری مطابق با اختيار و انتخاب 3نکته  

 مادر می باشد. 

 بر اساس نتايج حاصل از مشاوره ژنتيك اقدامات زير می بايست انجام پذيرد:   

مركز خدمات  فرم اعلام وضعيت مراقبت ژنتيك به    طريقاعلام نياز به شروع مراقبت ژنتيك از   -1

  / اين معرفی تنها شامل افرادی  موارد نيازمند مراقبت ژنتيك.  برای    جامع سلامت محل سکونت 

 ناقل قطعی  بر اساس تشخيص ژنتيك يا سابقه قطعی داشتن فرزند مبتلا ،  است كه  زوج هايی

برای تشخيص قطعی ناقلی يا بر اساس دستورالعمل اختصاصی نيازمند مراقبت ژنتيك    هستند
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اعلام (  تالاسمی ماژور  در برنامه پيشگيری از بروزنيازمند مراقبت    پرخطر)نظير زوج مشکوک  

 اند.شده

به  فرم    از طريققطع مراقبت ژنتيك  اعلام   -2 مركز خدمات جامع  اعلام وضعيت مراقبت ژنتيك 

 مراقبت ژنتيك.  قطعموارد  درسلامت محل سکونت 

بر اساس شجره نامه نيازمند خدمت مشاوره برای افرادی كه  فراخوان )دعوت نامه(  فرم  تکميل   -3

 مشاوره گيرنده برای ايشان و ارسال از طريق هستند  ژنتيك

كه   -4 مواردی  برای  ژنتيك  مشاوره  پرونده  به  اختتام  ادامه  نياز  يا  ژنتيك  مراقبت  اعلام وضعيت 

)چنانچه مشاوره گيرنده پيش از تعيين تکليف نهايی برای شد  نباو اقدام ديگری  جلسات مشاوره  

مراجعه ننمايد به عنوان عدم مراجعه بيش از سه ماه بيش از سه ماه  ادامه روند مشاوره ژنتيك  

 . گزارش شود( تحت اين عنوان در آمار بت شده و ث

 

  مراقبت ژنتیک: -ج

 )پايگاه سلامت/ خانه بهداشت( انجام می شود.مراقبت ژنتيك در مركز خدمات جامع سلامت 

 مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز: (1-ج 

 : شروع مراقبت:1-1-ج

ژنتيك ارسال شده از سوی    وضعيت مراقبت مراقبت ژنتيك پيشگيری از بروز با دريافت فرم اعلام  

و ارجاع اين فرم برای مراقب پايگاه سلامت/ خانه بهداشت  توسط پزشك    پزشك مشاور ژنتيك،

 شود.  سلامت/بهورز برای زوج تحت مراقبت شروع می

مراقب سلامت/ بهورز موظف است هر ماه طی تماس با مادر وضعيت انجام آزمايش تشخيص ژنتيك  

 : ايدو وضعيت بارداری را ثبت نم( PND) دپيش از تول

o   انجام  درخواست  و  عدم بارداری    ورتصدرPND  برای تجويز   می بايست زوج  ،مرحله اول

 داده شوند. به پزشك مشاور ژنتيك ارجاع  آزمايش

o   وجود سابقه انجام  و  صورت عدم بارداریدر  PND  تا مراقبت وضعيت ثبت شده و    ،مرحله اول

 باشد. نياز به اقدام خاصی نمیبعدی 
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o   يکی از والدين متقاضی انجام  در صورتی كه مادر باردار است وPND    می باشد مرحله دوم ،

به   آزمايش  انجام  درخواست  ارائه  برای  زوج  نتيجه    متخصص پزشك  بايست  با  نهايت  در  و 

)در اين موارد چنانچه سابقه  ازمايش تشخيص ژنتيك به پزشك مشاور ژنتيك مراجعه نمايند  

اول   مرحله  درخواست  برای  تواند  می  ژنتيك  مشاوره  پزشك  ندارد  وجود  اول  مرحله  انجام 

 (. آزمايش مورد ارجاع قرار گرفته و اين آزمايش را تجويز نمايد

o نتيج ابتلاء جنين  چنانچه بر اساس  مورد  ه مرحله دوم آزمايش تشخيص ژنتيك پيش از تولد، 

ارثی  مراقبت   بيماری  العلاجلابه  صعب  يا  و  صورت تاييد  مورد  ،  علاج  در  باشد،  قطعی  و 

می بايست زوج برای  درخواست يکی از والدين مبنی بر دريافت مجوز قانونی سقط جنين مبتلا،  

 به سازمان پزشکی قانونی مراجعه نمايند.  صدور مجوز ارائه درخواست 

o   باردار است  در صورتی كه متقاضی  مادر  قانونی سقط يا    PNDانجام  والدين  دريافت مجوز 

لازم است شش ماه پس از تولد نوزاد وضعيت سلامتی نوزاد از نظر ابتلا به بيماری تحت   نباشند

گزارش بروز در مراقبت، توسط متخصص مرتبط بررسی شود. )در صورت ابتلا تکميل و ارسال  

 .( قالب فرم اپيدميولوژيك بروز ضروری است 

را برای مشاور ژنتيك محل  ز تولد يك نسخه از نتايج تشخيص ژنتيك پيش اآزمايشگاه ژنتيك موظف است 

 ارسال نمايد. مركز مشاوره ژنتيك مربوطه زوج در در پرونده مشاوره ژنتيك  جهت بايگانی مراجع سکونت 

  مديريت ارجاع و تجويز آزمايش در هر دو مرحله می بايست با در نظر گرفتن سن بارداری مادر انجام شود. 

چنانچه زوج تحت مراقبت در هر يك از مراحل مراقبت ژنتيك درخواست مشاوره ژنتيك داشته باشند می 

 بايست به مشاور ژنتيك ارجاع داده شوند.

مشمول گزارش تلفنی فوری  (  Critical Valueيافته فوريتی )  ابتلای جنين به بيماری مورد بررسی به عنوان

پزشك مشاوره كارشناس مرتبط در معاونت بهداشتی دانشگاه علوم پزشکی ارجاع دهنده بيمار /  آزمايشگاه به  

 ژنتيك تجويز كننده آزمايش می باشد. 

 

 : قطع مراقبت:2-1-ج

 نياز به ادامه مراقبت ژنتيك نيست:زير  در موارد

بارداری زوج تحت مراقبت منتفی شده است  مواردی  در   -1 از  مثل فوت  كه احتمال  همسر، يا جدايی 

مراقبت ژنتيك )يائسگی(    های دائمی پيشگيری از بارداری، پايان دوران باروری مادراستفاده از روش
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برای بايگانی می بايست  مستندات مرتبط  بد )ايپايان می  عدم ضرورت ادامه مراقبت ژنتيك  تحت عنوان

   ارسال شود(.در پرونده مشاوره ژنتيك 

نباشد   تشخيص ژنتيك نياز به انجام مراقبت ژنتيك  آزمايش هادر مواردی كه بر اساس مشاوره و يا   -2

  مركز  پزشك  به  كيژنت  مشاوره  پزشك  توسط  عدم ضرورت ادامه مراقبت ژنتيكتحت عنوان    مراتب 

پايان  شده و مراقبت ژنتيك  اعلام    كيژنت  مراقبت   ت يوضع  اعلام  فرم  قالب   در  خدمات جامع سلامت 

 يابد. می

اقب سلامت به مدت يك  بهورز/ مركه  اعلام نشانی جديد  عدم  در مواردی مثل عدم پاسخ گويی يا   -3

از شرايط زوج نداشته باشد، موضوع در كميته ژنتيك شهرستان طرح و بر اساس صورت   سال اطلاعی

به مراقب سلامت/ بهورز    عدم همکاریجلسه كميته مربوطه، پزشك قطع مراقبت ژنتيك را تحت عنوان  

 نمايد. اعلام می 

 می شود.   شده  مراقبت ژنتيك مجددا شروعنکته: در هر زمانی از شروع مجدد همکاری گيرنده خدمت،  

 یاظهار  اساس خود  برژنتيك  مراقبت    تحت   مادر دائم محل سکونت    رييتغ  مهاجرتاز    منظور  :مهاجرت -4

بايست به مركز بهداشت شهرستان گزارش شود. مركز بهداشت شهرستان نيز مهاجرت می  .است   وی

بهداشت دانشگاه  بايست نسبت به اعلام مهاجرت به مركز بهداشت شهرستان مقصد و يا معاونت  می

)در صورتی كه مهاجرت به خارج از محدوده دانشگاه است( اقدام نمايد و مراقبت ژنتيك در مركز 

مربوطه تحت عنوان مهاجرت در پايگاه سلامت/ خانه بهداشت مربوطه قطع و در پايگاه سلامت/ خانه  

 بهداشت مقصد ادامه می يابد.

 

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

و   با گروه جمعيت عمومی متفاوتو مراقبتی    درمانیداخلات تشخيصی،  ارجاع برای انجام م در اين مراقبت،  

  بر اساس نوع جهش شناسايی شده طراحی می شود.

بيماری  شامل – خانوادگیارثی و  واگير در موارد در معرض خطر بيماری غيرهای بالينی و تشخيصی مراقبت 

اين نيز با گروه جمعيت عمومی متفاوت است.    -های خانوادگی( و سرطان PCADعروق كرونر زودرس )

ابتلا با    مراقبت ها عمدتا   در سنين پايين تر و با فواصل زمانی كمتر از جمعيت عمومی با هدف تاخير در 
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عوارض بيماری با شناسايی مداخله های پيشگيرانه موثر بر عوامل خطر بيماری های غير واگير و كاهش  

 زودرس انجام می شوند.  

بيماری   خانوادگی  ژنتيك دارای عامل خطر ارثی/  هافرادی كه بر اساس نتيجه مشاور خدمات مراقبتی و درمانی  

تعيين می گردند   برست و كولون  يا سرطان  مراقبتی  های عروق كرونر  قالب خدمات  برای در  اختصاصی 

)برای مثال خطر ارثی/خانوادگی تعيين می شود  برای افراد دارای عامل  بيماری های قلبی عروقی و سرطان ها  

بيماری عروق كرونر زودرس می بايست با فواصل كوتاه تر نسبت به   ساله دارای سابقه خانوادگی   30فردی  

 . قرار گيردل( مورد خطرسنجی مجدد جمعيت عمومی )يك سال به جای سه سا

ری از بروز  نحوه اجرای مراقبت ژنتيك كاهش خطر بروز بيماری های ارثی/خانوادگی با مراقبت ژنتيك پيشگي

 متفاوت است. 
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 سطوح مختلف نظام سلامت در برنامه  شرح وظایف
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 1405 -تیک سلامت  عمومیاجرایی برنامه کشوری ژن دستورالعمل

 

32 

 

 تاد وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشكیس

هماهنگی های لازم برای ايجاد زير  انجام  ، تعريف و  علمی و اجرايی آن   و مستندات مرتبط  برنامهتدوين  

با جلب نظارت، پايش و ارزيابی به منظور ارتقاء برنامه  استاندارد سازی،  تامين مالی،    ،نيازساخت های مورد  

درمان، سازمان غذا دارو و ...( همکاری كليه ذی نفعان درون بخشی )شامل شامل معاونت آموزش، معاونت  

قانون حمايت از خانواده و جوانی    53و بين بخشی )شامل شورای عالی انقلاب فرهنگی به موجب ماده  

( بر عهده و ...    رسانه های جمعیسازمان پدافند غير عامل،    شورای عالی بيمه،سازمان بهزيستی،  ،  جمعيت 

وزارت بهداشت،  های غير واگير معاونت بهداشت  ريت بيماریدفتر مدياداره پيشگيری از بيماری های ژنتيك  

نفعان    تمامیو  درمان و آموزش پزشکی بوده   موظف به همکاری و هماهنگی در حيطه  اين وزارت  ذی 

 می باشند. با اين برنامه مرتبط

  صعب   یماريبه ب  مبتلا  نيجن  به حفظ  ميكه تصم  يیها   خانواده  یموظف است برا  بهداشت   وزارت:  1تبصره  

دارند   ايو    العالج را  بسته كامل حمالاعلاج  تا  یامشاوره  وی  روان  ، یدرمان  ت ي،  آورد    ی برا  نيوالد  فراهم 

  منابع،   ص يو تخص  ت ي اولو  ث ياز ح   ،یتياقدامات حما  نيفرزندشان توانمند شوند. ا  از  و مراقبت   ینگهدار

از    ستهيمراقبت ِ شا  یبرا   نيوالد  یتوانمندسازشده و هدف آن،    محسوب  رانهيشگيپهای  تراز با برنامههم  

 است.«  فرزند

دستورالعمل بر عهده    اين  یساز  يیاجرا  نديها در فرآو نظارت بر آن  یاحکام و ضوابط شرع  نييتع:  2تبصره  

و    قيمصاد  نييكارگروه در تع  نينظر كلان ا  و  سلامت زنان« است  ملی  سند    در  مصوب  ی»كارگروه فقه

 .رديگیقرار م ماتيتصم یمبنا ،یاحکام شرع

اين دستورالعمل، وزارت  :  3تبصره   به منظور رعايت اصول اخلاقی و ضوابط حقوقی و شرعی حاكم بر 

بيشتر و آموزش های دانش   اين خصوص برای آگاهی  برنامه ريزی مناسب را در  بهداشت موظف است 

و گيرندگان خدمات    پزشك و بهورز   ك،يمشاور ژنتپزشکان    ك،يكارشناس ژنت  افزايی تمامی متصديان اعم از 

 موضوع اين دستورالعمل داشته باشد. 

  ی دست  بالا  یهااست ي و س  نيبا قوان  دستورالعمل   ني ا   یو انطباقِ عملکرد  یكارآمد  یابي به منظور ارز  :4  تبصره

دستورالعمل   نيا  یاجرا  جياز روند و نتا   یاست گزارش  یضرور  ت،يجمع  یمواد مذكور قانون جوان  ژهيبه و

مقا به   سهي در  الذكر،  فوق  قانون  اهداف  تهبا  بررس  هيصورت سالانه  مقتضیريگميو تصم  یو جهت  به   ی 
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قانون حمايت از خانواده و   53همچنين مطابق با ماده  .  ارسال گردد  «یانقلاب فرهنگ  یعال  یشورا  رخانهي»دب

تغيير در مفاد اين دستورالعمل لازم است با همکاری شورای عالی انقلاب فرهنگی  هر گونه  جوانی جمعيت 

 صورت پذيرد. 

 معاونت بهداشتی دانشگاه

شامل رئيس و معاونين مرتبط ايشان،  )  دانشگاهی برنامه  كارگروه  پيگيری صدور ابلاغ و تعيين اعضاء   -

 .توسط رئيس دانشگاه( برنامه ها و صاحب نظران فعال و موثر در پيشبرد  صاحب سمت 

های  جلسه   . باشد می علوم پزشکی  دانشگاه    معاون بهداشت كارگروه  رييس دانشگاه و دبير    ، كارگروه رييس  

و   بخشی  درون  های لازم  ايجاد هماهنگیمنظور   سالانه و يا برحسب ضرورت به می بايست  كارگروه  

اجرای    ايجاد  ، بخشیبين   مناسب جهت  برای   استانداردبستر  منابع لازم  و  ها  زيرساخت  تامين    و 

 . تشکيل گردد برنامه اجرای

توسط  ساير معاونت های مرتبط دانشگاه مرتبط باپيگيری انجام مصوبات كارگروه دانشگاهی برنامه  -

  ايشان

بيماری بروز با حضور عوامل اجرايی مؤثر مرتبط به ازاء هر مورد بروز  علت  بررسی    كارگروهتشکيل   -

  ژنتيك تحت مراقبت جهت تاييد علل بروز گزارش شده از سوی شبکه های بهداشت و درمان /ارثی

  های ژنتيكبروز به اداره پيشگيری از بيماریو گزارش موارد 

عموم مردم و  های هدف مرتبط شامل كاركنان نظام سلامت،  گروه  های آموزشی برایمه ا اجرای بـرن -

...    

 عقد قرارداد های خريد خدمت در موارد نياز و بر اساس شرح هزينه منابع مالی تخصيص داده شده  -

در    آوری اطلاعات، تجزيه و تحليل، تفسير و انتشار آن در قالب گزارش وضعيت موجود برنامهگرد -

 منطقه تحت پوشش 

  هاها و تحقيقات مورد نياز برای ارتقا برنامه ، پيشنهاد بررسی مورد نياز   نجام تحقيقاتامشاركت در  -

مطابق استاندارد های ابلاغ شده از  مشاوره ژنتيك  ارائه خدمت  برای    تامين شرايط و امکانات لازم  -

 و اصول و ضوابط شبکه های بهداشت و درمان  سوی معاونت درمان وزارت متبوع

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

 ژنتيك 



 1405 -تیک سلامت  عمومیاجرایی برنامه کشوری ژن دستورالعمل

 

34 

 

با استفاده از  جديد برنامه    كاركنانمدت  و آموزش كوتاه    یتوجيههماهنگی جهت گذراندن دوره   -

 شروع به كار فرد جديد  ساير مراكز دارای سابقه بيشتر پيش از 

صحيح    ارسـالهای فرايندهای برنامه مديريت اطلاعات برنامه شامل ثبت،  نظارت جامع بر شاخص  -

های برنامه، تحليل آن و گزارش تحليل  ، محاسبه شاخص و اطلاعـات مـورد نيـاز  آمارموقع    به و  

 ها در بازه زمانی معين شده در برنامه اختصاصی هر بيماریشاخص 

 های ژنتيك مداخلات دانشگاهی پيشگيری از بروز و كاهش معلوليت بيماری عريف ت -

های حضوری بر مبنای آن به منظور اجرای  ريزی شده و نظارت يافته و برنامه نظارت و پايش سازمان  -

های ارتقاء های تابعه و ارائه پسخوراند با ذكر نقاط قوت و ضعف و روشصحيح برنامه در شهرستان 

 ه با شرايط پايش قبلی، حداقل يك بار در سال و مقايس 

 برنامه  و آمار مديريت گردش اطلاعات  -

 معاونت درمان دانشگاه

منتخب دارای استانداردهای ارائه خدمات بالينی فوق    آزمايشگاه های  /مركز بالينی  /معرفی بيمارستان   -

 و تامين نيروی انسانی مورد نياز  ژنتيکی اختصاصی هر بيماری/تخصصی بيماری ارثی

های مختلف شامل  مشاركت در گردش اطلاعات و آمار برنامه بين معاونت بهداشت و درمان در بخش  -

 ساير مراكز پاراكلينيك منتخب   های منتخب وها، آزمايشگاه ها، بيمارستان درمانگاه 

 

 مرکز بهداشت شهرستان 

 در سطح شبکه بهداشت و درمان مربوطه دانشگاه وظايف متناظر با وظايف معاونت بهداشت و درمان  -

 1واحدهای محیطی ارائه خدمت سطح 

شهرستان  نظام سلامت شامل واحد ازدواج، فرزند آوری و باروری سالم    1ساختار اجرايی برنامه در سطح  

و پايگاه سلامت/ خانه بهداشت مركز جامع سلامت محل سکونت زوج/ فرد تحت مراقبت ژنتيك است.  

 وظايف اختصاصی اين برنامه برای كاركنان مرتبط در اين ساختار به شرح زير است: 

 واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری 

 :های ژنتیکبرنامه   کارشناس

 يا سامانه الکترونيك سلامت  دفاترثبت اطلاعات زوجين متقاضی ثبت ازدواج در  -

 با تاييد پزشك مشاور ژنتيك تکميل و ارسال فرم های آماری برنامه  -
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اين فـرم در  )  تاييد پزشك مشاور ژنتيك پس از    تکميل و ارسال فرم اعلام وضعيت مراقبت ژنتيك -

ی اصلی به مركز بهداشت ی زوج ناقل بايگانی و نسخه پروندهشـود، يك نسخه در  میدو نسخه تهيه 

 .( شودمیشهرستان ارسال 

 تشکيل و بايگانی پرونده مشاوره ژنتيك -

 سال  30به مدت  و پرونده های مشاوره ژنتيك دفاتربايگانی و نگهداری  -

   مربوطههای ها و نامه ها، دستورالعمل، جزوههانگهداری و بايگانی تمام كتاب -

 فصل ششم   دراختصاصی شناسايی های وظايف مرتبط با  -

 :پزشک مشاور ژنتیک

و برنامه ريزی اقدامات لازم )نظير اعلام وضعيت مراقبت ژنتيك (   به متقاضيان انجام مشاوره ژنتيك -

 بر اساس نتيجه مشاره ژنتيك 

و تعيين   PNDی با ضرب مهر بر روی فرم ارجاع  صدور گواهی برخورداری از تسهيلات ويـژه -

   ورداری از تسهيلات بر اساس شرايطميزان برخ

   اقدامات مورد نياز بر اساس نتيجه مشاوره ژنتيك   مديريت ثبت اطلاعات در پرونده مشاوره ژنتيك و   -

 آمار و گزارش های تکميل شده و پيگيری ارسال گزارشات  فرم ها،  نظارت بر ثبت دفاتر و تاييد -

 فصل ششم وظايف مرتبط با غربالگری های اختصاصی  -

ارائه خدمات    امع سلامت تحت پوشش در موارد نيازارجاع به كارشناس سلامت روان در مركز ج  -

ل موارد  مشا  فرزند آوریحفظ تمايل به  در جهت  به ويژه    كاهش اضطراب    سلامت روان به منظور

 زير:

o ی ماريبه ب  ني جن  ايابتلاء فرزند    زمان اطلاع رسانی در خصوصمادر، در    ژهيخانواده به و  حمايت از  

 ( خبر ناگوار) صعب العلاج یارث

o   از ب  یدارا  یخانواده هااعضای  حمايت  به  مبتلا  والد  یارث  یماري فرزند  مبتلا و   ن،يشامل  فرزند 

 فرزندان سالم 

o كه یمادر باردار حمايت از : 

 تصميم به حفظ بارداری تا تولد فرزند مبتلا دارد.  
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از تولد  پيش  ص يتشخ شي انجام آزما  یمتقاض ، یارث یماريوجود احتمال ابتلا فرزند به ب ليبه دل

 .است  نيسلامت جن یبررس یبرا

را انتخاب    یقانون  نيانجام سقط جن  كيژنت   ص يتشخ   شاتيدر آزما   ني ابتلا جن  یقطع  دييتا   ليبه دل

   .كرده اند

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

های وزش گروهـكيد بر آمـأبا تدر جمعيت تحت پوشش  ردم  ـسطح آگاهی عموم م  یآموزش و ارتقا -

دانش )هدف   بهشامل  ازدواج  دبيرستان؛ سردفترداران  برنامه؛  آموزان  مؤثر در موفقيت  عنوان عوامل 

 در برنامه و ...(شـده های نـاقـل شناسايی زوج

پرونده   /مت پرونده الکترونيك سلادر  بيماران ارثی صعب العلاج/ لاعلاج تازه شناسايی شده    ثبت  -

 خانوار 

جمعيت تحت پوشش به واحد مشاوره ازدواج، فرزند آوری و   افراد نيازمند مشاوره ژنتيكارجاع   -

 ( پزشك مشاور ژنتيك)باروری سالم 

 مطابق فوق  ارجاع به كارشناس سلامت روان در مركز جامع سلامت تحت پوشش در موارد نياز -

 مراقبت ژنتيك در برنامه  مراتب  در مركز طبق  ژنتيكانجام مراقبت ژنتيك زوجين تحت مراقبت  -

 ارسال آمار مراقبت ژنتيك به مركز خدمات جامع سلامت  -

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

 بیمارستان/ مرکز بالینی منتخب برای ارائه خدمات بالینی بیماری هدف 

 آوری منابع انسانی و فيزيکی مرتبط با ارائه خدمات بالينی استاندارد برای هر گروه بيماریفراهم  -

معرفی بيماران جديد/ موارد مهاجرت و غيبت از درمان بيماری مطابق فرم مربوطه به معاونت بهداشت  -

برنامه در واحد بهداشتی م از خدمات  انجام هماهنگی های لازم برای استفاده  حل  دانشگاه جهت 

 سکونت 

 تبادل آمار و داده ها   -

 استاندارد مورد نياز برای هر بيماری ارائه خدمات بالينی  -

 آزمایشگاه تشخیص ژنتیک 

 مشاركت در برنامه ارزيابی خارجی كيفيتو  استقرار نظام تضمين كيفيت  -

 مشاور ژنتيك نظام سلامت و پذيرش ارجاعات بر اساس استانداردهای ابلاغیپزشك تعامل با  -

 ت استانداردهای ابلاغی تشخيص ژنتيك  رعاي -

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

 مشترک های آماریدفاتر و فرم
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های برنامه كه يکی از اركان مهم ارزيابی، ارزشيابی و  جمع آوری و تحليل داده های اجرايی شامل شاخص 

های اين فصل )كه مبنای  صحيح آن بوده و برای ارتقاء برنامه ضروری است از طريق دفاتر و فرم پايش اجرای  

طراحی ثبت اطلاعات در سامانه های الکترونيك سلامت نيز می باشد( صورت می پذيرد. در اين فصل فرم  

اصی فصل  های مشترک برنامه آورده شده است و فرم های اختصاصی هر غربالگری در دستورالعمل اختص 

 است.  ششم آورده شده 

 

 نکات و تذكرات لازم: 

تمامی داده ها و اطلاعات حاصل از خدمات به افراد در اين برنامه شامل اطلاعات پرونده ژنتيك در قالب  

محرمانه طبقه  ) بندی می اطلاعات حساس و  افشا   يی ها داده شوند  م آن   ی كه  تبع   تواند ی ها  به  انگ    ض، ي منجر 

  ن ي كه تحت قوان   شود ی فرد گفته م   ك ي   ی ک ي ژنت   ی ها كل داده و همچنين    فرد شود   ی برا   ی ان رو   ب ي آس   ا ي   ی اجتماع 

(. بنابراين دسترسی به اين اطلاعات برای اهداف  محافظت شوند   د ي با   ی و اخلاق پزشک  ی خصوص   م ي حفظ حر 

رضايت فرد  پيشگيرانه، درمانی، مشاوره ای صرفا برای ارائه دهندگان مجاز اين خدمات در نظام سلامت و با  

مجاز است. همچنين كاربرد اين اطلاعات برای اهداف پژوهشی، نيازمند كسب تأييده كميته اخلاق در پژوهش  

 باشد. های علوم پزشکی می 

رعايت موازين آيين نامه اجرايی قانون حفظ و بهره برداری ذخاير ژنتيکی در مورد داده های ژنتيك و بانك  

 ان خدمات ژنتيك سلامت الزامی است. های زيستی برای همه ارائه دهندگ 
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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 

 

شماره  

 ملی 

علت مراقبت  

 ژنتیک 
 تماس   تلفن   محل سكونت  و 

   

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

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

   

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

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

                                                                                                                                :شود می معرفی   دارنده / دارندگان مشخصات فوق برای دریاقت خدمات ذیل  

 ژنتیک پیشگیری از بروز  مراقبت  انجام     □ 

 خانوادگی   /   انجام مراقبت ژنتیک کاهش خطر بیماری غیرواگیر ارثی   □   

 تشخیص ژنتیک   آزمایش ها قطع مراقبت ژنتیک به دلیل عدم ضرورت  مراقبت ژنتیک بر اساس       □ 

 

 ژنتیکمشاور     پزشکامضا  مهر و                                                                                                         
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                                                       13   /تاریخ :   /                                             . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . : مرکز بهداشت شهرستان زا

 :نامه  هرشما

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

 

 

 با سلام و احترام 

 شوند.  می انجام خدمات اعلام شده معرفی   جهت   فوق، مشخصات  دارنده      

 ن محل امضا رئیس مرکز بهداشت شهرستا 

 شود.  تذكر: درصورت عدم شناسايی، اصل فرم در اسرع وقت به مركز بهداشت شهرستان عودت داده  

 

 

 راهنمای تکميل فرم اعلام وضعيت مراقبت ژنتيك

پس از تاييد پزشك مشاور جهت اعلام نتيجه مشاوره ژنتيك و اعلام وضعيت مراقبت ژنتيك، تکميل و  كارشناس برنامه های ژنتيك  توسط    ژنتيك  مشاورهپس از تکميل جلسات  اين فرم  

هستند ) يا بر اساس  به طور قطعی ناقل بيماری ارثی  برای زوج ها/ افرادی كه بر اساس آزمايش تشخيص ژنتيك و يا داشتن فرزند مبتلا به بيماری ارثی    به مركز بهداشت شهرستان ژنتيك  

ا زوج دارای فرزند مبتلا به بيماری متابوليك ارثی  نيازمند مراقبت ژنتيك می باشند مثل زوج مشکوک تالاسمی ي   ی ناقل بودن به دليل وجود احتمال بالا   در فصل ششم   دستورالعمل اختصاصی 

ی اين مركز، فرم را به مركزخدمات جامع سلامت  افراد و پس از امضای رئيس مـركـز بهداشت و ثبت در دبيرخـانه   مركز بهداشت شهرستان، با توجه به نشانیگردد.    می ارسال    نمی باشد.( 

 دهد. میبهداشت مربوطه جهت شروع يا اتمام مراقبت ژنتيك ارجاع  پايگاه سلامت يا خانه فـرم را به    ز خدمات جامع سلامت با توجه به نشانی، مرك   نمايد و پس از آن پزشكمیمربوطه ارسال 
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 توجه:

شهرستان مبدا به مركز بهداشت شهرستان مقصد ارسال ی اداری از مركز بهداشت طريق مکاتبه  باشد، اين فرم ازاز همان دانشگاه اگر فرد تحت مراقبت ساكن شهرستان ديگری  ➢

 . شودمی 

ی اداری از مركز ديگری باشد، اين فرم جهت ارسال به معاونت بهداشت دانشگاه مقصد، ازطريق مکاتبه منطقه تحت پوشش دانشگاه علوم پزشکی اگر فرد تحت مراقبت ساكن  ➢

 . شودل می بهداشتی دانشگاه ارسا  معاونت بهداشت شهرستان مبدا به 

تماس از هر دو نفر ثبت  در زوجين تحت مراقبتی كه محل سکونت مجزا دارند ملاک نشانی محل سکونت خانم می باشد و فرم بر اساس نشانی خانم ارسال می گردد. )شماره ➢

 گردد.( 

 امه اعلام مهاجرت ارسال شود. همين فرم به پيوست نبرای گزارش مهاجرت ها . ين فرم فقط يك بار توسط تيم مشاوره تکميل می شودا ➢
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 مرکز بالینی منتخب /فرم گزارش ماهیانه بیمارستان

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

 

شهرستان: ...............................    به: معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشكی  مرکز بهداشت    :از   / به ( : ...................................        بیمارستان / مرکز بالینی منتخب)   ز ا 

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

 ماه ....... سال .................               
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1                 

2                 

 تاریخ گزارش ................          .....................   پزشک منتخب امضا    و   مهر 



 

 تکميل فرم گزارش مركز بالينی منتخب راهنمای  

،  د ـدي ـج   بروز و شناسايی شده  موارد  معرفیبه منظور  بعد(   ماه پنجم تا روز    )حداكثر ماه   پايان هر در   رمـف  اين

توسط ای دارند( و موارد قطع مراقبت بالينی  ه)در مورد بيمارانی كه ويزيت دوراعلام موارد غيبت از درمان 

 بيماری تالاسمی، درمانگاه نظير مركز تزريق خون در  منتخب بيماری ) مسيول درمانگاه بيمارستان/ مركز درمانی 

پس از    گردد و( تکميل میكتونوری، مراكز كاشت حلزون در ناشنوايی، مركز درمانی بيماران هموفيلی و ... فنيل 

به مركز بهداشت شهرستان مربوطه و از آن طريق به مركز بهداشت   تاييد متخصص/ فوق تخصص تيم بالينی

می  ارسال  محدانشگاه  نشانی  اساس  بر  درمان  گردد.  و  بهداشت  شبکه  به  فرم  اين  بيماران  سکونت  ل 

چنانچه محل سکونت بيماری در محدوده دانشگاه علوم  گردد.  های محل سکونت بيماران ارسال میشهرستان 

كليه موارد    گردد. پزشکی ديگری باشد نام بيمار به معاونت دانشگاه محل سکونت خود برای اقدام لازم  اعلام می 

دوده شهرستان بايد از طريق مركز بهداشت شهرستان به مركز خدمات جامع سلامت محل  جديد ساكن در مح 

 های بالينی بر حسب نياز هر برنامه اعلام گردد.  سکونت جهت فراخوان و ارجاع به مشاور ژنتيك و شروع مراقبت 

پيگيری و به مركز  موظف است علت غيبت از درمان را  محل سکونت  در موارد غيبت از درمان تيم سلامت  

   بهداشت شهرستان و از آن طريق به معاونت بهداشت دانشگاه جهت اعلام به مركز بالينی منتخب اعلام نمايد. 

  نكات مهم:

كلينيك منتخب   /از بيمارستان -و نه مهاجرت دائم-اين فرم شامل بيمارانی كه به عنوان مهمان  -

.گرددخدمتی دريافت می دارند نمی

گردد. موارد مهاجرت نشانی جديد محل سکونت بيمار درج میدر  -

 هايی كه موردی برای گزارش وجود ندارد )گزارش صفر( نيز الزامی است.ارسال اين فرم در خصوص ماه

می بايست به تفکيك بيماری    نام بيماری در مورد بيماری های متابوليك ارثی    درج می شود.   نام بيماری   7در ستون  

درج شود.    ابلاغی مطابق جداول زير    متابوليك ارثی مطابق با استاندارد بالينی 

بر اساس وضعيت تشخيص بيماری تکميل می شود و در مواردی كه تشخيص نهايی مستلزم  8ستون 

و يکبار  به عنوان بيمار جديد  يکبار در گزارش ماه پذيرش بيمارست ارائه گزارش می بايصرف زمان است 

ارسال شود. قطع اقدامات درمانی/زمان تشخيص نهايیدر 

 

 

 



 

 بروز بیماری های ارثی/ ژنتیكی بررسی اپیدمیولوژیک موارد فرم 

. . . . .. . . . . .  مرکز بهداشت شهرستان. . . . .. . . . . . . . . .. درمانیعلوم پزشكی و خدمات بهداشتی دانشكده /دانشگاه

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

 

1 

 اطلاعات بيمار

/         نام و نام خانوادگی بيمار:                           جنسيت:                       مليت:                            تاريخ تولد:   

 كد ملی:                          13  / 

 نام بيماری:                                                                        استان محل تولد:                                   شهرستان محل تولد:                   

                       □ تيم سيار                     □ خانه بهداشت                             □ تحت پوشش:  پايگاه بهداشتی     

..................... .........................................  نشانی دقيق محل سکونت: استان............................. 

.........روستای  ................................................................... شهرستان........................................................................................./ شهر........................ 

......................................................................  ...............                                                                         كد پستی:............................. 

............................................................................ شماره همراه سرپرست خانواده :  ..................... شماره تلفن قابت : .... 

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

يخ گزارش:  واحد يا فرد:............................................................................................................. تار شناسايی شده توسط  

       13تاريخ تکميل فرم ............./.............../........       13.............../................../..........  

2 

 مشخصات والدين  

 

دارند  ذكر دقيق  □ندارند       □ی خويشاوندی:      سال ازدواج والدين:  ......../........ /               رابطه 

 .............. نسبت:........................................................................................................................ 

 
نام و نام  

 خانوادگی 
 استان محل تولد  تابعيت  كدملی  سال تولد 

 شهرستان محل تولد 

       پدر 

       مادر 
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3 

 وضعيت ساير فرزندان 

 

 تعداد فرزندان زنده 
تعداد قرزندان فوت شده بعد از  

 تولد   

تعداد  

نوزاد مرده  

 بدنيا آمده 

تعداد موارد سقط  

 جنين 

 سالم  

مبتلا به  

اين  

 بيماری 

مبتلا  به ساير بيماری های  

 ارثی/ ژنتيکی 

 )با ذكر نوع بيماری( 

مبتلا  به  

بيماری  

مورد  

 بررسی 

 ساير دلائل 

 )با ذكر دليل( 

با مجوز  

پزشکی   

قانونی به  

علت ابتلا  

به اين  

 بيماری  

ساير  

 دلائل 

)با ذكر  

 دليل( 

        

توج

 ه

تکميل قسمت  ندارد    الف فرم و در صورتی كه    - 4تکميل قسمت    اختصاصی دارد  در صورتی كه برای بيماری غربلگری  

 ب فرم صورت گيرد - 4

 الف-4

 

غربالگری  فرد  

 شده 

 نتايج غربالگری 

 نتيجه )ناقل/ مشکوک/ سالم(  نام آزمايش 

  غربالگری:  مادر 

  تاييد غربالگری: 

  غربالگری:  پدر 

  تاييد غربالگری: 

  غربالگری:  فرزند مبتلا 

  تاييد غربالگری: 

 ساير توضيحات در مورد سوابق غربالگری:

 ب -4

 شناسايی شده بوده است؟   1بسته های خدمات سلامت سطح    آيا خانواده در ارزيابی های ژنتيك  

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

خير با ذكر    □       

 ................................................................................................................ علت:............................................. 
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خير با ذكر    □      بله   □ مشاوره ژنتيك شد ه بودند؟      پيش از اين بروز آيا خانواده  

 علت:........................................................................................................................  

 با ذكر علت:...................................................................   خير □ بلی   □آيا جهت مراقبت ژنتيك اعلام شده بودند؟   

آيا بر اساس مستندات موجود )فرم مراقبت و پرونده خانوار( افراد در معرض خطر تحت مراقبت ژنتيك مستمر  

 ؟ اند قرارداشته 

با ذكر    خير □ بلی                                              □  

 .................................................................................................... علت: 

ذكر نام آزمايشگاه   و 13بلی با ذكر تاريخ     /      /       □است؟ شده   انجام     PND1 /  آيا قبلا تشخيص ژنتيك 

ناقل / ناقل     □سالم/ سالم     □:  والدين    نتيجه آزمايش تشخيص ژنتيك   ........ )ژنتيك(:............................................ 

 ناقل/ سالم   □

 علت:................................................................................................................ خير با ذكر    □       

وذكر نام  13بلی با ذكر تاريخ     /      /      □شده است؟  انجام    PND2آيا برای  بيمار تشخيص ژنتيك/   

 ....................... آزمايشگاه )ژنتيك(  

جنين مبتلا  علت عدم انجام سقط:  □        جنين سالم/ ناقل   □ نتيجه آزمايش:     

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

خير با ذكر علت:  □

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

 ...... 

در بارداری     PND2تعداد موارد انجام  بلی     □ انجام شده است؟    PND2آيا در بارداری های قبلی آزمايش  

 .............................. بلی  های ق 

6 

 علت بروز بيماری تشريح شود :  ی کارشناس شهرستان:          نظریه 

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

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

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

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

 خطا:        - الف 

 ژنتيك        خطای تشخيص  □     ژنتيك خطای مراقبت  □ خطای مشاوره ژنتيك         □ خطا در غربالگری             □   

 عدم دريافت خدمات ژنتيك:     - ب  
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  □       عدم همکاری در مراقبت  ژنتيك   □ عدم انجام مشاوره ژنتيك        □ عدم درخواست غربالگری              □ 

 عدم درخواست آزمايش تشخيص ژنتيك )با ذكر علت: ..........( 

 

 خانوادگی تکميل كننده فرم......................................................................................   نام و نام 

                                                                                                                      تاريخ تکميل فرم:   /   /    ...... ......................................................   ...سمت: 

   امضا                

7 

 :    بررسی بروز( کار گروه   )در صورت نیاز بر اساس تشكیل    دانشگاه   علت بروز ارگروه بررسی  ی ک نظریه 

 علت بروز بيماری تشريح شود:         

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

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

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

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

 نتيجه گيری: 

 خطا        - الف 

 خطای تشخيص  ژنتيك        □ خطای مراقبت     □ خطای مشاوره ژنتيك         □ خطا در غربالگری             □   

 عدم دريافت خدمات ژنتيك:     - ب  

    عدم همکاری در مراقبت  ژنتيك        □ عدم انجام مشاوره ژنتيك          □ عدم درخواست غربالگری              □ 

 عدم درخواست آزمايش تشخيص ژنتيك )با ذكر علت: ..........(   □ 

 :   كارشناس برنامه های ژنتيك دانشگاه خانوادگی    نام و نام 

 امضا 

 13تاريخ بررسی:   /   /      

هر گونه مستندات با ذكر دقيق تاريخ ، محل و فرد ای تکميل شده ومشخصات بيمار براساس اطلاعات شناسنامه توجه:   

 انجام دهنده خدمت قابل پذيرش می باشد. 

 

 

 

 بروزبيماری های ارثی/ ژنتيکیبررسی اپيدميولوژيك موارد فرم  تکميل راهنمای

و شهرستان    ی ژنتيك ه توسط كارشناس برنام،  بروز بيماری ارثی/ ژنتيکیهر مورد    پس از كسب اطلاع ازمی بايست  اين فرم  

و در نهايت از طريق نامه اداری به دفتر مديريت بيماری های   تکميل  و دانشگاه  بروز شهرستان  كارگروه طی برگزاری جلسه  

موارد بروز بيماری   تمامبرای تمامی موارد بروز تالاسمی ماژور،    می بايست   اين فرم  .شودغير واگير معاونت بهداشت ارسال  
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ای رخ داده    رای ساير بيماری ها در مواردی كه بروز در خانوادهغربالگری( و بشناخته شده از غربالگری و غيرمتابوليك ارثی )

 سابقه مراقبت ژنتيك داشته است تکميل و ارسال شود. كه

 نكته مهم:

گردد به عنوان مثال هر  اند تكمیل می این فرم فقط برای موارد بیماری ارثی/ ژنتیكی که بصورت قطعی تشخیص داده شده 

نماید لزوماً بیمار تالاسمی نیست و فقط مواردی بعنوان بروز تالاسمی در نظر گرفته  دریافت می فردی که در بیمارستان خون  

 شوند که تشخیص قطعی تالاسمی برای بیمار در بیمارستان ثبت شده باشد. می 

 . مجزا است  قسمت  7بيماری شامل بروز فرم بررسی اپيدميولوژيك موارد 

 .شودمی تکميل زيرشرح ه ب موردنظرهای قسمت سپس  ،شودمی مربوط نوشتهنام دانشگاه و شهرستان  ی فرمابتدادر 

كننده بيمار بر اساس اطلاعات خواسته  ، آدرس و شماره تماس، گروه بيماری و واحد يا فرد شناسايیمشخصات بيمار   :1  قسمت 

باشد كه بيمار و خانواده او خدمات گردد. منظور از تحت پوشش مركز، خانه بهداشت يا هر واحد بهداشتی میشده ثبت می

 نمايند. اوليه بهداشتی را از آن واحد دريافت می

 گردد. مشخصات والدين در جدول درج شده در اين رديف ثبت می  :2 قسمت 

   گردد. ها بر اساس جدول درج شده مشخص می در اين رديف وضعيت ساير فرزندان خانواده و تعداد آن  :3 قسمت 

رديف بايد مشخص گردد كه برای بيماری مورد بررسی غربالگری وجود دارد يا نه. بسته به اينکه غربالگری در اين  :  4قسمت  

 گردد. ب فرم تکميل می -4الف يا  -4بيماران، والدين و خانواده انجام گرفته قسمت 

آزمايش   :5قسمت   انجام  و  مراقبت زوج  ژنتيك،  مشاوره  اين رديف وضعيت  ژنتيك مشخص  در  ها از زوج  .گرددمیهای 
 . شودمیقيد   پاسخ  هشدسؤال  PNDاول  یمشاوره و انجام مرحله  تيم وسطـاوره تمش ام ـدرخصوص انج

 شده و درصـورتی بارداری ايـن كودک سؤال    در  PNDدوم    یهای مرحله آزمايش   انجام و عدم    انجام از والدين درخصوص  
 . شودمی  نوشتهی آزمايش و نتيجه  گاهزمايشنام آ، اريخ آزمايش ـتكـه پاسخ مثبت باشد، 

شود، ولی به دلايل متفاوتی چون  است اقدام  )ممکن    سقط  و اقدام به  PND  آزمايش  یه  ـوالدين درخصوص اطلاع از نتيج  از
 شود.می شده و برحسب مـورد در قسمت مربوط علامت × زده   سؤال باشد(  هفته موفق نشده  16از بارداری بيش  

گردد. اگر علت بروز های موجود انتخاب می پس از بررسی مستندات موجود علت بروز بيماری از داخل گزينه  :6قسمت  
بروز نوشته می بيماری در گزينه  انتخاب گرديده و علت  باشد گزينه ساير علل  نداشته  مشخصات  شود.  های موجود وجود 

آن است. همچنين بايد در پايان بررسی، نام و نام خانوادگی و سمت  شامل    )كارشناس ژنتيك شهرستان(   فرم  یهكنندتکميل
 پيشگيری از وقوع موارد جديد منظور  به  های پيشنهادی  کاردرخصوص علت بروز و نيز راه   كارشناس شهرستان  ی نهايیيه نظر

 قيد گردد....(  بيماری های ژنتيك )تالاسمی، متابوليك ارثی، فنيل كتونوری و 
شود. میی ژنتيك استان تکميل  برنامه توسط كارشناس    مركز بهداشت استان،فرم مذكور به  پس از ارسال  اين رديف    :7ردیف  

پيشگيری منظور  را به نيز راهکارهای پيشنهادی  ی نهايی و  ه نظري  خود،  ضمن نوشتن مشخصات فردی و سمت كارشناس برنامه  
نمايد. لازم است اصل فرم پس از تکميل میثبت  ك )تالاسمی، متابوليك ارثی، فنيل كتونوری و ...(  بيماری های ژنتي  بروزاز  

ی ديگر جهت شود و نسخه ها ارسال  شده و يك نسخه از تصوير آن به مركز مديريت بيماریبه مركز بهداشت شهرستان ارجاع
 شود.  .. در استان بايگانی ريزی جهت ارتقای برنامه و .ارزيابی، تعيين مشکلات، برنامه 

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

 این فرم گردیده و به سطح بالاتر ارسال گردد 



 

 پیشگیری از بروز  ژنتیکمراقبت  ماهانه  گزارشفرم 

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

 به معاونت بهداشت . . . . . . . . . .. . . . . . .   بهداشت شهرستان 

 14. . . . . . . سال ماه ..........          

                                                                           پیشگیری از بروز ژنتیک  الف( مراقبت              

1 2 3 4 5 6 7 8 

 رديف

 نام و

نام خانوادگی مادر 

 تحت مراقبت

 كد ملی

ت 
راقب

ت م
تح
ی 

مار
بي

* 

آيا پرونده مشاوره  

ژنتيك تشکيل شده  

 است

PND1   انجام شده

 است
 دليل  قطع مراقبت به وضعيت از نظر بارداری 

 بلی 

سال تشکيل  

پرونده 

مشاوره  

 ژنتيك

 خير 

 بلی 

سال تشکيل  

پرونده 

مشاوره  

 ژنتيك

 خير 

پايان  

بارداری  

 در اين ماه 

 غيرباردار  باردار
عدم  

 همکاری

عدم  

   ضرورت

 ادامه

 مراقبت

 مهاجرت/

تاريخ گزارش  

مهاجرت/ ثبت  

 نشانی جديد

              

              
 

»زوج   ای «ی»زوج ناقل تالاسم  نیاز عناو یكیتحت  و موارد به صورت جداگانه  ست یضرورماژور  یتالاسم یماریب یانجام مراقبت برا*در صورت 

 . شود درج  «یمشكوک پرخطر تالاسم
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 )پس از پایان بارداری(:  ثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیک-ب

1 2 3 4 5 

 رديف
 نام و

 نام خانوادگی 
 كدملی

بيماری  
تحت 
 مراقبت

 وقايع بارداری 

تاريخ شروع  
بارداری بر  

  LMPاساس
 )روز/ماه/سال( 

 را انجام داده است؟ PND2آيا 
 نتيجه بارداری 

 )تعداد جنين يا نوزاد ذكرشود( 

تولد نوزاد 
 زنده

 سقط

تولد 
نوزاد 
 مرده

ی 
دار

بار
ن 
ايا
خ پ

اري
ت

 

 بلی 
خيرباذكر 
 كدعلت

با صدور  
 مجوز

پزشکی 
 قانونی 

ساير علل  
 تاريخ انجام  با ذكر كد

PND2 

تعداد جنين 
 سالم يا ناقل 

تعداد جنين 
 مبتلا

             

 

:  CVS     E: بعد مسافت تا مرکز  D:مشكلات مالی     Cهفته بارداری     17: اولین مراجع پس از B: عدم تمایل     PND2:   Aی علل عدم انجام کد ها
 : سایر دلایل G: پایان بارداری قبل از انجام آزمایش      PND1      Fعدم نیاز  به دلیل نتیجه  

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

                                                      :          خيتار             :                   سمت                                                                 فرم:   یهكنندو نام خانوادگی تکميل نام

 : امضا
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 از بروز پيشگيری ماهانه مراقبت ژنتيكگزارش  راهنمای تکميل فرم 

تحت مراقبت ژنتيك پيشگيری از بروز های لازم برای افراد و پيگيری  هن ماهاژنتيك مراقبت از طريق اين فرم گزارش 

اين   گردد.شهرستان اعلام میبه مركز بهداشت  ،بهداشت  یخانه پايگاه سلامت/ در كاركنان بهداشتی  وسطـتانجام شده 

  .شودمی  ديگر بايگانی یارسال و نسخه  سطح بالاتربه   از آن نسخهشود كه يك می لتکمي نسخهدو در فرم 

 باشد.  اين فرم شامل دو قسمت الف( مراقبت ژنتيك و ب( ثبت وقايع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتيك می

 شود.گذاری میتـا آخر شماره يك از بـه ترتيب  )ردیف(: 1ستون 

توسط فرم  كه ژنتيك تحت مراقبت خانم نام و نام خانوادگی در اين ستون می بايست  )نام و نام خانوادگی(: 2ستون 

 گردد.درج می  دشواعلام وضعيت مراقبت ژنتيك توسط مشاور ژنتيك اعلام می

تشابه اسمی در اين ستون كد ملی فرد ثبت شده در برای پيشگيری از بروز خطا در موارد دارای  )کد ملی(: 3ستون 

 شود.ستون قبل درج می 

ثبت شود خاطر آن مراقبت می ه بخانواده در اين ستون نام بيماری مورد نظر كه  )بیماری تحت مراقبت(: 4ستون 

 شود. می

مشكوک پرخطر به  نكته: در صورت انجام مراقبت برای بیماری تالاسمی ضروریست موارد بر حسب ناقل یا 

 صورت جداگانه و تحت یكی از عناوین »زوج ناقل تالاسمی« یا »زوج مشكوک پرخطر تالاسمی« درج شود. 

)حداقل يك جلسه مشاوره ژنتيك انجام شده باشد ستون بلی  ژنتيكمشاوره تشکيل پرونده  وضعيت  :7و  6، 5ستون 

می شود )برای همه موارد زوجی كه ناقل يا مشکوک پر خطر مرحله اول و بارداری تعيين  PND ، علامت زده شود( 

 تالاسمی گزارش شده است وضعيت تشکيل رونده ژنتيك بلی است(.

در صورت قطع مراقبت ژنتيك به دلايل عدم همکاری و عدم ضرورت مراقبت، اين ستون  )قطع مراقبت(: :8ستون 

 گردد. تکميل می

فوت يکی از  يا هيستركتومی، عقيمی و يا نازايی قطعی ، طلاق   روش دائمی پيشگيری از بارداری،:  در مواردی نظير

 ضرورتقطع مراقبت برای زوج در ستون عدم ... و   PND1عدم نياز به مراقبت بر اساس نتيجه ، زوجين، يائسگی 

 . شودمی مراقبت علامت زده

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

در صورت مهاجرت زوج از منطقه تحت پوشش به منطقه ديگر مطابق شرح اجرای فرآيند مراقبت ژنتيك :  مهاجرت 

 مهاجرت در مركز مبدا به مركز مقصد اعلام و در مركز مبدا قطع شده و در اين فرم اعلام می شود.  

 ب( ثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیک:
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خانم باردار تحت مراقبت ژنتيك  يك مرتبه و در زمان پايان بارداریاری اين قسمت از فرم برای هر نوبت بارد

 گردد. پيشگيری از بروز تکميل می

اطلاعات مربوط به تشخيص ژنتيك پيش از تولد و نتيجه بارداری با توجه به كدهای تعيين شده در هر زير گروه 

 گردد.مشخص می 

 نکات مهم: 

جنین مبتلا گزارش می شود و نتیجه بارداری تولد نوزاد زنده است، نوزاد   2PNDمواردی که بر اساس    ▪

تحت تشخیص بالینی قرار گرفته و در صورت سالم بودن به عنوان خطای ازمایشگاه ژنتیک مشمول گزارش  

فرم بررسی اپیدمیولوژیک علت بروز تكمیل و   می بایستباشد. در صورت ابتلای کودک به بیماری فوری می

 گردد.   گزارش

و نتیجه بارداری در موارد بارداری دو یا چند قلو باید تعداد جنین به تعداد   2PND در قسمت نتیجه انجام   ▪

 .ها ثبت شده و در پایین فرم تعداد موارد دو یا چند قلویی توضیح داده شودقل 

انجام جهت زوج مطرح  های ژنتیک، در صورتی که چند دلیل برای عدم در خصوص علت عدم انجام آزمایش  ▪

 .ترین علت درج گرددبود کد مهم 
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 ژنتیک پیشگیری از بروز مراقبت   سالانه   گزارشفرم 

 . . . .  سال . . . . . . .     ماهه سه از معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشكی .........به: اداره ژنتیک     
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 مراقبت ژنتیک:   سالانهشرح فرم گزارش 

ستاد وزارت تر تکميل و به  های ارسالی از سطوح پايين بندی فرمبر اساس جمع  سالدر پايان هر  اين فرم  

 گردد. گزارش می بهداشت 

در مورد تعداد    های ماهانه دریافت شده از سطوح محیطی،بر اساس فرم   این فرم  در  دقت شود که    توجه:

وضعیت موجود  و تعداد موارد تشكیل پرونده ژنتیک آخرین    PND1افراد تحت مراقبت، تعداد موارد  

بندی جبری  جمع و در مورد موارد بارداری و نتایج بارداری و قطع مراقبت    گزارش شود   در پایان فصل

 گزارش شود.   در بازه ارائه،  شبكه های بهداشت دانشگاههای ماهانه از فرم

 گردد.: نام سطح تکميل كننده فرم درج می 1ستون 

و ... درج    PKU،  ) به تفکيك ناقل و مشکوک پر خطر( : نام بيماری تحت مراقبت نظير تالاسمی  2ستون  

 گردد. می

 گردد. ثبت میدر پايان فصل : تعداد افراد تحت مراقبت مربوط به بيماری تحت مراقبت 3ستون 

 گردد:: تعداد موارد دارای شرايط هر زير ستون درج می4ستون 

است.    سالدر پايان    –موارد تحت مراقبت ژنتيك  اند مربوط به  داده 1PNDتعداد مواردی كه   -

تواند از تعداد كل موارد تحت مراقبت بيشتر باشد. )در پوشش  ستون نمیبنابراين تعداد موارد اين  

 صددرصد مساوی با كل تعداد تحت مراقبت ژنتيك پيشگيری از بروز خواهد بود.( 

مورد - انجام    2PND در  مورد  يك  جنين  هر  برای  است  قلويی  يك  از  بيش  بارداری  چنانچه 

2PND د. گردشود و در قسمت توضيحات درج میگزارش می 

 : 5ستون 

ساير توضيحات مربوط به اين ستون ذيل عنوان قطع مراقبت در دستورالعمل درج گرديده   -

 است.

 :6ستون 

مقصد    در آماربعد    سالمبدا و در    در آمار  كه مهاجرت صورت گرفته  سالی  موارد مهاجرت در   -

 شوند. گزارش می
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 مشاوره ژنتیک  نامهاظهار 

 

 نام و نام خانوادگی 

 مشاوره شونده 
 شماره ملی  نام پدر 

علت مشاوره  

 ژنتیک 

  تلفن   آدرس دقیق محل سكونت  و 

 تماس 

     

     

 

  / اينجانب / اينجانبان ضمن شركت در ............ )تعداد( جلسه مشاوره ژنتيك، از نياز به اقدامات ذيل مطلع شدم 

 : شديم 

 ضرورت تکميل روند تشخيص بالينی و آزمايشگاهی برای تشخيص قطعی   - الف    □ 

اعلام درخواست انجام آزمايش های تشخيص ژنتيك پيش از تولد مرحله اول در صورت تمايل به    - ب   □ 

 خانه بهداشت/ پايگاه سلامت محل سکونت 

دوم در صورت تمايل به    اعلام درخواست انجام آزمايش های تشخيص ژنتيك پيش از تولد مرحله   - ج    □ 

 خانه بهداشت/ پايگاه سلامت محل سکونت 

اعلام نشانی جديد در صورت تغيير محل سکونت به خانه بهداشت/ پايگاه سلامت محل سکونت     - د   □ 

 جهت استمرار مراقبت ژنتيك 

 ائه شده فعلی نياز به اقدامی نيست. با اطلاعات ار   - ه   □ 

 

ارائه شده در جلسات مشاوره ژنتیک صرفا جنبه راهنمایی و آگاهی  تأکید می گردد کلیه توصیه های  

 بخشی داشته و هیچ گونه الزام قانونی یا شرعی برای پیروی از آن ها وجود ندارد. 

 

 

                                                                                            نام و نام خانوادگی:      نام و نام خانوادگی:

 امضاء و اثر انگشت       امضاء و اثر انگشت 

                            

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

 گردد.  جلسات مشاوره ژنتيك تکميل و توسط مشاوره گيرنده )ها( امضاء میاين فرم پس از انجام 

 بايست در پرونده مشاوره ژنتيك مربوطه بايگانی شود.اين فرم می
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 ژنتیکدفتر ثبت مراجعات مشاوره  
 ................... شهرستان ............. دانشگاه علوم پزشکی ...........مركز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده مشاوره ژنتيك 

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

شود. )در مواردی كه يك زوج مورد مشاوره شروع می  1)رديف(:  اين ستون در ابتدای هر فصل  از شماره    1ستون  

 شود.( گيرند، يك مورد مراجعه محسوب می قرار می

 گردد. : نام و نام خانوادگی و كد ملی فرد/ زوج  مراجعه كننده درج می 3و  2ستون 

 : تاريخ مراجعه 4ستون 

و   1باشد. )اولين جلسه مراجعه نوبت  : مخصوص درج نوبت مراجعه به اين مركز برای مشاور ژنتيك می 5ستون  

 شود.( می جلسات بعدی به ترتيب شماره

 گردد:: در اين ستون مشخصات محل ارجاع به تفکيك زير مشخص می 6ستو ن

تواند باشد: مراكز خدمات جامع سلامت، مراكز خدمات  نام مركز ارجاع دهنده شامل يکی از اين موارد می -

مراكز خدمات جامع   از  نظير پزشکان بخش خصوصی و دولتی خارج  مراكز خصوصی  ازدواج،  هنگام 

 متخصصان ، مراكز مشاوره ژنتيك و .... سلامت و

 با ذكر مصاديق  با ذكرنام  بيماری/غربالگری اختصاصی -

غربالگری ژنتيك هنگام ازدواج: شامل مواردی كه بر اساس پرسشنامه غربالگری ژنتيك هنگام ازدواج  -

 برای مشاوره ژنتيك ارجاع شده اند. 

مواردبسته های سلامت جاریارزيابی ژنتيك در   - ارزيابی ژنتيك در  : شامل  اساس  بر  بسته های ی كه 

 اند. برای مشاوره ژنتيك ارجاع شده  سلامت جاری

نظير  - اموری  برای  بروز  از  پيشگيری  ژنتيك  مراقبت  كه طی  مواردی  بروز:  از  پيشگيری  ژنتيك  مراقبت 

بالينی يا  درخواست آزمايش ژنتيك پيش از تولد، تفسير نتيجه آزمايش تشخيص، پيگيری روند تشخيص  

 شوند. آزمايشگاهی و .... به پزشك مشاور ژنتيك ارجاع داده می 

: در مواردی كه مشاوره ژنتيك تکميل نشده و برای اعلام نظر در مورد نتيجه مشاوره ژنتيك نياز به جلسات 7ستون  

 شود.بيشتر مشاوره وجود دارد، علامت زده می

 شود:ر ستون مربوطه علامت زده می : نتيجه مشاوره ژنتيك به شرح زير در زي8ستون 

اختتام پرونده ژنتيك: در مواردی كه پس از تکميل جلسات مشاوره ژنتيك نياز به اقدام ديگری نظير   -

مراقبت ژنتيك و يا ادامه جلسات مشاوره وجود ندارد. )دقت شود كه اين مورد شامل كسانی كه قبلا 

مثل عدم ضرورت مراقبت به دليل ناقل نبودن نتايج  اند ولی به دليلی  تحت مراقبت ژنتيك قرار گرفته

 شود.( گردند نمیآزمايشگاهی بيوشيمی يا تشخيص ژنتيك يا ... می

اعلام انصراف از ازدواج مربوط به موارد مشاوره ژنتيك از محل غربالگری تالاسمی و غربالگری ژنتيکی  -

ازمند مراقبت ژنتيك باشند )مانند زمان ازدواج است. در صورتی كه زوجين در معرض خطر ژنتيك و ني

زوجين ناقل يا مشکوک پرخطر تالاسمی( ولی بعد از دريافت مشاوره ژنتيك انصراف از ازدواج را 
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اعلام نمايند، اين مورد در ستون اعلام انصراف از ازدواج ثبت می شود و جز موارد ختم پرونده مشاوره  

 ژنتيك محسوب نمی شود. 

تيك )گاهی ممکن است اين زير ستون و ستون نياز به مراجعه بعدی  درخواست آزمايش تشخيص ژن -

 به طور همزمان علامت زده شود.( 

ارسال فرم اعلام وضعيت مراقبت ژنتيك: بر اساس مورد اعلام شده در فرم زير ستون مربوطه علامت  -

 شود. زده می

 تاريخ گزارش، تاريخ تکميل و ارسال فرم اعلام وضعيت مراقبت ژنتيك است. -

 شود. : نشانی محل سکونت و شماره تماس مراجعه كننده در اين قسمت درج می9ستون 

شود. همچنين  : در پايان هر جلسه مشاوره اين قسمت توسط مراجعه كننده امضاء شده و اثر انگشت زده می 10ستون

گيرد. ره ژنتيك هم در همين ستون مورد تأييد قرار میدريافت اظهارنامه مشاو
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 ژنتیک همشاور ارائه خدمت  گزارش

 ...................................... از: مركز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده مشاوره ژنتيك 

 به/ از: مركز بهداشت شبکه بهداشت و درمان شهرستان...................   معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشکی ....................  

                                                                                             فصل ............... سال ......................
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 شرح فرم خلاصه عملكرد مشاور ژنتیک:

ی معاونت بهداشت  اين فرم هر سه ماه بر اساس دفتر عملکرد مشاور ژنتيك تکميل و برای مركز بهداشت شهرستان و از جمع بندی آن از مراكز مشاوره ژنتيك برا

 می شود. در پايان سال گزارش ساليانه برای ستاد وزارت بهداشت ارسال  دانشگاه ارسال می شود.

 : نام مركز مشاوره ژنتيك يا شهرستان درج می شود.1ستون 

 : تعداد كل جلسات مشاوره ژنتيك درج می شود. 2ستون 

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

 برابر است(. 3فکيك محل ارجاع درج می شود. )جمع جبری اين ستون با ستون : تعداد موارد نوبت اول به ت4در ستون 

(.برابر است  2: تعداد موارد نتيجه جلسه مشاوره ژنتيك به تفکيك اقدام صورت گرفته درج می شود. )جمع جبری اين ستون با ستون 5در ستون 
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 باسمه تعالی 

 فرم فراخوان مشاوره ژنتیک 

 

 

 

 

 سرکار خانم / جناب آقای ......

 و احترامبا سلام  

جنابعالی/سركار عالی  ازبه اطلاع می رساند بر اساس نتيجه مشاوره ژنتيك انجام شده با يکی از خويشاوندان شما، 

دعوت می شود، برای دريافت مشاوره ژنتيك با در دست داشتن اين برگه به پايگاه سلامت/ خانه بهداشت محل  

ياز شما در خصوص دريافت خدمات ژنتيك  سکونت خود مراجعه نماييد. )اين فراخوان صرفا  برای بررسی ن

 سلامت می باشد.( 

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

اين قسمت حاوی اطلاعات پزشکی شماست و چنانچه مايليد محرمانه بماند فرم را از قسمت خط خلاصه اطلاعات: )

 قرار دهيد.(  پزشک مشاور ژنتیکرا فقط در اختيار  پايين را كنيد و قسمت چين جدا 

 .............  شماره پرونده پروباند در مركز مشاور ژنتيك فراخوان كننده:.

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

 مرتبط:   شجره نامه

 

 

 آرم دانشگاه ع پ
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مهر پزشك                                                                      :پزشك مشاور ژنتيك  محل خدمت شماره تماس  

 مشاور ژنتيك 

 فراخوان مشاوره ژنتيكشرح فرم 

مرتبط در شجره نامه در  نيازمند مشاوره ژنتيكاين فرم توسط پزشك مشاور ژنتيك در موارد نيازمند فراخوان اعضا  

 تکميل می شود.)به تعداد افراد برای هر فرد( گيرنده خدمت مشاوره ژنتيك خويشاوندان 

در  ابتلااعضا در معرض  اين فرم تنها در صورت رضايت گيرنده خدمت مشاوره ژنتيك برای همکاری در فراخوان  

تحويل داده   برای فراخوان شده  به مشاوره گيرندهميل به منظور ارسال آن  پس از تکتکميل می شود و    خويشاوندان

  فرد فراخوان شده برساند. می شود تا به دست 

شجره نامه به نحوی كه    خلاصهاطلاعات مورد نياز درج و در صورت نياز    می بايست   در قسمت خلاصه اطلاعات

فرد نام و نام خانوادگی    نامه رسم شده  در شجره شود )  سيم ارتباط فرد فراخوان شده با پروباند مشخص شود تر

 شود(. درج  كنار سمبل مربوطهفراخوان شده 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

66 

 

 

 نظریه مشورتی از  متخصص منتخب درخواست فرم 

. . . .    شهرستان........................................... . . . . . . . . . . . . .  درمانیعلوم پزشكی و خدمات بهداشتی دانشكده /دانشگاه

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

 .........................     تاريخ .........................        تلفن تماس كاری مشاور ژنتيك مركز مشاوره ژنتيك 

 ی(:مل كدو یخانوادگ نام و نامدگان: )مشخصات ارجاع ش

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

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

ـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــ ـ

ـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــ ـ

 ـــــــــــــــــــــــــــــــــ ــــــــــــ ـ

 

 ......................... سرکار خانم دکتر    / دکتر   جناب آقای ارجاع به  الف(   

 با سلام و احترام 

داده اند، جهت اعلام نظر  ی مشاوره ژنتيك را در اين مركز مشاور ژنتيك انجا م دارنده  مشخصات فوق كه مراحل اوليه 

 گردند.  می   مشورتی معرفی 

 سوابق آزمايش ها وخلاصه اقدامات انجام شده پيوست است.  موضوع مورد مشورت به شرح ذيل می باشد: 

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

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

فرماييد. درضمن ارسال سوابق و نتايج تمام    ی مشورتی خود را ازطريق همين فرم اعلام خواهشمند است نظريه 

 شده به پيوست، ضروری است.  های انجام آزمايش 

                                                                                                                                                                                            

 مشاور ژنتیک پزشک ی ر و امضامه
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ـــــــــــــــــــــــــ ــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــ ـ

 ـــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــ ــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــــ ـ

 

 ب( اعلام نظریه مشورتی به پزشک مشاور ژنتیک:

 ...............................   محترم  ژنتيك  مشاور 

 با سلام و احترام 

 

 . گردد می  اينجانب  به شرح ذيل اعلام   شـده و سـوابق ارسالی، نظريه مشورتی های انجام  ضمن ارسـال بررسی 

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

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

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

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

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

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

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

 

 

 متخصص ......................................تاریخ .......................مهر و امضا  
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 نظريه مشورتی:درخواست راهنمای تکميل فرم 

به عنوان فرم ارجاع، هنگام ارجاع  و منتخب برنامه بوده  متخصصاننظريه مشورتی از اين فرم جهت درخواست 

 شود. بيمار به متخصص استفاده می

 قسمت است:  2این فرم شامل  

شده و توضيحات مورد    ی اقدامات انجام خلاصه . شودمی تکميل ژنتيك یمشاوره  توسط پزشك قسمت اولالف( 

 شود. نياز به همراه موضوع مورد مشورت در اين قسمت نوشته می 

های لازم نظريه  اساس بررسیر ـب  متخصص منتخب  .است متخصصان منتخب برنامه ب( قسمت دوم مربوط به 

. لازم است متخصص منتخب نظريه خود را به  نمايدمی اعلام  ژنتيك زشك مشاورـجهت اطلاع پ امشورتی ر

مورد   هایساير اقدام   جهت انجام را روشن در اين قسمت درج نموده پس از مهر و امضا، فرمصورت صريح و 

 ارسال نمايد.   ژنتيك یوابق به مركز مشاورهـس  تمامه همراه ـب نياز

است؛ متخصصان منتخب   مجاز كيمشاور ژنت پزشکان  بر عهده  منحصرا ك«يژنت »مشاورهارائه خدمت نكته: 

  خدمات استاندارد صرفا افت يرا جهت در انيحوزه، متقاض نيدر ا  ميمستق از مداخالت  زيضمن پره  هستند موظف

 .نديارجاع نماپزشکان مشاور ژنتيك  به
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   PND  /  فرم ارجاع تشخیص ژنتیک

 ....... .........دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی: ................    مرکز بهداشت شهرستان:  

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

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

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

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

 الف(مشخصات فردی ارجاع شونده

 و نام خانوادگی نام 
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 سال ازدواج: ...........................نسبت خویشاوندی: 

 بیماری:.................................  تعداد فرزندان سالم:........

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

 : .................... PNDنوبت بارداری: .......... نوبت 

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

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

 ( ......... 2............ شماره تلفن (1................ پلاک: ...............شماره تلفن  ................  کوچه: خیابان:

 بلی ...........  درصد )مهر مرکز مشاوره ضرب گردد(        □ خیر  □ ل تسهیلات ویژه:  نوع بیمه: ....................مشمو  
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 ژنتیک مرتبط آزمایش هاب(نتایج بررسی پاراکلینیک و آزمایشگاهی اصلی غیر ژنتیک و نتایج 

 نسبت با سرنخ نام و نام خانوادگی 

عتوان بررسی  پاراکلینیک 

و آزمایشكاهی و نتایج  

 ژنتیک  آزمایش ها

 نتیجه 

    

    

    

    

    

 

 

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

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

 

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

نوع نمونه و تاریخ نمونه گیری: 

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

 کلینیک، آزمایشگاهی غیر ژنتیک و ژنتیک   نتایج بررسی های پارا

نام و نام خانوادگی فرد  

 بررسی شده 
 عنوان بررسی

 نتیجه نهایی بررسی 

 ژنوتیپ 
فنوتیپ )سالم/ناقل/  

 بیمار( 

    

    

    

    

    

    

    

 توصیه/ نظریه پیشنهادی نهایی مسئول فنی:

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

 مهر آزمایشگاه 
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 PND  راهنمای تكمیل فرم ارجاع تشخیص ژنتیک /

 

 :کاربرد

 مشاوره ژنتيك مراكز بهداشتی درمانی ويژه   سوی  تشخيص ژنتيك از   آزمايش ها و    PNDدرخواست انجام   -

 

  مركز منتخب تشخيص ژنتيك سوی تشخيص ژنتيك از آزمايش هاو  PNDنتيجه  اعلام -

 

 قسمت است:  2این فرم شامل 

اولالف(   پزشك  قسمت  آزمايش    شودمی  تکميل  ژنتيك  یمشاوره   توسط  انجام  درخواست  با  همراه  و 

  PND2اين فرم پس از تجويز   )در مورد    تشخيص ژنتيك برای آزمايشگاه تشخيص ژنتيك ارسال می گردد.

 ( توسط متخصص منتخب تکميل شود. 

و توسط ازمايشگاه همراه با نتيجه آزمايش تشخيص    است آزمايش تشخيص ژنتيك  ب( قسمت دوم مربوط به  

 پزشك مشاوره ژنتيك ارجاع دهنده ارسال می گردد.  متخصص و/يا ژنتيك برای

 

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

 فاده شود. متابولیک ارثی( لازم است از فرم اختصاصی هر برنامه است
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 فصل پنجم
 

 شاخص های پایش و ارزشیابی برنامه
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 پایش و ارزشیابی برنامه

بر   ناظر  استاندارد پايش  بر   اجرای صحيح و  نظارت  اساس  بر  برنامه  پايش  اساس  اين  بر  است.  برنامه  فرايندهای 

های فرايندهای مختلف برنامه )شامل شناسايی، مشاوره ژنتيك، تشخيص ژنتيك و مراقبت ژنتيك( انجام شاخص 

 تند. های آماری فرايندهای ذكر شده قابل محاسبه هسای فرمهای فرايندهای برنامه از اقلام داده شود. شاخص می

ژنتيك برنامه  پردازد. شاخص های ارزشيابی بر اساس اهداف  برنامه می   تحقق اهدافارزشيابی برنامه به بررسی ميزان  

باشد. اين  های پيامد نهايی بيماری های ژنتيك يعنی بروز بيماری و معلوليت می ، شامل شاخص عمومی  سلامت  

 شوند. های مراكز بالينی منتخب برنامه استخراج می اپيدميولوژيك بروز و فرمها از فرم های بررسی شاخص 

های و شاخص    شوندداد« تقسيم بندی می داد«، »فرايند« و »برون های پايش از لحاظ ماهيت به دسته »درون شاخص 

 ارزشيابی عمدتا  از جنس »نتيجه نهايی« هستند. 

درون شاخص  اجرای  های  الزامات  بر  ناظر  شاخص داد  اين  تحليل  نتيجه  هستند.  برنامه  استاندارد  و  ها صحيح 

های اجرای استاندارد برنامه شامل پرسنل، تجهيزات و ظرفيت ارائه خدمت های نگهداری و ارتقاء زيرساخت اولويت 

 سازد.  را مشخص می 

اشد كه از طريق بها جزء وظايف مديريتی كارشناس ژنتيك دانشگاه می پايش و نگهداری سطح مطلوب اين شاخص 

ها از يك طرف و تعامل با سطوح مديريتی برای نظارت به وضع موجود در سطوح اجرايی و محاسبه اين شاخص 

  - شود. وظيفه تأمين استانداردهای برنامه و پشتيبانی علمی حفظ و ارتقاء استانداردهای برنامه از طرف ديگر انجام می 

سطح كشوری به عهده اداره ژنتيك و در سطح دانشگاهی به عده ها در  اجرای تحقق سطح مطلوب اين شاخص 

 باشد. رياست و معاونت بهداشتی دانشگاه می 

 باشد. ساليانه می  عمومی ژنتيك سلامت برنامه داد در های درونبازه زمانی محاسبه شاخص 

ها، حصول محاسبه آن های داخلی هر فرايند است و هدف از  های فرايند ناظر بر نحوه چگونگی انجام گام شاخص 

اين شاخص  نتيجه تحليل  استاندارد فرايند است.  از اجرای  نقاط قوت و ضعف گام اطمينان  های هر فرايند را ها، 

 گيرند. كند كه در طراحی مداخلات اصلاح فرايند مورد استفاده قرار میمشخص می 

باشند. در سطح دانشگاهی، توليد اقلام به می های آماری هر يك از فرايندهای برنامه قابل محاسها از فرماين شاخص 

شود و در سطوح مديريتی شهرستان و دانشگاه جمع بندی ها در سطح ارائه خدمت انجام می ای اين شاخص داده 

باشد كه ها جزء وظايف مديريتی كارشناس ژنتيك دانشگاه می گردد. پايش و نگهداری سطح مطلوب اين شاخص می

ها از يك طرف و تعامل با سطوح مديريتی موجود در سطوح اجرايی و محاسبه اين شاخص از طريق نظارت به وضع  

 شود.برای حفظ و ارتقاء استانداردهای برنامه از طرف ديگر انجام می 
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های ميانی برنامه ها هدفكنند. اين شاخص داد نتيجه مستقيم انجام فرايند و ارائه خدمت را بيان می های برون شاخص 

ها، كنند. نتيجه تحليل اين شاخص گيری میهمان پوشش ارائه انواع خدمات به گروه هدف مورد نظر است را اندازهكه  

 كند.نقاط قوت و ضعف پوشش خدمات ژنتيك در منطقه تحت پوشش را مشخص می

يولوژيك جمعيت تحت  های آماری برنامه و اطلاعات دموگرافيك / اپيدمای فرمها با استفاده از اقلام داده اين شاخص 

ها جزء وظايف مديريتی كارشناس ژنتيك گردند. پايش و نگهداری سطح مطلوب اين شاخص پوشش محاسبه می 

ها و طراحی مداخلات باشد كه از طريق نظارت به وضع موجود در سطوح اجرايی و محاسبه اين شاخص دانشگاه می 

ی حفظ و ارتقاء استانداردهای برنامه از طرف ديگر انجام اصلاحی انجام فرايند و هماهنگی با سطوح مديريتی برا 

 شود. می

 



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

76 

 

 

 نحوه محاسبه  منبع اطلاعات واحد  عنوان شاخص

 فرایند شناسایی 

 درصد  غربالگری مثبت به تفكیک بیماریدرصد موارد 
های اختصاصی  فرم 

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

 آمده است.  در فصل ششم اختصاصی هر گروه بیماریهای مختلف، شاخص های فرایند شناسایی در بخش دستورالعمل نكته 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  

 )به تفكیک هر بیماری( 100زوجین تحت مراقبت *تشكیل شده است / کل 

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

 پیشگیری از بروز )به تفكیک بیماری(

 درصد   )به تفكیک بیماری( PND2  پوشش
 فرم مراقبت ژنتیک 

 )قسمت ب(

انجام داده اند/ کل موارد باردار تحت مراقبت ژنتیک   PND2تعداد موارد باردار تحت مراقبت ژنتیک که 

*100   

 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 *

سایر دلایل به جز صدور درصد سقط جنین مبتلا با 

 مجوز
 درصد 

 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 كل مواليد زنده *  فرم مراقبت ژنتیک  درصد  فرزندآوری سالم زوجين تحت در ده هزار تولد زندهميزان 

 فرایند مشاوره

مراجعه برای مشاور ژنتیک به تفكیک محل   مواردنسبت 

 ارجاع از کل مراجعات 
 درصد 

فرم خلاصه 

عملكرد مشاور  

 ژنتیک 

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

   100اول*

 درصد  نسبت موارد اختتام پرونده

فرم خلاصه 

عملكرد مشاور  

 ژنتیک 

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

 تفكیک بیماری ژنتیک به)شیوع بدو تولد(  میزان بروز

 پیشگیری هدفهای بیماری 

در ده 

هزار تولد  

 زنده

 والید زنده همان سالتعداد موارد مبتلا به بیماری بر اساس سال تولد/ م  فرم بروز 

بیماری **  تشخیص ژنتیک مثبت درصد موارد 

+(GD )  به تفكیک بیماری هدف مراقبت ژنتیک بالینی 
 درصد 

تشخیص  فرم

( و 3ژنتیک  )فرم 

 بروز  فرم بررسی

 یک بیماری / GDتعداد موارد +

 100انجام شده برای همان بیماری در  GDکل 

 موارد درصد 

- FPCADGD *** 

 
 

 درصد 

تشخیص  فرم

( و 3ژنتیک  )فرم 

 پرونده ژنتیک 

 /   GD FPCAD -تعداد موارد

 100در  ارجاع شده به مشاوره ژنتیک  FPCDانجام شده برای  GDکل 

*Prenatal diagnosis  
**Genetic diagnosis  
***Familial Premature coronary Artery Diseases 

 

افراد خانواده و خويشان بر حسب نوع بيماری و شجره نامه انتخاب و    ابتدا   ابتلادر حاملگی های در معرض    2PND* درمراقبت پيشگيری بروز برای تشخيص ژنتيك بر روی جنين  
گفته می شود و   1PNDاز بارداری انجام می شود اصطلاحا   تشخيص ژنتيکی كه پيش     مجموعبه    عمومی  ژنتيك سلامت  برنامه  بررسی ژنتيك می شوند. درمراقبت پيشگيری بروز در  

بررسی وجود و شرايط جهش شناسايی    2PNDكلا يك بار برای شناسايی جهش خانواده بررسی انجام می شود.     برای زوج مورد بررسی حساب می شود و  1PNDسر جمع يك  
 شود.حاملگی تکرار میشده در جنين است كه در معرض خطر احتمالی است و در هر 

   **GD  ( تشخيص ژنتيك (Genetic Diagnosis    ژنتيك   قرار دارند و با هدف كاهش خطر ژنتيکی به مشاور  ابتلابرای شناسايی جهش در افرادی است كه احتمالا در معرض
فقط در برنامه پيشگيری و كنترل   .شودثبت می  +GDاسايی جهش اين گروه  واجد مراقبت ژنتيك بالينی می شوند. فرد  واجد اين جهش يا موتاسيون  تحت عنوان  ارجاع شده اند. با شن 

FPCAD    كسانی كهGD   شوند  منفی می-GD    مراقبت ژنتيك قطعی بالينی )علی رغم منقی   دارند. اين افراد به نيز نياز به مشاوره و ارزيابی خطر ژنتيك با تکيه بر ترسيم شجره نامه
( ثبت می FPCADGD–شدن تست تشخيص ژنتيك( نياز دارند  و نحت عنوان )
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 ششم فصل
 

 های اختصاصی انواع شناسایی ها  دستورالعمل
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 تالاسمی ماژور بتا دستورالعمل غربالگری کشوری پیشگیری از بروز 
 بازنگری پنجم 

1405 

 

 مبانی و کلیات 

 مقدمه

شد. پيش از آن بيش    آغاز  1376سال  در    ماژور در كشور   ی كشوری پيشگيری از بروز تالاسمیبرنامه اجرای  

دستورالعمل كشوری اين  .بود های كشور اجرا شده صورت آزمايشی در برخی استان  سال، اين برنامه به  5از 

بازنگری دستور العمل   پنجمينبازنگری و ابلاغ شده و اين نسخه    1394و    1383،  1376های  برنامه در سال

 باشد. می 1405اين برنامه در سال 

های  های بهداشتی به همراه ايجاد زيرساخت در قالب شبکه  ی پيشگيری از بروز بتا تالاسمی ماژوربرنامه   اجرای

مند به سطوح تخصصی و فوق ارجاعات نظام   مشاوره ژنتيك و تشخيص ژنتيك در كشور و توسعه مسير

[. اين  1كشور ايجاد كرد ]  از ادغام خدمات ژنتيك در نظام سلامت موفق  ای  نمونه   تخصصی نظام سلامت،

ژنتيك  های علمی اجرايی خاص آن زمينه طراحی يك برنامه »جامع« پيشگيری در حوزه  برنامه و زيرساخت 

( را Community Geneticsبه نام »ژنتيك اجتماعی« ) ( Public Health Genetics) سلامت عمومی

 [.  3و 2هموار كرد ]

عمومی ژنتيك سلامت  )  5دارای    برنامه  »مراقبت Strategyراهبرد  ژنتيك«،  »مشاوره  »شناسايی«،  اصلی   )

می ژنتيك«  سلامت  سواد  »آموزش  و  ژنتيك«  »تشخيص  ساير  ژنتيك«،  »شناسايی«،  راهبرد  جز   به  باشد. 

ها به تفکيك سطوح  راهبردهای برنامه ساختار اجرايی مشترک دارند كه تعاريف، نحوه اجرا و شرح وظايف آن

 سلامت عمومی   دستورالعمل ژنتيككليات  ستادی و اجرايی وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی در  

های مختلف  شگيری بيماریهای اختصاصی پيآمده است. با توجه به تفاوت فرايندهای شناسايی در زير برنامه

 ميگردد.تدوين اختصاصی  شناسايیهر  ژنتيك، دستورالعمل 

 بیماری تالاسمی، انواع و نحوه توارث آن با آشنایی

شود و در زمره  ای نيز شناخته می مديترانه   )آنمی(  خونیتالاسمی يك اختلال خونی ارثی است كه با عنوان كم 

کی در سطح جمعيتی قرار دارد. تالاسمی به علت وجود جهش در ژن ترين اختلالات ژنتيترين و شايع مهم 
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( )2HBA/1HBAآلفا  بتای  يا   )HBB می ايجاد  مبتلا  فرد  گلوبين  زنجيره  توليد (  بيماری  اين  در  شود. 

صورت يابد، در حالی كه در افراد سالم در فواصل چند ماهه اين كاهش و جايگزينی بههموگلوبين كاهش می

های های قرمز است كه كار حمل كردن اكسيژن به بافت افتد. هموگلوبين مولکولی در گلبول اتفاق می طبيعی  

های مختلف بدن به  شود كه اكسيژن كافی به بافت بدن را بر عهده دارد. علايم اين بيماری زمانی ظاهر می 

 خونی نرسد. دليل مقدار اندک هموگلوبين و كم

ساز بدن شامل مغز استخوان،  های پيش ساز گلبول قرمز در مراكز خون ول های گلوبين در سلساخت زنجيره 

  βهای  و ساخت زنجيره   16توسط دو جفت ژن بر روی كروموزوم    αهای  گيرد. ساخت زنجيرهصورت می 

شود.  انواع تالاسمی بر اساس نوع ژن معيوب و رمزگذاری می  11توسط يك جفت ژن بر روی كروموزوم  

به دو دسته بزرگ   شوند. بر اين اساس  تالاسمیبندی میيافته دسته های جهش  ل از اين ژنانواع فنوتيپ حاص

 شوند: ( به شرح زيرتقسيم می β( و  بتا )αآلفا )

 الف( تالاسمی بتا:

 ( تالاسمی ماژور )هموزیگوت(:1-الف

لحاظ  تالاسمی ماژور ناشی از وجود جهش در هر دو نسخه ژن در لوكوس بتاگلوبين است و از  

بالينی بيماری شديدی است. شرايط بالينی در زمان تولد نسبتا  طبيعی است كودک به تدريج تا سن  

بروز می   6 را  ميکروسيتيك  آنمی هموليتيك و  بر حسب سرعت  ماهگی  تابلوی كم خونی  دهد و 

منجر به رسوب    βو    αهای هموگلوبين  شود. عدم تعادل زنجيره سال كامل می  3-2جايگزينی تا  

های شود و به طور معمول تزريق خون در دورههای قرمز میدر گلبول قرمز و ليز گلبول   αنجيره  ز

ارگان   8تا    4 بزرگ شدن  بيماری شامل  بود. ساير عوارض  ها شامل كبد و هفته ضروری خواهد 

ها به شکستگی،  ها و مستعد شدن آن نازكی جدار استخوانهای پهن،  تغيير شکل استخوان طحال،  

مستعد شدن به عفونت و تأخير رشد و عوارض رسوب آهن در قلب، پانکراس، كبد و در نتيجه  

 نارسايی قلب، كبد و ديابت است. 

 ( تالاسمی مینور )هتروزیگوت(:2-الف

ت كه اغلب  ( ناشی از وجود جهش تنها در يك نسخه ژن در لوكوس بتاگلوبين اس Traitتالاسمی مينور ) 

مينور دارند، آنمی خفيف داشته و در بيشتر    βتظاهرات شديد و آشکار بالينی ندارد. افرادی كه تالاسمی 
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يابد. از آنجا كه افراد مبتلا به تالاسمی مينور،  )هموگلوبين جنينی( افزايش می   FHbو بعضا     2HbAموارد  

 بيماری به نسل بعد حائز اهميت هستند. باشند، در انتقال ژن  »ناقل ژن بتا تالاسمی« می 

 ب( تالاسمی آلفا:

تری از شود. در آلفا تالاسمی تظاهرات متنوعدستخوش صدمه می  αدر اين اختلال ساخت زنجيره  

دهد. جهش شايع ژنی آلفا تالاسمی، از نظر بالينی در صورت جهش در هر يك از نسخ ژنی رخ می

تواند بيش از يك نسخه ژنی بر روی يك رشته ان می نوع حذف ژنی است. در اين شرايط همزم

يافته از والدين  های جهش كروموزومی حذف گردد. بدين ترتيب با به ارث رسيدن انواع حالات ژن 

اهميت آلفا تالاسمی به ويژه   آيد.واجد جهش به فرزندان، انواع اشکال بالينی آلفا تالاسمی بوجود می

های بتا تالاسمی شايع است، عمدتا  تداخل در تشخيص ر سندرمدر مناطقی كه اين سندرم در كنا

و   كمیّ  ژنی  اختلالات  از  تركيبی  نادر  در شرايط  ياد شده،  بر حالات  است. علاوه  ناقلين  افتراقی 

تواند رخ دهند و تظاهرات تركيب خونی و فنوتيپی را متفاوت سازد  ساختاری مربوط به گلوبين می

 هرات بالينی و هماتولوژيکی را به وجود آورد. های متنوعی از تظاو تركيب 

 نحوه توارث تالاسمی ماژور:

بيماری تالاسمی ماژور از طريق الگوی مشخص ارثی اتوزومال مغلوب، از والدين به فرزندان به ارث  

رسد. در شرايطی كه پدر و مادر ناقل جهش بتا تالاسمی باشند، در هر حاملگی با احتمال يك به  می

درصد فرزند ناقل ژن خواهند داشت. حدود دويست   50ندان مبتلا يا سالم و به احتمال  چهار فرز

آلل اين  است.  گلوبين گزارش شده  بتا  برای ژن  ژنتيکی  نقص  در جمعيت نوع  شايع  ها همگی  ها 

كنند.  اختلالات كلينيکی تالاسمی بتا را ايجاد می  %80آنها نزديك به    %20نيستند بلکه غالبا  حدود  

ها در مناطق  كنند كه فراوانی اين جهش های ژنتيکی متنوعی انواع تالاسمی را ايجاد میع جهش انوا

 [. 4مختلف جهان با هم متفاوت است ]

 پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور در کشور اپیدمیولوژی بتا تالاسمی ماژور و ضرورت

ميانگين شيوع ناقلی ژن تالاسمی در كشور خونی ارثی كشور است.    ترين بيماریتالاسمى ماژور، شايع 

( است. پراكندگى شيوع ناقلی %1.5است كه به صورت واضحی بالاتر از ميانگين اين شاخص در جهان ) 4%
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ی درياى مازندران حاشيه  1ژن بيمارى تالاسمی در نقاط مختلف كشور يکسان نيست و در مناطق مالاريا خيز

دهد تر از ساير مناطق است. برآوردها نشان می مان در جنوب كشور شايع فارس و درياى عدر شمال و خليج  

هاى خوزستان، بوشهر، هرمزگان، سيستان و بلوچستان، كرمان، گيلان، مازندران و حتی در بعضی از كه استان 

 [.  4درصد از مردم حامل ژن بيمارى هستند ]  10های نواحی مركزی مانند فارس تا استان 

موا ثبت  اساس  اختلالات بر  انواع  به  مبتلا  بيماران  كل  تعداد  كشور  سراسر  تزريق خون  مراكز  در  رد 

 17،342نفر بوده كه تعداد    18،983برابر با    1394هموگلوبين شديد نيازمند تزريق خون در كشور در سال  

  14،000بالغ بر    1376نفر از ايشان مبتلا به بتا تالاسمی ماژور بوده اند. اين در حالی است كه اين رقم در سال  

نفر بوده است. به دليل اجرای برنامه درمانی خاص برای بيماران تالاسمی بتا در ايران، مرگ و مير اين بيماران  

 هر سال روند نزولی داشته و كيفيت زندگی بيماران به طور روزافزون افزايش يافته است.  

ع ناقلی ژن در كشور قبل از شروع مداخلات  بروز مورد انتظار سالانه تالاسمی بتا در ايران بر اساس شيو

متوسط   ازای    1پيشگيرانه،  به  برنامه    1،000مورد  اجرای  عدم  در صورت  بنابراين  است.  بوده  زنده  تولد 

مورد بيمار تالاسمی متولد   1000پيشگيری از بروز بتا تالاسمی ماژور انتظار می رود به ازای يك ميليون تولد،  

نه اثربخشی انجام شده در كشور هزينه نگهداری سالانه هر بيمار تالاسمی نزديك  شود. بر اساس مطالعه هزي

سال برای بيماران تالاسمی در كشور و   50دلار تعيين شده است. با در نظر گرفتن اميد به زندگی    8،000به  

برابر با    ماژور  یتالاسمبتا    ماريبهر  سال درمان    50  های  نهيهز  یارزش فعلدرصد،    5با اعمال نرخ تنزيل  

باشد. بنابراين در صورت عدم اجرای برنامه پيشگيری از بروز بتا تالاسمی ماژور در كشور  دلار می 157،000

 دلار به هزينه های درمانی اين بيماران اختصاص خواهد يافت. 8،000،000سالانه 

استان و در نتيجه در در شرايط اجرای برنامه پيشگيری از بيماری، بروز به تناسب موفقيت برنامه در هر 

  1375مورد در هزار تولد زنده در  سال    1كل كشور كاهش يافته است. به صورتی كه ميزان بروز از برآورد  

 [.5كاهش يافته است ]  1398هزار تولد زنده در سال  مورد در ده  1)قبل از شروع اجرای برنامه( به نزديك به  

 هاو فعالیت  هاراهبرد ،اهداف

 در كشور تالاسمی ماژوربتا از بروز  پيشگيری: کلی هدف

 

 

 

کنون مورد مطالعه قرار گرفته  هاي متعددي تابر 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 بيشدر پی شيوع مالاريای فالسيپارم و مقاومت ناقلين بيماری تالاسمی است.  

 ژن تالاسمی در این مناطق افزایش يافته است. 
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 :اختصاصی اهداف

 %100تالاسمی در سراسر كشور به ميزان  بتا های ناقلشناسايی زوج -

های ناقل تالاسمی شناسايی شده واجد شرايط مراقبت، در سراسر كشور به ميزان  مراقبت ژنتيك زوج -

100 % 

 :تالاسمی بتا  شناسایی زوج های ناقلراهبرد

  طی چندين سال كشوری   استراتژی  غربالگری ناقلی بتا تالاسمی زمان ازدواج. اين  (:1S)اول    نوع   -

 درمانی و مديريت قابل   تمام نيروهای بهداشتیت  اشده و با زحم  طور مستمر اعمالبودن برنامه به 

های موارد بروز در زوج   مديريت قبول دانشگاهی و مركزی موفق به استقرار يك نظام ساختاری برای  

 . نگر  است  آينده راهبرداين . است آتی شده

و ويژه زوجينی  نگر    گذشته  راهبرداين  شناسايی والدين بيماران مبتلا به بتا تالاسمی.    (:2S)دوم    نوع   -

است كه به واسطه ابتلای فرزند به بتا تالاسمی ماژور برای اولين بار شناسايی می شوند و به دليل 

سال  عدم انجام غربالگری يا عدم شناسايی در زمان غربالگری تحت مراقبت ژنتيك نبوده اند. در  

يافت و  شدت كاهش    به  كوتاهبروز در مقطع زمانی    ،اين راهبردبا اجرای    های ابتدايی اجرای برنامه،

 . كردند ها از اجرای آن بسيار استقبال همين دليل، دانشگاه به 

غربالگری.  (:3S)سوم    نوع سابقه  فاقد  زوجين  در  تالاسمی  بتا  ناقلی  نيز    راهبرداين    غربالگری 

نداده  تالاسمی  آزمايش غربالگری  هايی را كه در زمان ازدواج، به هر دليل  نگر است؛ و زوجگذشته 

  غير  عقد شهرستان، در غربالگری شروعسال  ی مثل ثبت ازدواج قبل از موارد  .دهدمی پوششاند را 

 مشابه   موارد  ري سا  و  كشور  در  مقيم  خارجی  افراد   مهاجر،  افراد  خاص،  اجتماعی  هایگروه  برخی  ثبتی،

بايست در مراقبت پيش از بارداری و بررسی سابقه غربالگری تالاسمی در زمان ازدواج می  :1نكته  

انجام گردد. جهت شناسايی اين افراد   ( حداكثر تا پايان سه ماهه اول بارداری)اولين مراقبت بارداری 

لازم است در اولين مراجعه خانم برای دريافت مراقبت پيش از بارداری يا بارداری، در مورد سال 

   .ازدواج و سابقه انجام غربالگری تالاسمی سوال شود

ابل  در مناطقی كه ازدواج بدون ثبت رسمی رواج دارد و در تحليل علل بروز دانشگاه سهم ق:  2نكته

توجهی از علل بروز مربوط به عدم انجام غربالگری زمان ازدواج می باشد، علاوه بر مراقبت های 

بالا، شناسايی زنان متأهل فاقد سابقه غربالگری ناقلی تالاسمی در زمان ازدواج می بايست در قالب  

 اجرای پويش شناسايی سالانه نيز صورت پذيرد. 
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 زوجین ناقل تالاسمی )راهبردهای اول، دوم و سوم(:فعالیت های هدف اختصاصی شناسایی 

ماما، كارشناس، كاردان، بهورز، كاركنان   پزشك،) درمانیهای مختلف بهداشتی آموزش تمام كاركنان رده  -

آزمايش  غربالگری  يا  آزمايشگاه  و  دولتی  از  اعم  ها  بخش  كليه ی  در  ازدواج  از  پيش  تالاسمی  های 

 ی(در كليه ی بخش ها اعم از دولتی و يا خصوص كاركنان بخش تزريق خون ، خصوصی

در  هدف برنامه )زوجين  آموزش گروه های    و  اطلاع رسانی و آموزش عمومی، آموزش رابطين بهداشتی -

و  آستانه رسمی  عاقدين  و  سردفترداران  جامعه،  در  موثر  های  گروه  و  اشخاص  رهبران،  ازدواج،  ی 

ی به به منظور ترغيب زوج های متقاضی ازدواج در مراجعه(  ...  و    ، والدين بيماران تالاسمیغيررسمی

 ج( برای ازدوا یبل از هر اقدامق)بل از ازدواج قهنگام جهت انجام آزمايش های 

آموزش و جلب مشاركت تمام متخصصان زنان و زايمان، پزشکان عمومی، ماماهای شاغل در بخش   -

ی نظام  ی معاونت درمان دانشگاه و ادارهها اعم از دولتی يا خصوصی با همکاربهداشت و ساير بخش 

 در راستای راهبرد سوم برنامه  طريق ارسال متن آموزشی مناسب  پزشکی از

ی انجام مشاوره شناسايی زوجين ناقل و مشکوک پرخطر از طريق سه راهبرد اصلی شناسايی برنامه،   -

 و مراقبت ژنتيك در طول دوران باروری زوجين تحت مراقبت ژنتيك 

 

 مراقبت ژنتیک زوج های ناقل تالاسمی های هدف اختصاصی فعالیت  

  فصل دوم دستورالعمل فعاليت های اين هدف مطابق با فعاليت های مراقبت ژنتيك پيشگيری از بروز مندرج در  

 می باشد. 

 اجرای برنامه  روش

 روند اجرایی غربالگری ناقلی بتا تالاسمی در برنامه

 باشد: تالاسمی به ترتيب زير میروند اجرايی غربالگری ناقلی بتا 

زوجين برای    : در راهبرد اول برنامه1مراجعه زوج به »واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری«  -

متقاضی ثبت ازدواج با در دست داشتن معرفی نامه از دفتر ثبت ازدواج و در راهبرد دوم و سوم 

 ت برنامه بر اساس معرفی نامه پزشك مركز خدمات جامع سلام

 

 

 1404دهای شبکه بهداشت و درمان سال اصول، ضوابط و استاندار  1
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بتا تالاسمی  - بتا تالاسمی ماژور )در فرد مبتلا به  پرسش در خصوص ابتلای هر يك از زوجين به 

در فرد مقابل انجام شود. چنانچه هر دو مبتلا به  CBCنيست و  CBCماژور نياز به انجام آزمايش  

 به پزشك مشاور ژنتيك ارجاع داده شوند(.  CBCتالاسمی ماژور باشند زوج بدون انجام 

آزمايش   - انجام  و  خون  نمونه  برنامه،    CBCدريافت  غربالگری  الگوريتم  اساس  نتايج بر  ثبت  و 

  سامانه الکترونيك /دفترها در آزمايش

 ريزی اقدامات بعدی بر اساس نتيجه غربالگری زوج  آزمايش توسط پزشك مشاور ژنتيك و برنامه تفسير   -

لازم به ذكر است در مراكزی كه پزشك مشاور ژنتيك وجود ندارد، پزشك عمومی آموزش   نكته:

 تواند نقش پزشك مشاور ژنتيك در اين دستورالعمل را ايفا نمايد. میديده و مسلط به دستورالعمل 

 

 شرح مراحل غربالگری ناقلی بتا تالاسمی

 در مرد  CBCآزمایش : ی اول مرحله ❖

خدمات سلامت زمان   باشد، نياز به اقدام ديگری نبوده و گواهی ≤ MCH  27و  ≤ MCV 80اگر  -

 ازدواج صادر گردد. 

 شود. در زن انجام  CBCباشد، آزمايش   > 27MCHيا   > MCV 80درصورتی كه  -

 در زن  CBCآزمایش  : ی دوممرحله ❖

باشد، نياز به اقدام ديگری نبوده و گواهی خدمات سلامت زمان   ≤ MCH  27و  ≤ MCV 80اگر  -

 ازدواج صادر گردد. 

های تکميلی شامل الکتروفورز باشد، زوج برای انجام آزمايش  > MCH  27يا    > MCV  80اگر -

 شوند. گيری فريتين ارجاع داده هموگلوبين با سيستم بسته و اندازه

سوممرحله ❖ آزمایش:  ی  تكمیلی  تفسیرنتایج  و  )های  بسته  سیستم  با  هموگلوبین  الكتروفورز  شامل 

 ( گیری فریتیناندازه

آقا و خانم به شرح مراحل قبل، چنانچه گفته شد لازم است   CBCدر صورت مختل بودن نتايج  

های تکميلی شامل الکتروفورز هموگلوبين با سيستم بسته به منظور بررسی درصد هموگلوبين  آزمايش

A2   ( و هموگلوبين جنينیHb Fو نيز اندازه )( گيری فريتينFr.برای هر دو نفر انجام شود )   بر
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های تکميلی، زوج در يکی از سه گروه »زوج ناقل«، »زوج مشکوک پرخطر« و  اساس نتايج آزمايش

 شود: بندی میخطر« به شرح زير طبقهمشکوک كم »زوج

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

پرخطر - نفر    :مشكوک  دو  نفر  يا  باشد    ≤3HbFيا    2HbA<3.5≤3.2در  يك  در 

HbA2≥3.2<3.5   ياHbF≥3  باشد و در طرف مقابلMCV<75  يا MCH<26  .باشد 

و    MCV)صرف نظر از ميزان     >3HbFو    2HbA>3.2در هر دو نفر    :خطر زوج مشكوک کم  -

MCH    75 در يك نفر    یا ( باشدMCV ≥   26 وMCH ≥   2>3.2 وHbA    3وHbF<   .باشد 

باشد و     >3HbFو    2HbA>3.2چنانچه در هر دو نفر  در خصوص زوجين كم خطر،    نكته:

باشد، انجام بررسی مجدد پس از آهن درمانی    ng/ml30 در يکی يا هر دو نفر زير  (  Frفريتين )

   خطر يا سالم( توصيه شود.به فرد/ زوج جهت تعيين تکليف نهايی )مشکوک كم

 جدول متقاطع طبقه بندی زوجین کم خون بعد از آزمایش های تكمیلی 

 

 مرد 

HbA2<3.2  و 

HbF<3 3.2≥2HbA<3.5 

 يا 

HbF≥3 

3.5≥2HbA 
 

MCV ≥75 
 و

MCH ≥26 

MCV<75 
 يا 

MCH<26 

 زن

HbA2<3.2 
 و

HbF<3 

MCV 

≥75 
 و

MCH 

≥26 

كم  مشکوک 

 خطر 
 كم خطر مشکوک  كم خطر مشکوک  كم خطر مشکوک 

MCV<75 
 يا 

MCH<26 

كم  مشکوک 

 خطر 

كم  مشکوک 

 خطر* 
 مشکوک پرخطر  مشکوک پرخطر 

3.2≥2HbA<3.5 

 يا 

HbF≥3 

كم  مشکوک 

 خطر 
پرخطر مشکوک   مشکوک پرخطر  مشکوک پرخطر  

3.5≥2HbA 
كم  مشکوک 

 خطر 
 ناقل مشکوک پرخطر  مشکوک پرخطر 

 درصد ناقلی ژن بتا تالاسمی در زوج  0.5*مشکوک كم خطر با احتمال 
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 نحوه آهن درمانی و تفسیر نتایج آزمایش پس از آن

آن، سه قرص پس از توضيح در خصوص چگونگی استفاده از قرص آهن و مديريت عوارض  

و سپس   شودتجويز میبه مدت يك ماه    فروسولفات در روز )يا معادل آن از ساير تركيبات آهن( 

چنانچه  تکرار    CBCآزمايش   باشد   MCHو  MCV شود.  نشده  اصلاح  درمان  تحت    فرد 

(MCV<80    ياMCH<27  ولی هموگلوبين فرد تحت درمان حداقل ،)گرم در دسی ليتر    1

ماه ديگر با تکرار آزمايش در پايان هر ماه قابل تمديد   2آهن درمانی تا    باشد،افزايش داشته  

بندی زوج به شرح زير  بعد از پايان آهن درمانی، طبقه  CBCبر اساس نتيجه آزمايش    است.

 شود:  انجام می

 شده باشد.   MCH≥27و  MCV≥80حداقل در يك نفر  زوج سالم: -

 .باشدمانده  MCH<27يا  MCV<80در هر دو نفر خطر:  زوج مشكوک کم -

 نكات:  

بنابراين تأثيری بر الگوی الکتروفورز ندارد،  انجام آهن درمانی    باشد   <Hb  8در شرايطی كه   -

آهن از  پس  الکتروفورز  تکرار  به  تکرار نيازی  به  نياز  اين صورت  غير  در  نيست؛  درمانی 

بندی بر اساس الکتروفورز پس از تکميل طبقهالکتروفورز پس از آهن درمانی وجود دارد و 

 . آهن درمانی انجام شود

نتيجه الکتروفورز هموگلوبين هر يك از طرفين، الگوی غيرطبيعی الکتروفورز )به  - اگر در 

( وجود داشته باشد، لازم است ضمن صدور گواهی HbF ≥3يا    Hb A2≥3.2  <  7غير از  

 خدمات سلامت زمان ازدواج، زوج به هماتولوژيست منتخب برنامه ارجاع داده شود.  

 

 بندی زوج اقدامات بعد از طبقه: مرحله چهارم ❖

 صدور گواهی خدمات زمان ازدواج : زوج سالم ▪

 زوج ناقل و زوج مشكوک پرخطر: ▪

اقدامات بعدی برای زوجين ناقل و زوج مشکوک پرخطر، شامل »مشاوره ژنتيك« )به همراه تشکيل  -

صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج« و »اعلام  »،  ( مرتبط  نامه  اظهارتکميل  پرونده ژنتيك و  

 شروع مراقبت ژنتيك پيشگيری از بروز« است. 

بتا تالاسمی ماژور باشند، فارغ از شرايط اندكس های در صورتی كه هر دو نفر مبتلا به    :مهم  نكته

باشند و زوج در گروه ناقل تالاسمی طبقه بندی هماتولوژی ايشان، هر دو نفر ناقل ژن بتا تالاسمی می

به دليل احتمال  می اما  اين زوجين، مطابق فوق است  اقدام لازم برای  ابتلای    100شوند.  درصدی 

ژور، مراقبت ژنتيك پيشگيری از بروز كمکی به فرزندآوری سالم اين  جنين ايشان به بتا تالاسمی ما
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زوجين نمی كند؛ لذا نيازی به »اعلام شروع مراقبت ژنتيك پيشگيری از بروز«  برای ايشان نيست. 

اما لازم است در خصوص امکان فرزندآوری سالم از طری روش های كمك باروری )مانند اهداء 

 اوره ژنتيك راهنمايی لازم انجام شود. تخمك يا جنين( در فرايند مش

 

 :خطرزوج مشكوک کم ▪

 اظهار تکميل  به همراه تشکيل پرونده ژنتيك و  « )مشاوره ژنتيك » خطر،  اقدام بعدی برای زوجين كم  -

است و پس از آن نياز به اقدام ديگری  «  صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج» ، و  ( مرتبط  نامه

نيست   -شامل اعلام مراقبت ژنتيك – اين زوجين  لازم است طی مشاوره ژنتيك به زوجين  .  برای 

 : ها اندک است شود كه احتمال بروز تالاسمی ماژور در فرزندان آنخطر توضيح داده مشکوک كم

و    MCH ≥26و   MCV ≥75های حداقل يکی از دو نفر دارای اندكسدر شرايطی كه   -

HbA2< 3.2  وHbF < 3 است ( رصدنيم د زير)، احتمال ناقل بودن زوج ناچيز باشد. 

و    MCH < 26يا    MCV <75هر دو نفر ايشان   خطری كه در  در زوج مشکوک كم  - -

3.2>HbA2    وHbF<3    ،است   ( درصد)نيم    %0.5احتمال ناقل بودن زوج حداكثر  باشد

در صورت .  زوج ناقل تالاسمی است   1زوج با اين شرايط حداكثر    200بدان معنی كه در هر  

خونی مراجعه به هماتولوژيست به ايشان توصيه  رد فقر آهن برای بررسی بيشتر علت كم

درمانی و  باشد آهن    ng/ml30خطری كه فريتين در هر كدام كمتر از  برای زوج كم.  شود

اتمام دوره درمان و مراجعه به هماتولوژيست در صورت عدم اصلاح    بررسی مجدد پس از

 . كم خونی پس از درمان، توصيه شود

 زوجین مشكوک به اختلال هموگلوبین به جز بتا تالاسمی ▪

به   - آقا  يا  خانم  هموگلوبين  الکتروفورز  نتيجه  در  غيرطبيعی  الگوی  وجود  دليل  به  كه  زوجينی 

هماتولوژيست منتخب برنامه ارجاع داده شده اند، در صورت بازخورد هماتولوژيست مبنی بر  

 ، لازم است مورد مراقبت ژنتيك پيشگيری از بروز قرار گيرند. 2PNDضرورت انجام 

اين  - مراقبت در  برای زوجين تحت  تالاسمی  آلفا  ژنتيك  آزمايش تشخيص  درخواست همزمان 

به منظور رعايت .  بايست صورت پذيردنمی(  زوج ناقل و مشکوک پرخطر بتا تالاسمی)برنامه  

كه دارای مخاطره  –معرض خطر هيدروپس جنين اخلاق پزشکی، صرفا  برای شناسايی موارد در 

دارند در صورت   HbF<3و     MCH<23برای زوجينی كه هر دو    -باشد جانی برای مادر می

رد ناقلی بتا در آزمايش تشخيص ژنتيك تالاسمی، انجام آزمايش تشخيص ژنتيك آلفا تالاسمی 

 به زوج توصيه شود.  
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نباید  ،  2PNDبه انجام   ی قطعگردد تا پیش از اظهارنظر هماتولوژیست مبنی بر نیاز  تأکید می

سایر هموگلوبینوپاتی ها  مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز   یناقلمشكوک به  برای زوجین  

 اعلام گردد. 

 

 برنامه( الگوریتم اجرایی غربالگری ناقلی بتا تالاسمی در زوجین متقاضی ثبت ازدواج )راهبرد اول 

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<3.2چنان ه 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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تالاسممی در زوجین فاقد سمابقه غربالگری زمان ازدواج )راهبرد سموم  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  بايست پس از انجام آزمايشخون هستند میصدور گواهی ازدواج برای زوجينی كه هر دو كم -

 تکميلی صورت پذيرد.

های ناقل تالاسمی صد در صد نيست و برخی موارد نظير  الگوريتم در شناسايی زوج   اين  حساسيت  -

هموگلوبينوپاتیSilent β-thalassemiaموارد    انواع  برخی  و  اينترمديا  تالاسمی  شناسايی ،  ها 

 . شودنمی

طبق   - كه  ساير  در صورتی  به  مبتلا  فرزند  تولد  از  پيشگيری  منظور  به  منتخب  هماتولوژيست  نظر 

به  های خطير برای زوجی قطعا   هموگلوبينوپاتی از وجود دارد، می  2PNDانجام  نياز  بايست پس 

 انجام مشاوره ژنتيك، شروع مراقبت ژنتيك برای اين زوج اعلام شود. 

فراد متقاضی خدمت در زمان پذيرش بر اساس مدارک شناسايی معتبر  در اين برنامه احراز هويت ا -

 . الزامی است 

ی پزشك است  عهده ها و درمان فقر آهن بر  های تکميلی و تفسير نتايج آزمايش درخواست آزمايش  -

 . ها را بر عهده دارندهای مورد ارجاع در برنامه صرفا  انجام آزمايشو در اين خصوص آزمايشگاه

از مرد تهيه شده و بررسی گردداستاندر   - ابتدا نمونه خون  با شيوع كم يا متوسط تالاسمی،  .  های 

در مرد، از زن نمونه خون تهيه شده و آزمايش انجام     MCHيا  MCVميزان   درصورت پايين بودن

 . شودمی

های با شيوع  باشد، همانند استان های پرشيوع در مراكزی كه تراكم مراجعه كننده پايين میدر استان -

زمان از مرد و زن نمونه خون تهيه    گردد ولی در مراكز با بار مراجعه بالا هممتوسط و پايين اقدام می

 .در مرد، نمونه خون زن بررسی گردد  MCH يا  MCVشده و در صورت پايين بودن ميزان 
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فريتين و  )يلی  برای انجام آزمايش های تکم(  خصوصی  /دولتی)در هر استان حداقل يك آزمايشگاه   -

با استعلام از معاونت درمان دانشگاه ها مشخص شود كه لازم است شرايط  (  الکتروفورز به روش بسته

ها به ها به آزمايشگاه مذكور و اعلام جواب آزمايشارسال نمونه از آزمايشگاه غربالگری شهرستان

مان، بايد استانداردهای  آزمايشگاه معرفی شده توسط معاونت در.  صورت غيرحضوری را داشته باشد

 . های پزشکی را به طور كامل رعايت نموده و سابقه تخلف محرز نداشته باشدآزمايشگاه

به عنوان هماتولوژيست منتخب برنامه مشخص   در هر استان لازم است حداقل يك هماتولوژيست  -

غيرحضوری به ايشان  /شده و در صورت لزوم برای كسب نظر تخصصی، زوجين به صورت حضوری

 . ارجاع گردند

پزشك مشاور ژنتيك بايستی حتی الامکان از ارجاع زوجين به هماتولوژيست منتخب برنامه اجتناب   -

با نظر  )های موجود را بصورت غيرحضوری با ايشان مطرح نمايد و در صورت نياز  نموده و ابهام

 .تکميلی صورت گيرد هایارجاع مستقيم پس از تفسير آزمايش( هماتولوژيست منتخب 

گيری نهايی درخصوص وضعيت زوج بر عهده پزشك مشاور ژنتيك بوده و هماتولوژيست تصميم -

.  نمايدنظر مشورتی و علمی خود را به صورت مکتوب به پزشك مشاور ژنتيك شهرستان اعلام می

زوج گردد كه هماتولوژيست منتخب برنامه فقط نظر علمی خود را در خصوص وضعيت  تاكيد می

«  ازدواج بلامانع است »ارجاع شده اعلام نموده و از اعلام نظر درخصوص وضعيت ازدواج زوج مانند  

 .و ساير عبارات مشابه اجتناب نمايد« ازدواج مانعی ندارد »يا 

غيرحضوری برعهده زوج بوده و   /پرداخت تعرفه ويزيت هماتولوژيست در موارد مشاوره حضوری -

 . اخذ گردد فقط يك هزينه ويزيت از زوج

برای زوجين متقاضی ثبت ازدواج به صورت ادغام يافته  با توجه به اينکه غربالگری ناقلی تالاسمی   -

در مجموعه خدمات سلامت زمان ازدواج در واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری اجرا می  

خدمات سلامت  ريزی گردد كه صدور گواهی  ای برنامهلازم است مجموعه اين خدمات به گونه شود،  

 . زمان ازدواج حداكثر طی دو روز كاری انجام شود

گردد، به شرط استفاده گواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواج كه از سوی واحد ازدواج صادر می -

 . باشداز فرم ابلاغی در تمامی دفاتر ثبت ازدواج قابل پذيرش می

بيش از يك سال به واحد ازدواج مراجعه  ها،  درصورتی كه زوجی بعد از مراجعه و انجام آزمايش -

 .ننمايد در صورت مراجعه مجدد به عنوان زوج جديد پذيرش شود
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شمرایط انجام غربالگری ناقلی تالاسممی برای زوجینی که یكی یا هر دوی ایشمان امكان حضمور در واحد 

 ازدواج را ندارند 

يل عدم حضور در كشور، زندان يا ساير  در صورتی كه يکی يا هر دوی طرفين متقاضی ثبت ازدواج به دل 

را ندارند به شرح زير  واحد ازدواج، باروری سالم و فرزندآوری  های قانونی، امکان حضور در  محدوديت 

 اقدام شود: 

اگر يکی از زوجين )مرد يا زن( در واحد ازدواج حضور دارد، غربالگری ناقلی تالاسمی با شروع   -الف

 د:فرايند از فرد حاضر انجام شو

در صورتی كه فرد حاضر بر اساس نقطه برش تعيين شده كم خونی نداشته باشد زوج از نظر ناقلی   -

 . شود و پس از صدور گواهی نياز به اقدامی نيست بتا تالاسمی در گروه زوج سالم طبقه بندی 

 آزمايش تکميلیدر صورتی كه فرد حاضر بر اساس نقطه برش تعيين شده كم خونی داشته باشد و در   -

Hb A2≥3.2    ياHbF≥3    باشد زوج به عنوان زوج مشکوک پر خطر طبقه بندی شده و تحت

 مراقبت ژنتيك قرار گيرد )از طريق شبکه بهداشت محل سکونت فرد حاضر( 

در صورتی كه فرد حاضر بر اساس نقطه برش تعيين شده كم خونی داشته باشد و در آزمايش تکميلی  -

Hb A2<3.2    ياHbF<3    و درمان با آهن نياز نداشته يا با درمان اصلاح نشود تعيين تکليف   باشد

مورد تأييد مرجع قانونی مرتبط )سفارت  های  و صدور گواهی برای زوج نيازمند بررسی نتايج آزمايش

 .  فرد غايب است يا كنسول گری، آزمايشگاه زندان و ... ( در 

ندارند، تعيين تکليف زوج    -ب ازدواج را  نفر امکان حضور در واحد  در خصوص زوجی كه هر دو 

هر دو نفر است )چنانچه زوج مشکوک  مورد تأييد مرجع قانونی مرتبط در  های  نيازمند بررسی آزمايش

اقدام  پر خطر يا ناقل باشند می بايست در گواهی صادر شده لزوم مراجعه به پزشك مشاور ژنتيك قبل از  

به بارداری و اعلام نشانی محل سکونت در صورت اقامت در كشور درج گردد و نيازی به اعلام مراقبت 

 تا آن زمان نيست(.

 

مورد تأييد مرجع قانونی در خصوص افرادی كه در كشور حضور ندارند شامل نسخه اصل  های  نتايج آزمايش

نسولگری كشور محل سکونت يا نسخه الکترونيکی های غربالگری و تکميلی ممهور به مهر سفارت/كآزمايش

باشد. مدارک  دارای مهر/كد تأييد سفارت/كنسولگری بارگذاری شده در سامانه ميخك وزارت امور خارجه می
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آزمايش نتايج  اصل  نسخه  زندانی،  افراد  در خصوص  قبول  مهر  مورد  به  ممهور  تکميلی  و  غربالگری  های 

 باشد.  مؤيد هويت فرد از سوی زندان می آزمايشگاه مرتبط با زندان و نامه

 مشاوره ژنتیک، تشخیص ژنتیک و مراقبت ژنتیک زوجین ناقل و مشكوک پرخطر تالاسمی

بتا تالاسمی ماژور مطابق با    مشاوره ژنتيك، تشخيص ژنتيك و مراقبت ژنتيك در برنامه پيشگيری از بروز 

 است.  فصل دوم اين دستورالعملشرح و نحوه اجرای اين راهبردها در 

 

 اطلاع رسانی و آموزش عمومی و اختصاصی برنامه 

ت های انجام شود. فعالي  فصل دوم دستورالعملآموزش سواد سلامت ژنتيك بر اساس موازين مندرج در  

های اهداف اختصاصی در همين  های هدف برنامه، ذيل بخش فعاليت های اختصاصی گروهمرتبط با آموزش

 دستورالعمل ذكر شده است. 

 ساختار اجرایی و شرح وظایف  

نظام سلامت شامل واحد ازدواج، باروری    1ساختار اجرايی برنامه پيشگيری از بتا تالاسمی ماژور در سطح   

آ پايگاه سلامت/ خانه  سالم و فرزند  وری، آزمايشگاه تعيين شده برای غربالگری تالاسمی در شهرستان و 

اين ساختار شامل هماتولوژيست  3و  2بهداشت مركز جامع سلامت  محل سکونت زوجين است. در سطح 

منتخب، آزمايشگاه های تشخيص ژنتيك م مراكز جامع درمانی تالاسمی می باشد. وظايف اختصاصی اين  

 امه برای كاركنان مرتبط در اين ساختار به شرح زير است:برن

 آزمایشگاه غربالگری تالاسمی 

اين آزمايشگاه بر اساس اصول و ضوابط شبکه های بهداشت و درمان و بار عايت تسهيل دسترسی با واحد  

 ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری توسط شبکه بهداشت شهرستان تعيين می شود. 

آزمايش پذيرش،   - نتايج  و  مشخصات  مراجعه ثبت  ازدواج  متقاضيان  تمام  تالاسمی  به  های  كننده 

 سامانه های مرتبط  /CBC آزمايشگاه در دفتر ثبت 

 مراجعين برای  غربالگری ناقلی تالاسمی انجام آزمايش -

واحد  آزمايشگاه به كارشناس غربالگری های ژنتيك    كاركنان  های زوجين توسطتحويل نتايج آزمايش -

 مشاوره ازدواج )جواب آزمايش ها نمی بايست به طور مستقيم در اختيار زوج قرارداده شود( 

 های تالاسمی  انجام اقدامات لازم در راستای كنترل كيفی آزمايش  -
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 يريتی  های مدها و نامه ها، دستورالعملها، جزوهبايگانی و نگهداری تمام كتاب -

 سال  30به مدت   يا فايل الکترونيك آن داوطلبين ازدواج  CBC بايگانی و نگهداری دفتر ثبت  -

تهيه و ارسال نمونه های لازم برای انجام آزمايش های تکميلی به آزمايشگاه تعيين شده از سوی   -

   استان با درخواست پزشك تيم مشاوره ژنتيك/شهرستان    مركز بهداشت 

و ارسال به (  تعيين موتاسيون )  PNDی اولهای مرحله جهت انجام آزمايش   *لازمهای  تهيه نمونه  -

 های ژنتيكآزمايشگاه ژنتيك به منظور اجتناب از ارجاع افراد به آزمايشگاه 

موازين مندرج در استانداردهای نظام امن و ايمن انتقال  ی لازم را برحسب  بايد نمونه   آزمايشگاه  *

به نمونه   آزمايش  نموده و جهت  برای  همراه فرم  تهيه  آزمايشگاه    /PNDارجاع  به  بررسی ژنتيك 

 .نمايدارسال  تشخيص ژنتيك عضو شبکه كشوری تشخيص ژنتيك تالاسمی 

 :یآور فرزند و سالم یبارور ازدواج واحد

 های ژنتیک غربالگری کارشناس 

ثبت اطلاعات زوجين متقاضی ثبت ازدواج در دفتر نتايج غربالگری ناقلی تالاسمی يا سامانه  -

 الکترونيك سلامت 

تکميل و ارسال فرم های آماری برنامه در قالب فرم گزارش سه ماهانه نتايج غربالگری ناقلی   -

 تالاسمی

شده از   مشکوک پرخطر ارجاع /های ناقلی بيش از سه ماه در زوج اعلام موارد عدم مراجعه  -

 محل سکونت  خدمات جامع سلامت  استراتژی سوم به مركز 

مناسب درخصوص وضعيت نهايی تاييد شده توسط پزشك مشاور ژنتيك خوراند پس  ارسال -

 شده در قالب استراتژی سوم به مركز ارجاع دهندههای ارجاع زوج

نياز ندارد ولی در استراتژی   اول به پيگيری توسط مركز بهداشت شهرستان مراجعه در استراتژی    نکته: عدم 

ی اداری و با مشاركت مركز خدمات جامع سلامت ارجاع دهنده  صورت تلفنی و يا مکاتبه سوم پيگيری به 

 شود و در صورت عدم مراجعه به عنوان عدم مراجعه ثبت می گردد.میبه صورت ماهيانه تا سه ماه انجام 

 سامانه های سلامت  /دفتر ثبت مشخصات زوجيندر  زوجين كم خونثبت مشخصات  -

شود، يك نسخه  میاين فرم در دو نسخه تهيه )تکميل و ارسال فرم اعلام وضعيت مراقبت ژنتيك  -

 .( شودمیی اصلی به مركز بهداشت شهرستان ارسال ی زوج ناقل بايگانی و نسخه در پرونده 
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پرونده مشاور ژنتيك بر اساس شماره رديف در دفتر ثبت )شاوره ژنتيك تشکيل و بايگانی پرونده م  -

شماره اولين زوج كم  1404-3-01: مثال.  سال مراجعه شماره گذاری شود /فصل /زوجين كم خون

 (. می باشد 1404خونه مراجعه كننده در پاييز سال 

 سال  30مدت به  ثبت استراتژی و پرونده های مشاوره ژنتيكبايگانی و نگهداری دفتر  -

  های  مربوطهها و نامه ها، دستورالعمل، جزوههانگهداری و بايگانی تمام كتاب -

 پزشک مشاور ژنتیک  

شده در قالب استراتژی های ارجاعهای متقاضی ازدواج و زوجهای تالاسمی در زوجتفسير آزمايش  -

 های تکميلیآزمايش  و تفسير سوم و درخواست 

   در موارد لزومخونی فقر آهن درمان كم  -

 موارد لزوم  مشورت با هماتولوژيست منتخب برنامه در  -

صدور گواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواج پس از پايان تمامی مراحل الگوريتم غربالگری  -

   تالاسمی و انجام ساير بررسی های زمان ازدواج

مشکوک پرخطر، با ضرب مهر بر روی فرم    /ناقل  های  ی زوجتعيين برخورداری از تسهيلات ويژه  -

در صورت انجام مشاوره )و تعيين ميزان برخورداری از تسهيلات بر اساس شرايط زوج    PNDارجاع  

 ( ژنتيك اختصاصی بتا تالاسمی ماژور

 1ثبت اقدامات در سامانه های سطح  -

 ارسال گزارشاتنظارت بر ثبت دفاتر و تاييد آمار و گزارش های تکميل شده و پيگيری  -

 پایگاه سلامت/ خانه بهداشت

 پزشک و مراقب سلامت/ بهورز

آموزان  شامل دانش )هدف  های  كيد بر آموزش گروهأسطح آگاهی عموم مردم با ت  یآموزش و ارتقا -

شده  های ناقل شناسايی عنوان عوامل مؤثر در موفقيت برنامه؛ زوج دبيرستان؛ سردفترداران ازدواج به

 ( های درمعرض خطرعنوان زوجاستراتژی به از هر سه 

اطلاع رسانی در خصوص اهميت غربالگری تالاسمی و لزوم انجام اين غربالگری توسط متقاضيان   -

مركز جامع خدمات سلامت ارائه دهنده خدمات زمان  نقش  ازدواج قبل از هر اقدام ديگر و معرفی  

 ازدواج 

های ران، عاقدان محلی و آموزش طلاب در شهرستان سردفتردا)آموزش عوامل مؤثر بر موفقيت برنامه   -

 (. ی علميهدارای حوزه
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و   - ازدواج  مشاوره  واحد  به  شده  شناسايی  تازه  تالاسمی  بيماران  والدين  )ارجاع  مشاور  ...  پزشك 

پرونده   /پرونده الکترونيك سلامت در  تازه شناسايی شده  بيماران مبتلا به تالاسمی ماژور    ثبت (  ژنتيك

 خانوار 

شناسايی و ارجاع زوجين فاقد سابقه غربالگری تالاسمی به واحد ازدواج با استفاده از ساير برنامه   -

 بارداری و يا اجرای پويش های ساليانه   /های پيش از بارداریهای سلامت مثل مراقبت 

 نامه  انجام مراقبت ژنتيك زوجين تحت مراقبت تالاسمی در مركز طبق تعريف مراقبت ژنتيك در بر -

 ارسال آمار مراقبت ژنتيك به مركز خدمات جامع سلامت  -

 منتخب آزمایش های تكمیلی  آزمایشگاه

  ارجاع   نيزوج   یبرا(  نيتيفر  سطح  سنجش  و  بسته  ستميس  باالکتروفورز  )  یليتکم  یها  شيآزما   انجام -

 شان يا یارسال نمونه اي یغربالگر شگاهيآزما  از شده

به    شاني نمونه ا  اي زوج    رشيبعد از پذ   روز كاری  3  حداكثر تا    یليتکم  یها  ش يپاسخ آزما  ارسال -

 غربالگری  آزمايشگاه

 مرکز جامع درمان بیماران تالاسمی در دانشگاه

اعلام موارد جديد بروز بتا تالاسمی ماژور به صورت سه ماهانه به معاونت بهداشت دانشگاه در قالب   -

 فرم اعلام موارد بروز  

 برنامه خون شناسی منتخب فوق تخصص

 پذيرش موارد ارجاع شده از پزشك مشاور ژنتيك جهت اعلام نظر مشورتی  -

برای - زوجين  وضعيت  خصوص  در  نهايی  مشورتی  نظر  فرم    اعلام  براساس  ارجاع  موارد  تمام 

 درخواست نظريه مشورتی به مشاوره ژنتيك 

 ارائه مشاوره غيرحضوری به پزشك مشاور ژنتيك در مواقع لزوم  -

 ارائه پسخوراند موارد ارجاعی از سوی پزشك مشاور ژنتيك -

 های ژنتيك های شورای دانشگاهی پيشگيری از بيماریشركت مستمر در جلسه  -

 های آموزشی برنامه مشاركت در اجرای  -

 های توجيهی دانشگاهی  های علمی  كشوری و جلسهشركت در گردهمايی -
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 خلاصه اقدامات برای زوجین طبقه بندی شده در غربالگری ناقلی بتا تالاسمی

طبقه  

 بندی

 زوج 

 اقدامات لازم تعریف 

زوج 

 سالم
80 MCV ≥  27و MCH ≥   در حداقل یک نفر 

سلامت زمان ازدواج در  * صدور گواهی خدمات 

 صورت درخواست زوج

زوج 

مشكوک  

 کم خطر

)صرف  HbF<3 و  HbA2<3.2در هر دو نفر 

 (   MCHو  MCVنظر از میزان 

 یا  

   MCH ≥26و  MCV ≥75در یک نفر 

  HbF<3و   HbA2<3.2و

 

دفتر * ثبت مشخصات زوج و نتایج آزمایش ها در 

   یکم خون در غربالگر نیثبت مشخصات زوج 

 یتالاسم

*  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   Hb F≥3یا   HbA2≥3.2<3.5 یک نفر

   MCH<26یا   MCV<75طرف مقابل  

دفتر * ثبت مشخصات زوج و نتایج آزمایش ها در 

   یکم خون در غربالگر نیثبت مشخصات زوج 

 یتالاسم

 * مشاوره ژنتیک

* صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج در  

 جصورت درخواست زو

* تكمیل فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک جهت 

معرفی زوج به 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 

 شناسايی 
درصد شناسايی زوج 

 ناقل/مشکوک پرخطر

تعداد كل زوجين ناقل تالاسمی/مشکوک پر خطر شناسايی شده به تعداد  

كل زوجين متقاضی ثبت ازدواج مراجعه كننده به مراكز خدمات سلامت 

   100زمان ازدواج * 

مشاوره  

 ژنتيك

درصد پوشش مشاوره ژنتيك  

زوجين غربالگری مثبت  

 تالاسمی

تالاسمی( كه  تعداد كل زوجين غربالگری مثبت )ناقل / مشکوک پرخطر 

مشاوره ژنتيك تالاسمی را دريافت كرده اند به تعداد كل زوجين  

 100غربالگری مثبت )ناقل / مشکوک پرخطر تالاسمی( * 

 مراقبت ژنتيك 
پوشش آزمايش تشخيص 

 ( 1PNDژنتيك مرحله اول )

تعداد زوجين تحت مراقبت ژنتيك تالاسمی كه آزمايش تشخيص ژنتيك 

برای ايشان انجام شده به كل زوجين تحت مراقبت  ( 1PNDمرحله اول )

 100ژنتيك تالاسمی * 

 مراقبت ژنتيك 
پوشش آزمايش تشخيص 

 (2PNDژنتيك مرحله دوم )

تعداد مادران باردار تحت مراقبت ژنتيك تالاسمی كه آزمايش تشخيص 

( برای ايشان انجام شده است به كل مادران 2PNDژنتيك مرحله دوم)

 100ت ژنتيك تالاسمی * باردار تحت مراقب 

 مراقبت ژنتيك 

درصد سقط قانونی جنين  

مبتلا بر اساس درخواست  

 والدين

تعداد جنين مبتلا به بتا تالاسمی ماژور كه بر اساس حکم قاضی و مجوز 

پزشکی قانونی سقط شده اند به كل مادران باردار تحت مراقبت ژنتيك 

مرحله دوم   تالاسمی دارای نتيجه مثبت آزمايش تشخيص ژنتيك

(2PND * )100 

 پيامد

ميزان بروز بتا تالاسمی ماژور  

 در ده هزار تولد زنده 

تعداد نوزاد مبتلا به بتا تالاسمی ماژور متولد شده به تعداد كل مواليد 

 10،000زنده * 

ميزان پيشگيری از بروز بتا  

تالاسمی ماژور در ده هزار  

 تولد زنده 

تالاسمی كه بنابر درخواست والدين سقط قانونی تعداد جنين مبتلا به بتا 

 10،000شده اند به تعداد كل مواليد زنده * 

ميزان فرزندآوری سالم 

زوجين تحت مراقبت  

تالاسمی در ده هزار تولد 

 زنده

تعداد نوزاد سالم متولد شده از بارداری های زنان تحت مراقبت تالاسمی 

 10،000به تعداد كل مواليد زنده * 

 

 فهرست دفاتر و فرم های اختصاصی  

فرم های اختصاصی برنامه پيشگيری از بروز بتا تالاسمی ماژور كه مربوط به فرايند اختصاصی شناسايی و  

 باشد: باشند به شرح زير میارجاع تشخيص ژنتيك می



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

 

99 

 

 ازدواج  متقاضيان در  CBCنتايج ثبت  دفتر −

 سمیتالا  غربالگری در خون كم  زوجين مشخصات ثبت  دفتر −

 تالاسمی غربالگری گزارش فرم −

 تالاسمی  ژنتيك بررسی اختصاصی فرم ( PND)  ژنتيك تشخيص  ارجاع فرم −

 ازدواج  هنگام سلامت  خدمات انجام گواهی و نامه معرفی −

 

 های اختصاصی غربالگری ژنتيکی زمان ازدواج، در ادامه آمده است.فرم های فوق در تجميع با فرم

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

 

100 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 غربالگری ژنتیک زمان ازدواج ستورالعمل د

 بازنگری پنجم 

1405 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

 

101 

 

 مبانی و کلیات

 مقدمه

وجود سابقه خانوادگی ابتلا به يك بيماری ارثی مشخص يا تکرار يك بيماری نامشخص مشکوک به ارثی  

  اوليه  درخويشاوندان منبع شناسايیبودن )وجود حداقل دو بيمار مبتلا به يك بيماری مشابه از زمان كودكی( 

بيمار مبتلا يا ناقلين يك بيماری ارثی است. شناسايی موارد نيازمند خدمات ژنتيك در بيماری های نادر ارثی/  

ژنتيکی كه دارای پراكندگی در جمعيت هستند و راهکار شناسايی اختصاصی برای آن ها قابل اجرا نيست،  

 هدف اجرای اين غربالگری هستند.

  ناقلين   زمان ازدواج در خصوص بيماری های دارای غربالگری اختصاصی  غربالگری ژنتيكلازم به ذكر است  

 مبتنی بر آزمايش در زمان ازدواج )مانند تالاسمی(، كاربرد ندارد.  

شود   می  يادآور  ژنتيكهمچنين  غربالگری    غربالگری  دارای  كه  هايی  بيماری  در خصوص  ازدواج  زمان 

نوزادی هستند به عنوان بازوی كمکی راهبرد پيشگيری از بروز اين بيماری ها عمل می    اختصاصی در زمان

 دهد. خشی مداخله اختصاصی را افزايش میكند و اثرب

 در زمان ازدواج  غربالگری ژنتیک آشنایی با بیماری های ارثی هدف 

 زمان ازدواج هستند:  غربالگری ژنتيكهای ارثی دارای همه معيارهای زير باشند، هدف بيماری

 پرسشنامه  با ابزارقابل شناسايی در زمان ازدواج  •

 صعب العلاج يا لاعلاج بودن بيماری در زمان كودكی  •

 فراهم بودن تشخيص ژنتيك قطعی در كشور( ) واجد مداخله پيشگيری ژنتيك پيش از تولد •

زمان ازدواج قابل شناسايی   غربالگری ژنتيك زير در    رثیا  ابتلا به بيمارابر معيارهای فوق، افراد در معرض  بن

 هستند:

 گروه بیماری و نام بیماری قابل شناسایی حیطه کلی 

 بدون هيچ عامل خطر ژنتيك ديگر  ازدواج خانوادگی -1

 همراه حداقل يك عامل خطر ژنتيك ديگر

 سيکل سل  خونی ارثی  بیماری ارثی شناخته شده -2

 ساير هموگلوبينوپاتی ها به جز تالاسمی ماژور 

 هموفيلی   خون ريزی دهنده ارثی 
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 SMA -بکر -دوشن عضلانی  –عصبی 

 فنيل كتونوری، گالاكتوزمی و غيره  متابوليك ارثی 

 - نقص ايمنی ارثی

 آن ها را ذكر نمايند.ساير بيماری های ارثی كه زوجين نام 

مشكوک  -3 ناشناخته  بیماری 

 به ارثی بودن  

در   كودكی  زمان  از  شروع  با  مشابه  بيمار(  مورد  دو  حداقل  )وجود  بيماری  تکرار 

  2يکی يا هر دوی زوجين 3خويشاوندان تا درجه 

مبتنی بر آزمايش خون برای بيماری تالاسمی ماژور در كشور، اين بيماری در  ناقلين  به دليل وجود غربالگری اختصاصی    1

 زمان ازدواج قرار ندارد. غربالگری ژنتيكگروه بيماری های مورد جستجو در پرسشنامه 

منظور وجود علائم و نشانه های مربوط به ارثی بودن يکی از گروه بيماری های مذكور در دسته دوم جدول حاضر، با    2

های ناتوانی ذهنی يا ناتوانی حركتی يا اختلال در تکامل است. )تکرار وجود بيمار دريافت كننده تزريق خون  م و نشانه علائ

به دليل وجود غربالگری اختصاصی تالاسمی برای زوجين، در اين سوال مد نظر نيست.(.   -نشانه بيماری تالاسمی  –مکرر  

 يکی از زوجين مورد بررسی باشد.در انواده، می تواند يکی از موارد از دو مورد تکرار بيماری در خ

 اهداف

 هدف کلی 

 ارثی صعب العلاج و لاعلاج دوران كودكی یهای مارياز بروز ب یريشگيپ

 اهداف اختصاصی 

 ( به جز بتا تالاسمی ماژور دارای غربالگری اختصاصی) ی ارثیها ینوپاتي پيشگيری از بروز هموگلوب -

 ی ارث كيمتابول یهای ماريب پيشگيری از بروز -

 یدهنده ارث یزيخون ر یها یماريب پيشگيری از بروز -

 ی ارث یعضلان-یعصب یها یماريب پيشگيری از بروز -

 1ی ارث يیناشنوا پيشگيری از بروز -

 یارث  يینايناب پيشگيری از بروز -

 پيشگيری از بروز نقص ايمنی ارثی -

 خانواده یناشناخته برا یارث یها یماريب پيشگيری از بروز -

 علاج دوران كودكی بيماری های ارثی صعب العلاج و لاپيشگيری از بروز ساير  -

 

 

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:

 تاکید می گردد: 

کروموزومی   - داون )اختلالات  سندرم  حالت  (  مانند  غالباً  اینكه  علت  درگاه  به  و  ندارند  ارثی 

 .زمان ازدواج نیستند  غربالگری ژنتیک ها زمان بارداری است جزء بیماری های هدف  غربالگری آن

ارثی - های  بزرگسالی    خانوادگی/بیماری  سرطان )دوران  بیماریمانند  یا  ارثی  عروق  های  های 

 . زمان ازدواج نیستند غربالگری ژنتیکبه هیچ عنوان هدف ( کرونر زودرس فامیلی

 

 اجرا  شرح

زمان ازدواج در بستر مشترک خدمات سلامت زمان ازدواج و به صورت تلفيقی با غربالگری  غربالگری ژنتيك  

  غربالگری ژنتيك شود. گام های اجرای آوری و باروری سالم اجرا میی تالاسمی در واحد ازدواج، فرزندناقل

 زمان ازدواج به شرح زير است:

مت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواج  مراجعه زوجين متقاضی ثبت ازدواج به مراكز خدمات جامع سلا -

 با در دست داشتن معرفی نامه از دفتر ثبت ازدواج 

 و ارائه محتوای آموزشی غربالگری  پذيرش در واحد ازدواج، فرزند آوری و باروری سالم -

زمان ازدواج توسط كارشناس برنامه های ژنتيك از طريق مصاحبه   غربالگری ژنتيكتکميل پرسشنامه   -

 فعال با زوج 

زمان ازدواج زوجين غربال منفی بدون حضور زوجين و تاييد نتيجه    غربالگری ژنتيكبررسی پرسشنامه   -

 نهايی غربالگری توسط پزشك

 زمان ازدواج زوجين مثبت غربالگری با حضور زوجين تعيين نتيجه نهايی    غربالگری ژنتيك بررسی پرسشنامه   -

انجام مشاوره ژنتيك برای زوجين مثبت غربالگری در بازه زمانی قبل از ازدواج تا پيش از   توصيه به -

 اقدام به بارداری  

  نكته:

ر كشور های سلامت زمان ازدواج ددر خصوص زوجينی كه هر دوی ايشان در زمان انجام بررسی ▪

زمان ازدواج الزامی نيست و گواهی خدمات سلامت زمان    غربالگری ژنتيكحضور ندارند، انجام  

 . شودازدواج بدون انجام اين غربالگری و با قيد عدم حضور زوج در كشور صادر  
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های سلامت زمان ازدواج در كشور در خصوص زوجينی كه يکی از ايشان در زمان انجام بررسی ▪

زمان ازدواج با فردی كه حضور دارد انجام شده و و گواهی    غربالگری ژنتيكحضور ندارند، انجام  

 . شودخدمات سلامت زمان ازدواج با قيد عدم حضور يکی از زوجين در كشور صادر 

 

 مراحل انجام غربالگری 

حفظ آرامش زوجين و بدون ايجاد اضطراب و نگرانی برای ايشان انجام    بايست با رعايت میاين غربالگری  

شود. به اين منظور لازم است ارائه دهندگان خدمت آموزش های لازم در خصوص نحوه اجرای برنامه را از  

طريق شركت در برنامه های آموزشی مرتبط دريافت نموده و بر نحوه انجام مصاحبه فعال و ارائه اطلاعات  

رسش زوجين تسلط داشته باشند به صورتی كه زوجين از موارد زير در ابتدای تکميل پرسشنامه مطلع  مورد پ

 باشند: 

 ريتاخ  ياخدمات سلامت زمان ازدواج    یصدور گواه مانع    مثبت در پرسشنامه غربالگری،وجود موارد   -

  صدور اين گواهی نمی شود. 

فرزندان    یبودن احتمال ابتلا  یدهنده قطع  نشان  مثبت در پرسشنامه غربالگری،وجود موارد    نيهمچن -

را ی  از اقدام به باردار  شيتا پ  شتريب  یهایبه بررس  ازين  و تنها  ست ين  یارث   یهایماريبه ب  آتی زوج

 دهد.ینشان م

 

 :توسط کارشناس برنامه های ژنتیک غربالگری ژنتیک زمان ازدواج الف( تكمیل پرسشنامه

ازدواج و ارائه متن آموزشی غربالگری ژنتيك زمان ازدواج به زوج، غربالگری  های زمان  بعد از انجام آموزش

های ژنتيك واحد الگری ژنتيك توسط كارشناس برنامهزوجين به روش مصاحبه فعال بر اساس پرسشنامه غرب

كارشناس می  شود. پرسشنامه تکميل شده واجد امضاء و اثر انگشت زوجين و نام و نام خانوادگی  انجام می 

   بايست همراه با نتايج آزمايش غربالگری تالاسمی برای تأييد برای پزشك واحد ارسال شود.

 :از طریق بررسی پرسشنامه توسط پزشک تأیید غربالگری ژنتیک زمان ازدواجب( 

همان 1-ب باشد،  نداشته  مثبتی  پاسخ  هيچ  مراقب سلامت  توسط  تکميل شده  پرسشنامه  كه  در صورتی   )

 شود.  به زوجين تحويل می غربالگری ژنتيكمه توسط پزشك مهر و امضا شده و به عنوان مستند پرسشنا 

( چنانچه پاسخ به يکی از سوالات پرسشنامه غربالگری مثبت باشد، پزشك مركز/ پزشك مشاور ژنتيك  2-ب

منطبق با پرسشنامه  مثبت بودن مورد مثبت در پرسشنامه را با حضور زوجين از طريق طرح سوالات تکميلی  
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نمايد. جدول سوالات تکميلی تأييد غربالگری توسط پزشك به منظور رد اكتسابی  تأييد غربالگری بررسی می 

 باشد: ورد مثبت ذكر شده تا حد امکان میبودن م

در صورت تأييد احتمال ارثی بودن مورد مثبت توسط پزشك، توصيه به انجام  مشاوره ژنتيك    -

 ر انجام شود.برای بررسی بيشت

 در صورت رد احتمال ارثی بودن بيماری نتيجه نهايی غربالگری منفی است.  -

به    غربالگری ژنتيكپرسشنامه های تکميل شده می بايست بعد از مهر و امضا پزشك مركز، به عنوان مستند  

 زوجين تحويل داده شود. 

 

 :غربالگری ژنتیکپرسشنامه  لی تكم جلسه در نی زوج ییراهنما تیفیک خصوص در  مهم اریبس نكات

بسيار مهم است كه آموزش و راهنمايی زوجين در خصوص نحوه پاسخگويی به سوالات پرسشنامه به   -

ای و اطمينان بخش به انجام رسد تا بدون ايجاد اضطراب و نگرانی بی مورد به زوج، نحوی كاملا حرفه 

 . پرسشنامه تکميل شود

سی مقدماتی است و مثبت  ه شود كه اين پرسشنامه تنها يك بررضروری است به زوجين توضيح داد -

پاسخ تهبودن  دهنده وجود  نشان  عنوان  هيچ  به  نشانها  فقط  نبوده  ازدواج  برای  به  ديدی  نياز  دهنده 

 . های بيشتر و به موقع است بررسی

  كوشا  باشند بايد به زوجين تاكيد شود كه پرسشنامه اطلاعات پزشکی ايشان است و بايد در حفظ آن   -

شود ضروريست زوجين دريافت پرسشنامه را  می داده  با توجه به اينکه اين مدرک به زوجين تحويل  )

 .( تأييد نمايند« هنگام ازدواج غربالگری ژنتيكثبت نتايج »با امضاء و ثبت اثر انگشت در دفتر 

مربوطه  اختصاصی    برنامهبايست طبق  در خصوص بررسی نتايج آزمايش غربالگری ناقلی تالاسمی می -

 .عمل شود

با توجه به زمانبر بودن تعيين نتيجه مشاوره ژنتيك، صدور گواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواج   -

در خصوص    غربالگری ژنتيكبه هيچ وجه منوط به انجام مشاوره ژنتيك نمی باشد و زوجين مثبت  

پيش از واج يا بعد از ثبت ازدواج تا  گيری برای ازدزمان مراجعه به پزشك مشاور ژنتيك قبل از تصميم

 . باشنداقدام به بارداری مخير می
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 شرح وظایف

برنامه - كارشناس  اختصاصی  برنامه  های  وظايف  در  ژنتيك  مشاور  پزشك  و  ژنتيكژنتيك    غربالگری 

 هنگام ازدواج علاوه بر وظايف عمومی در برنامه، شامل موارد زير است: 

 های ژنتیک:کارشناس برنامه 

 انجام مصاحبه فعال بر اساس پرسشنامه غربالگری ژنتيك با زوجين -

 ارجاع زوجين دارای نتيجه مثبت غربالگری به پزشك برای تاييد غربالگری -

 پزشک مشاور ژنتیک:

 ژنتيك برای موارد منفی غربالگری ژنتيك تاييد انجام غربالگری  -

 برای موارد مثبت غربالگری ژنتيك  غربالگری ژنتيكتکميل پرسشنامه تأييد  -

برنامه ريزی مراجعه زوجين تاييد غربالگری شده متقاضی دريافت خدمت مشاوره ژنتيك برای انجام   -

 مشاوره ژنتيك 

 :پزشک مرکز )در مراکزی که پزشک مشاور ژنتیک حضور ندارد(

 تاييد انجام غربالگری ژنتيك برای موارد منفی غربالگری  -

 برای موارد مثبت غربالگری  غربالگری ژنتيكتکميل پرسشنامه تأييد  -

 ارجاع زوجين تاييد غربالگری شده متقاضی دريافت خدمت مشاوره ژنتيك به پزشك مشاوره ژنتيك   -
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 در زمان ازدواج  غربالگری ژنتيكالگوريتم  

 

 زمان ازدواج توسط پزشك:  غربالگری ژنتيكجدول شرح نحوه انجام تأييد 

زمان ازدواج در مرحله اول غربالگری  غربالگری ژنتيكدر صورت مثبت بودن هر يك از سوالات پرسشنامه 

های(  )تکميل پرسشنامه توسط كارشناس(، پزشك مركز/ پزشك مشاور ژنتيك بايد مثبت بودن سوال )سوال

ی زوج مبنی بر نياز به  مربوطه را بر اساس معيارهای جدول زير بررسی و در پايان يکی از دو گزينه نهاي 

نيازی به بررسی همه سوالات پرسشنامه نبوده  مشاوره ژنتيك و عدم نياز به مشاوره ژنتيك را انتخاب نمايد.  

 و فقط مورد مثبت در پرسشنامه تکميل شده توسط كارشناس نياز به بررسی توسط پزشك دارد.

مطالعه »راهنمای پزشك در ارزيابی ژنتيکی گروه به منظور آشنايی بيشتر با معيارهای نياز به مشاوره ژنتيك  

 های سنی« توصيه می شود. 
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 راهنما  سوال 

نسبت   -1 يکديگر  با  خانم  و  آقا  آيا 

 خانوادگی نزديك دارند؟  

منظور از ازدواج خانوادگی نزديك، ازدواج فرزندان و نوه های عمه، عمو، 

خاله يا دايی با يکديگر است. در صورت وجود نسبت خانوادگی نزديك بين  

 زوجين، يکی از گزينه های زير در فرم درج شود: 

 فرزندان عمه، عمو، خاله يا دايی  ▪

 فرزند عمه، عمو، خاله يا دايی  ▪

 نوه های عمه، عمو، خاله يا دايی ▪

آيا در خانواده و خويشاوندان هركدام از   -2

درجه   )تا  خانم(  و  )آقا  بيماری 3شما   )

تشخيص داده شده ای وجود داشته يا دارد  

كه از زمان كودكی آغاز شده باشد و پزشك  

 گفته باشد ارثی يا ژنتيکی است؟ 

پزشك بايد اظهار وجود بيماری ارثی  شناخته شده مذكور توسط زوجين را  

دانش پزشکی پرسش درباره علايم و نشانه های بيماری خود تاييد  بر اساس  

 نمايد. 

مثال پرسش های قابل بررسی در خصوص بيماری های ارثی شناخته شده  

 شايع كشور به شرح زير است:

بر  :  هموفيلی ▪ در خصوص  ريزی »سوال  بودن خون  به خودی  خود 

مفاصل و  در عضلات  مداخله  »و  «  خصوصا   بدون  كه  ريزی  خون 

 « زشکی قطع نمی شودپ

از  :  بکر  /سندرم دوشن   ▪ عملکردی  اختلال  و شروع  بودن  پيشرونده 

 كودكی

 دردهای شديد داخلی به ويژه در استخوان : سيکل سل ▪

مصرف شير مخصوص رژيمی، عدم امکان  :  بيماری های متابوليك ارثی ▪

 استفاده از غذای سفره 

▪ SMA:  اختلال حركتی پيشرونده 

 نکته مهم: 

به  در صورت   نياز  تاييد آن  نادری كه بررسی و  ارثی  بيماری  نام  ذكر شدن 

بايست   تاييدگر غربالگری می  دارد، پزشك  دانش تخصصی مشاوره ژنتيك 

 صرف خود اظهاری زوجين، پاسخ را مثبت درج نمايد. 

درجه   تا  خويشاوندان  از  پدربزرگ، 3منظور  برادر،  خواهر،  مادر،  پدر،   ،

عمو و فرزندان ايشان و خواهر زاده و برادر زاده   مادربزرگ، خاله، دايی، عمه، 

از  يکی  فرزندان  اند  كرده  ازدواج  قبلا  كه  زوجينی  )در خصوص  باشد  می 

 زوجين و ايشان نيز مد نظر می باشد(.
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  3آيا در خانواده و خويشاوندان تا درجه    -3

هركدام از شما )آقا و خانم(، تکرار بيماری  

كودكی   زمان  در  كه  باشد  مشابه  شده  آغاز 

گذشته   در  يا  و  زنده(  )مورد  دارد  وجود 

 وجود داشته است )مورد فوت شده(؟

پزشك مركز بايد پاسخ زوجين به اين سوال را با تکيه بر»تشابه مورد بيماری«،  

»تکرار )حداقل دو مورد مشابه(« و »شروع زودرس بيماری از دوره كودكی«  

 ی از موارد مبتلا باشد  بررسی كند. هر يك از زوجين می تواند يک

موارد زنده و فوت شده بيماری با شرايط فوق، به عنوان مورد مثبت در نظر  

 گرفته می شود. 

و    -4 خانواده  يا  خانم  يا  آقا  در  آيا 

(، فردی با 3خويشاوندان هر كدام )تا درجه  

داشته   يا  دارد  از مشکلات زير وجود  يکی 

 است؟

مثبت بر اساس سوالات اختصاصی  در خصوص اين سوال، لازم است موارد  

 زير بررسی شود: 

( آيا در خانواده و خويشاوندان هركدام 4-1

درجه   تا  خانم  و  )آقا  شما  با  3از  فردی   ،)

بدون  سابقه خونريزی  و  به خود  های خود 

دليل بويژه در عضله ها و مفاصل كه بدون  

دارد   دخالت پزشکی قطع نمی شده وجود 

در   يا  و  زنده(  داشته  )مورد  وجود  گذشته 

 است )مورد فوت شده(؟

با تکيه بر »خود به خودی   اين سوال را  به  بايد پاسخ زوجين  پزشك مركز 

بودن خون ريزی خصوصا  در عضلات و مفاصل« و »خون ريزی كه بدون  

 مداخله پزشکی قطع نمی شود« و »شروع بيماری از زمان كودكی« بررسی كند. 

وندان هركدام ( آيا در خانواده و خويشا4-2

( فرد نابينا يا  3از شما )آقا و خانم تا درجه  

از   قبل  او  مشکل  كه  دارد  وجود  ناشنوايی 

دارد   وجود  باشد  شده  شروع  سالگی  شش 

داشته   وجود  گذشته  در  يا  و  زنده(  )مورد 

 است )مورد فوت شده(؟

پزشك مركز بايد پاسخ زوجين به اين سوال را با تکيه بر »غيراكتسابی بودن«  

 ماری مورد بررسی قرار دهد.بي

مشخصات   شديد،  شنوايی  اختلال  و  شديد  بينايی  اختلال  خصوص  در 

»پيشرونده بودن )افزايش تدريجی مشکل بينايی/ شنوايی(« و »دو طرفه بودن«  

  اهميت دارد.

( آيا در خانواده و خويشاوندان هركدام 4-3

( كودكی كه  3از شما )آقا و خانم تا درجه  

ل ابتلا به بيماری عفونی بستری  مکررا به دلي

شود وجود دارد يا وجود داشته است )مورد 

 فوت شده(؟

بار بدليل بيماری   2سال با سابقه بستری حداقل    2سابقه وجود كودک زير  

 هفته( در بيمارستان وجود داشته باشد.  1تب دار طول كشيده )بيش از 

( آيا در خانواده و خويشاوندان هركدام 4-4

(  فردی كه از  3شما )آقا و خانم تا درجه  از  

يا  و  ذهنی  ناتوانی  دارای  كودكی  زمان 

 ن يب  یواضح  تفاوت  ناتوانی ذهنی و يا حركتی و يا اختلال در تکاملمنظور از  

  انجام   اي  گرانيد  صحبت   درک  رفتن،  راه  نشستن،  كردن،   صحبت   در  فرد  يیتوانا
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يا اختلال در تکامل باشد وجود   حركتی و 

فوت  )مورد  است  داشته  وجود  يا  دارد 

 شده(؟

  ن ي ا  و  داشته  شاونداني خو  در  خود  سال  و  سن  هم  افراد  با  یشخص  یكارها

 .است  نشده برطرف مشکل

در خصوص اين سوال، لازم است موارد مثبت بر اساس سوالات اختصاصی  

 زير بررسی شود: 

اختلال 4-4-1 به  مبتلا  بيمار  والدين  آيا   )

نزديك  خويشاوندی  نسبت  عملکردی، 

نوه های عمو، عمه،   يا  با فرزندان  )ازدواج 

 خاله يا دايی( داشته اند؟ 

 

( آيا اختلال عملکردی كه از كودكی  4-4-2

آغاز شده است، در طول زمان شديدتر شده  

 است؟

پيشرونده بودن و شروع اختلال عملکردی از كودكی، در اين سوال بايد مورد 

 قرار گيرد.تاكيد 

اختلال  4-4-3 به  مبتلا  فرد  در  آيا   )

نيز  غيراكتسابی  ناهنجاری  يك  عملکردی، 

 وجود دارد؟

اختلال عملکردی در   ناهنجاری غيراكتسابی و    در   پزشك  ی»راهنماتعريف 

 آمده است.   «یسن  یها گروه یکيژنت یابيارز

بيمار 4-4-4 در  اختلال  شروع  زمان  آيا   )

 سالگی بوده است؟ 3قبل از  مورد اشاره

 روز( است. 29سال و يازده ماه و  3سالگی ) 3منظور از 

( آيا بيمار مورد اشاره از زمان كودكی 4-4-5

شده  رفتن  راه  در  ناتوانی  دچار  تدريج  به 

 است؟ 

 تاكيد اين سوال بر »تدريجی بودن« ناتوانی در راه رفتن است.

 

( آيا مادر اين بيمار سابقه سقط  4-4-6

سقط يا بيشتر(، مرده زايی يا  2مکرر )

سال بدون   2نازايی طولانی مدت )بيش از 

استفاده از روش های پيشگيری از بارداری( 

 داشته است؟ 

 

( آيا سابقه فوت برادر يا خواهر فرد  4-4-7

مبتلا در كودكی به دليل بيماری غير اكتسابی 

 وجود داشته است؟ 
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 شاخص های برنامه 

 نحوه محاسبه  عنوان شاخص  فرایند

 شناسايی 
ژنتيكپوشش   زوجين    غربالگری  در 

 متقاضی ثبت ازدواج 

تعداد كل زوجين غربالگری شده به تعداد كل زوجين متقاضی ثبت  

  100ازدواج مراجعه كننده به مراكز خدمات سلامت زمان ازدواج * 

 درصد زوجين مثبت غربالگری شناسايی 
تعداد زوجين مثبت غربالگری به تعداد زوجين غربالگری شده در زمان  

 100ازدواج* 

 غربالگریدرصد زوجين تأييد  شناسايی 
ايشان توسط پزشك مركز  مثبت غربالگری  نتيجه  تعداد زوجينی كه 

 100تأييد شده به تعداد زوجين مثبت غربالگری* 

مشاوره  

 ژنتيك 

درصد موارد نيازمند مراقبت ژنتيك از  

محل  از  ژنتيك  مشاوره  مراجعين  كل 

 غربالگری ژنتيك زمان ازدواج

تعداد كل زوجين غربالگری مثبت كه بر اساس نتيجه مشاوره ژنتيك 

جهت مراقبت ژنتيك پيشگيری از بروز ارجاع شده اند به تعداد كل  

  100زوجين غربالگری مثبت مراجعه كننده به مركز مشاوره ژنتيك * 

 

 

 اختصاصی  فهرست دفاتر و فرم های 

 زمان ازدواج  غربالگری ژنتيكمتن اطلاع رسانی در خصوص  -

 هنگام ازدواج  )مخصوص مراقب سلامت غربالگر(  غربالگری ژنتيكپرسشنامه  -

 هنگام ازدواج )مخصوص پزشك تأييدگر غربالگری(    غربالگری ژنتيكپرسشنامه تأييد  -

 گواهی انجام خدمات سلامت هنگام ازدواج   -

 زمان ازدواج  غربالگری ژنتيكثبت نتايج دفتر  -

         زمان ازدواج غربالگری ژنتيكنتايج فرم گزارش  -
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 زمان ازدواج غربالگری ژنتیک تالاسمی و  بتا فرم های اختصاصی غربالگری ناقلی 
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 معرفی نامه و گواهی انجام خدمات سلامت هنگام ازدواج 

         باسمه تعالی

       

 

 

                          سازمان ثبت اسناد و املاک كشور                                                                                                      

 موزش پزشکی       وزارت بهداشت، درمان و آ

      

                                                                  الف( معرفی نامه دفتر ازدواج                                                                                                  

                                                                                                                     دفتر ازدواج شماره ..........                                      

                                             ......... ازدواج  هنگام  سلامت  خدمات  و  آموزش  مجری  سلامت  جامع  خدمات  مركز  محترم               رئيس 

                                                                    تاریخ: ...../ ....../ .........

 

 با سلام و احترام

......  فرزند .......... آقای ...............................با شماره ملی ................................و شماره شناسنامه ............صادره از ..

 متولد.................. و  

...  فرزند .......... خانم ............................. با شماره ملی ..................................و شماره شناسنامه ............صادره از ..... 

 متولد..................   

 

 

لامت هنگام ازدواج معرفی می شوند. لطفا  نسبت به تکميل جدول ذيل اقدام و جهت دريافت آموزش ها و خدمات س

 نتيجه را به اين دفترخانه اعلام فرماييد.     

            

                                                                                                                                                                            

                                                                                                                                     امضای سردفتر و مهر دفتر ازدواج

 ب( گواهی انجام خدمات سلامت هنگام ازدواج 

                                                                                   پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی .....................................................                                            دانشگاه علوم 

 عكس آقا 

 عكس خانم 
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محل مهر /   اقدامات واحد

 امضاء

  انجام شد.   VDRLآزمايش  

 آزمایشگاه 

از نظر وجود مورفين / وجود تركيبات   تأييدی     الف( نمونه ی ادرار خانم به روش غربالگری 

 مت آمفتامين( مورد آزمايش قرار گرفت.  –شيشه )آمفتامين 

از نظر وجود مورفين/ وجود تركيبات شيشه    تاييدی     ب(  نمونه ی ادرار آقا به روش غربالگری

 مت آمفتامين( مورد آزمايش قرار گرفت.  –)آمفتامين 

 آزمايش های لازم جهت بررسی بتا تالاسمی انجام شد.  

ری
ما

 بی
 با

زه
ار

 مب
 و

ری
گی

یش
پ

 ها

         نتايج آزمايش های غربالگری تالاسمی زوجين بررسی شد.

 های ارثی برای زوجين انجام شد. خانوادگی بيماریارزيابی سابقه 

   الف( واكسيناسيون كزاز برای خانم انجام شد. 

واكسيناسيون خانم قبلا  به صورت كامل انجام شده و نيازی به تزريق مجدد در زمان ازدواج وجود 

 نداشت. 

  ب( واكسيناسيون كزاز برای آقا انجام شد. 

آقا قبلا  ازدواج وجود   واكسيناسيون  به تزريق مجدد در زمان  نيازی  انجام شده و  كامل  به صورت 

 نداشت. 

 

ت
معی

 ج
نی

جوا
 

های تاييد حضور زوجين در كلاس

 شش ساعته 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

كلاس  در  خانم  حضور  تاييد 

 آموزشی

 

    

 تاييد حضور آقا در كلاس آموزشی

 

    

 توضيحات:  

 

      خدمات جامع سلامت .............                                              مهر و امضاء پزشك واحد ازدواج، باروری سالم و فرزندآوری مركز        

 تاريخ : ..../ ..../ ...... 

 

 نکات مهم:  

ها، ارزيابی سابقه خانوادگی باشد. )روز اول به انجام آزمايشمی  مدت زمان ارائه خدمات سلامت زمان ازدواج دو روز  -

 يابد.( های آموزشی اختصاص میهای ارثی و واكسيناسيون و روز دوم به شركت در كلاسبيماری
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 فاقد اعتبار است. مهر برجستهها بدون ی آزمايشنتيجه  -

و در صورت سررسيد اين تاريخ، فقط آزمايش عدم اعتياد نياز  مدت اعتبار این گواهی از تاریخ صدور یک ماه بوده -

 ها ديگر نيست.به تکرار دارد و نيازی به انجام مجدد آزمايش

 در متقاضيان ازدواج   CBCنتایج ت دفتر ثب

. . . .   فصل       . . . . . .   . . . . . . . . . .  . . . . . . . . . . . .  یدرمانبهداشتی  تخدماانشگاه علوم پزشکی و د 
 . ......................... . . . .  سال         ........................................... . . .   

 . . . . .   . . . . . . . . . . . . . .................. . . . . . .  شهرستان 

 

8 7 6 5 4 3 2 1 

 ملاحظات 

 سایر 

 

 د مر 

 زن     

MCH 

 

 د مر 

 زن 

MCV 

 

 مرد 

 زن 

تاریخ 
 آزمایش

 ی ملی شماره 

 مرد 

 زن 

 نام و نام خانوادگی 

 مرد 

 زن 

ف
ردی

 

 
    / 

 / 

  
 

     

 

    / 

 / 

   

      

 

    / 

 / 
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 متقاضیان ازدواج درCBC راهنمای تكمیل دفتر ثبت نتایج 

های متقاضيان ازدواج در آزمايشگاه تالاسمی مورد استفاده قرار می گيرد. ی آزمايش اين دفتر برای ثبت نتايج اوليه 
ثبت شده  كنندگان اين استراتژی را بر اساس رديف  لازم است در پايان هر فصل مسئول آزمايشگاه تعداد كل مراجعه 

 در دفتر، به تيم غربالگری تالاسمی اعلام نمايد. 

يابد. با آغاز فصل جديد میشروع و تا پايان همان فصل ادامه   1ی در ابتدای هر فصل از شماره )ردیف(: 1ستون 

 گردد.  میشروع  1ی رديف مجددا  از شماره

ر به آزمایشگاه جهت انجام آزمایش های  تذکر: برای مواردی که در طول یک فصل به هر دلیل بیش از یک با

 مربوط به تالاسمی مراجعه می نمایند ، برای تمام مراجعه ها شماره ردیف مراجعه اول قید می گردد.  

 . شود می در  رديف پايين ثبت    زن و مشخصات    در رديف بالا  مرد  نام و نام خانوادگی    )نام و نام خانوادگی(:  2ستون  

 شماره ملی مرد در رديف بالا و شماره ملی زن در رديف پايين ثبت می گردد. )شماره ملی(:  3ستون 

 شود.میتاريخ انجام آزمايش ثبت   )تاریخ آزمایش(: 4ستون 

 27يا    > MCV  80چنانچه در مرد    شود،میدر مرد انجام   CBC  ابتدا آزمايش  (:MCVو    MCH)   6و    5ستون  

<  MCH   رت آزمايش  باشد، در اين صوCBC   شود. میی آن در رديف پايين نوشته  شود و نتيجه می  انجام   برای زن 

ستونی برای    2Aاين ستون به منظور درج ساير اندكس های اندازگيری شده شامل هموگلوبين  )سایر(:    7ستون  

 شرايط ويژه اجرايی )مثل عدم دسترسی موقت به آزمايش الکتروفورز بسته هموگلوبين( در نظر گرفته شده است.

 اين ستون مربوط به اطلاعات و توضيحات اضافی می باشد.    )ملاحظات(:  8ستون  

دارند،    MCH  >  27یا    > MCV  80تذکر: برای سهولت در امر پیگیری و استخراج اطلاعات افرادی که  

 توصیه می گردد اطلاعات این افراد با رنگ متفاوت از سایر افراد در دفتر مشخص گردد.
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تالاسمیدفتر ثبت مشخصات زوجين كم خون در غربالگری ناقلی    

 ......................... خدمات جامع سلامتمرکز ....................... مرکز بهداشت شهرستان ....................  درمانیعلوم پزشكی و خدمات بهداشتیدانشكده  /دانشگاه

 ................سال   ................هماهسه 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 

ف 
ردي

 

نام و  
  نام 

خانواد 
 گی 
 مرد 
 زن

شما 
  ره 
 ملی 
 مرد 
 زن

ژی 
رات
ست
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ت
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 اوليه

 آزمايش های
 تکميلی

نتايج آزمايش ها پس از  
 پايان آهن درمانی

 )در صورت مراجعه( 

نتايج بررسی های  
 ( PNDژنتيك)

وضعيت صدور   طبقه بندی نهايی 
گواهی خدمات  
 زمان ازدواج
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  ----                      

    

     

                                

           گردد.می * در صورتی كه جنين سالم يا ناقل باشد عدد صفر و در صورت بيمار بودن جنين، تعداد جنين بيمار ثبت 
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 دفتر ثبت مشخصات زوجين كم خون در غربالگری ناقلی تالاسمی  راهنمای تکميل
 

 زوجين كم خون شناسايی شده از طريق سه استراژی برنامه در اين دفتر ثبت می شود. 

ل، دوم، سوم و چهارم( ی اونام دانشگاه، نام مركز بهداشت شهرستان، نام مركز خدمات جامع سلامت متبوع واحد ازدواج، باروری سالم و فرزندآوری، فصل)سه ماهه 

 شود.می و سال فعاليت در قسمت بالای فرم درج 

 شود.میی رديف مجددا  از يك شروع ، شمارهيابد. با آغاز فصل جديد میی يك شروع و تا پايان همان فصل ادامه در روز اول هر فصل از شماره )ردیف(: 1ستون 

 شود. میسمت است، قسمت بالا نام و نام خانوادگی مرد و در قسمت پايين نام و نام خانوادگی زن نوشته هر ستون شامل دو ق )نام و نام خانوادگی(: 2ستون 

است. توجه: مشخصات زوج   رديف بالای خط مربوط به كد ملی »مرد« و رديف پايين   )کدملی(:  3ستون   »زن«  ملی  به كد  براساس كارت ملی خط مربوط  دقيقا   ها 

 شود. تکميل

 ثبت زوجين در اين دفتر بر مبنای سه استراتژی )راهبرد(می باشد.   ستراتژی(:)نوع ا 4ستون 

 در اين ستون ابتلای هر يك از طرفين به بتا تالاسمی ماژور، با درج كلمه »مبتلا« مشخص می شود.)وضعیت ابتلا به تالاسمی ماژور(:  5ستون 

 گردد. آزمايش های اوليه ثبت میدر اين ستون تاريخ انجام )تاریخ مراجعه(:  6ستون 

 در زير ستون های اين قسمت ثبت می گردد. MCHو  Hb ،MCVنتايج اولين آزمايش  )نتایج آزمایشهای اولیه(:  76ستون 

 های اين قسمت ثبت می گردد. ( در زير ستون  غير طبيعی   Hbو ساير انواع    Hbf     ،2HbAنتايج آزمايش فريتين و الکتروفورز)شامل  )نتایج آزمایشهای تكمیلی(:    8ستون  

انجام شده پس از پايان آهن    غير طبيعی  Hbو ساير انواع   2HbAو    Hb  ،MCV  ،MCHتاريخ و نتايج آزمايشهای    )نتایج آزمایش ها پس از آهن درمانی(:  9ستون  

و در پايان آهن درمانی درمانی در زير ستون های اين قسمت ثبت می گردد)چنانچه آهن درمانی بيش از يك ماه لازم است نتايج در پايان هر ماه با مداد نوشته شود  

 نتيجه با خودكار ثبت گردد(. 
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)تعيين وضعيت جنين(    2PND يا   ی دومها( و مرحله در زوج  )تعيين موتاسيون  1PNDی اول يا  ه شامل دو ستون مرحل   (:PND)نتایج بررسی های ژنتیک )   10ستون  

نوع موتاسيون شناسايی   1PNDاست. درصورت انجام هر يك از مراحل، ابتدا تاريخ انجام آزمايش ثبت شده و سپس نتيجه آن در زير ستون بعدی قيد می گردد )در  

 ر صورت بيمار بودن جنين تعداد جنين بيمار ثبت می گردد(.  در صورتی كه جنين سالم يا ناقل باشد عدد صفر و د   2PNDشده در فرد به عنوان نتيجه ثبت می گردد و در   

 شود. میهای مربوط علامت × زدهتکميلی، در يکی از ستون  های اوليه و يا ی آزمايش با توجه به نتيجه   )طبقه بندی نهایی(:  11ستون  

»انصراف«، »ازدواج« و »عدم مراجعه بيش از سه ماه« )برای زوجينی كه تا زمان ارسال گزارش فصل اقدام به انجام   اين ستون به سه زير ستون   )نتیجه مشاوره(:12ستون  

شود. اعتبار آزمايش  می ها و شرايط موجود، در ستون و رديف مربوطه علامت × گذاشته تصميم نهايی زوج است كه با توجه به    آزمايش تکميلی نکرده اند( تقسيم شده 

 گری تالاسمی برای اين زوجين تا يك سال است و در صورت مراجعه زوج پس از اين بازه زمانی، می بايست زوج به عنوان زوج جديد پذيرش شود. غربال 

 تاريخ اعلام شروع يا قطع مراقبت ژنتيك در اين ستون درج می شود.  )تاریخ گزارش(:  13ستون  

 شود. مینشانی دقيق محل سکونت خانم تحت مراقبت نوشته  ستون در اين    )نشانی محل سكونت و تلفن تماس(:  14ستون  
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 واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری برای غربالگری و مشاوره ژنتيك تالاسمی  گزارش فعاليت فرم 
 علوم پزشکی..................../دفتر مديريت بيماری های غيرواگير    از: واحد ازدواج، فرزند آوری و باروری سالم / ستاد معاونت بهداشت دانشگاه .........................   به/ازمعاونت بهداشت دانشگاه 

                                                                          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  
زوج 

2S  
مراجعه 
كننده  
به 
 مركز 

 تعداد وضعیت صدور گواهی ازدواج
 1Sویژه ی   

تعداد كل  ارجاع جهت مراقبت تعداد 
زوج 
 مراجع 

تعداد مردان  
 كم خون 

 (80 MCV 

يا   >
27MCH 

<  ) 

تعداد  
زوج 
كم 
 خون 

تعداد  
زوج 
ناقل  
 تالاسمی

تعداد  
زوج 

مشکوک  
 پرخطر

تعداد  
زوج 

مشکوک  
 كم خطر

 انصراف
صدور گواهی  

 ازدواج 
عدم  

مراجعه تا  
زمان 
ارسال 
 1S 3S 1S 3S 1S 3S 1S 3S گزارش 

زوج 
ناقل 

 تالاسمی

زوج 
مشكوک  

 پرخطر 

زوج 
ناقل 

 تالاسمی

زوج 
مشكوک  

 پرخطر 

2S 3S 1S 

     
 

              

     
 

              

     جمع كل 
 

              

 
 : امضا                       :   تاريخ      :                   سمت                                                      فرم:   یهكنندو نام خانوادگی تکميل نام

 

  



 

121 

 

 

 واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری برای غربالگری و مشاوره ژنتيك تالاسمی  گزارش فعاليت فرم  راهنمای تکميل
ونت بهداشت دانشگاه  اين فرم جهت گزارش فصلی گزارش فعاليت واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری برای غربالگری و مشاوره ژنتيك تالاسمی شهرستان به معا 

 غيرواگير می باشد.و دانشگاه به مركز مديريت بيماری های 
 

اطلاعات اين فرم از تکميل دفتر ثبت مشخصات  اين فرم در پايان هر فصل توسط آزمايشگاه غربالگری تالاسمی و كارشناس غربالگری های ژنتيك تکميل می شود. 
گردد. پس از تاييد پزشك مشاور ژنتيك برای شبکه بهداشت شهرستان و استخراج می CBCزوجين در مرحله تاييد غربالگری و مشاوره ژنتيك تالاسمی و دفتر ثبت 

 ع بندی در دانشگاه برای ستاد وزارت بهداشت ارسال می گردد.پس از جمع بندی همه واحد های شهرستان برای معاونت بهداشت و در نهايت پس از جم
 شود. می  ی اول، دوم، سوم و چهارم( و سال فعاليت درج، فصل)سه ماهه واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوریدر بالای فرم نام دانشگاه، مركز بهداشت شهرستان و  

 شهرستان درج می شود.  نام واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری: 1ستون 
جعه كننده در اين ستون تعداد زوج مراجعه كننده به آزمايشگاه غربالگری تالاسمی مركز درج می شود. در زيرستون اول اين ستون، تعداد كل زوجين مرا:  2ستون  

( و در ستون بعد تعداد زوج كم خون  > 27MCHيا    > MCV  80از استراتژی اول  و سوم به تفکيك استراتژی و در زيرستون دوم، تعداد مردان كم خون )
 درج می شود. 

به تفکيك تعداد زوج ناقل، مشکوک پرخطر شناسايی شده به تفکيك استراتژی اول و    3و    1در اين ستون نتيجه غربالگری مراجعه كنندگان استراتژی  :  3ستون  
 سوم و تعداد كل زوج مشکوک كم خطر ثبت می شود.

 )والدين بيماران تالاسمی( ثبت می شود.   2تعداد زوج مراجعه كننده به مركز از مسير استراتژی : 4ستون 
 تکميل می شود. 1Sوضعيت صدور گواهی زوجين شناسايی شده از اين ستون بر اساس نتايج بررسی ناقلی تالاسمی  :5ستون 
تعداد اعلام شروع مراقبت در اين ستون درج می شود. :6ستون 
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 )فرم اختصاصی بررسی ژنتيك تالاسمی(  PND  /  فرم ارجاع تشخيص ژنتيك

 ..................................پزشكی: .......................................      مرکز بهداشت شهرستان:   علوم دانشگاه

  شماره تلفن: ...............................    ژنتیک: ........................ مشاوره ویژه درمانی بهداشتی مرکز

 ...............شهر: .... آدرس: استان: ....................................   شماره نمابر: ..................................

 خانوادگی پزشک نام و ....................  پلاک .........  نام کوچه: ...................... /خیابان: ................... 

             14تاریخ ارجاع:         /        /           دهنده: ................................................. ارجاع ژنتیک مشاور

  بیماری: ......................................... کنترل  استراتژی نوع مرتبط: ...............................     بیماری نام

          همزمان مرحله اول و دوم PND  □   مرحله دوم PND  □ مرحله اول   PND  □ ارجاع:  علت

 بخش اول   

 آزمایشهای قبلیالف( مشخصات و 

 فرد 
نام و نام 

 خانوادگی 

تاریخ 

 تولد 
 تحصیلات

 محل تولد
 قومیت  دین

 قومیت والدین
استان محل تولد  

 والدین 

 مادر  پدر مادر  پدر استان  شهر

            مرد

            زن 

            

            

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

 ...........................  تعداد فرزندان سالم: ....................... 

: ........................   نو بت بارداری:  .................................          LMP  بلی    سن جنین به هفته □ آیاخانم باردار است؟ 

 : ..............................  PNDنوبت 

خیر        با ذکر علت ارجاع:   □                                      

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

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

( ............................    شماره  1خیابان: .......................  کوچه:............................. پلاک: ...............      شماره تلفن

 ( ........................  نوع بیمه: ...................       2تلفن

 درصد  ...........   بلی    □     خیر□ مشمول تسهیلات ویژه:   

 ب( نتیجه آزمایش های غیر ژنتیک
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 مهر و امضاء پزشک مشاور ژنتیک

 و بررسی ژنتیک قبلی:  PNDج( نتایج 

 دارد           □ ندارد                 □         در خویشاوندان:  بررسی موتاسیون سابقه

نتیجه بررسی موتاسیون( افراد بررسی شده و نتایج بررسی به تفكیک هر فرد )شامل نام و نام خانوادگی، نسبت و 

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

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

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

 ندارد                 □ لی:  قب PNDسابقه 

: ............   تعداد جنین بیمار: ............  تعداد جنین سقط شده: PND2دارد        تعداد □                            

 ناقل:...............  ................  تعداد جنین سالم: ..............   تعداد جنین
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 بخش دوم               
 14تاریخ اعلام نتایج نهایی:     /      /            14شماره پرونده: ................... تاریخ پذیرش:        /        /        

                              14و تاریخ نمونه گیری:  /        /                آمینیوسنتز □     CVS□ خون □ نوع نمونه: 

 PNDنتایج بررسی موتاسیون )مستقیم و غیر مستقیم( و 

 نام و نام خانوادگی  فرد 

بررسی غیر   نام موتاسیون

مستقیم )محل  

 های گویا( 

 تشخیص نهایی

بتا 

 تالاسمی

آلفا  

 تالاسمی

بتا 

 تالاسمی

آلفا  

 تالاسمی

       زن 

       مرد

 :پیشنهاد نهایی برای زوجین 

زوج نیاز به تشخیص ژنتیک جنین برای  □ زوج نیاز به تشخیص ژنتیک جنین برای تالاسمی بتا و آلفا ندارد.     □ 

تشخیص پیش از  □ تشخیص پیش از تولد برای بتا تالاسمی در هر بارداری ضروریست.     □ تالاسمی بتا ندارد.  

تشخیص پیش از تولد برای آلفا تالاسمی در □ تولد برای بتا تالاسمی و آلفا تالاسمی در هر بارداری ضروریست.   

 هر بارداری ضروریست.

 سایر:....... □ سالم    -سالم □     سالم -بتا  □ بتا   -بتا□ وضعیت نهایی زوج از نظر بتا تالاسمی: 

 جنین 

بررسی غیر   نام موتاسیون

مستقیم)محل  

 های گویا( 

روش های مورد  

 استفاده

 تشخیص نهایی

بتا 

 تالاسمی

آلفا  

 تالاسمی
 آلفا تالاسمی  بتا تالاسمی

       قل اول

       قل دوم 

       قل سوم

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

 مهر آزمایشگاه 
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 )فرم اختصاصی بررسی ژنتیک تالاسمی(   PND  / راهنمای تكمیل فرم فرم ارجاع تشخیص ژنتیک 

 كاربرد: 

 پزشك مشاور ژنتيك / متخصص  سوی ژنتيك از بررسی و PNDدرخواست  -1

  تولد از پيش تشخيص  منتخب  آزمايشگاه سوی از ژنتيك بررسی  و PNDنتيجه  اعلام -2

 كنندگان: استفاده

 پزشك مشاور ژنتيك  -1

 ژنتيك تشخيص  منتخب  مركز -2

 فرم:  شرح

 كننده درخواست  مشخصات سپس . شود می ثبت  آزمايش ژنتيك كننده درخواست  مركز  مشخصات ابتدا

 در بيماری كنترل استراتژی نوع و ارجاع علت  و مرتبط بيماری شود. نام می قيد تاريخ ارجاع و آزمايش

 .شود می ثبت  قسمت  اين خط آخرين

 اول  بخش

 متقاضی زوجين) و مرد زن مشخصات الف قسمت  در شود، می ج و ب الف، قسمت  سه اين بخش شامل

 و 1 نشانه افراد به كه دارد وجود مرد و زن رديف از بعد رديف دو قسمت  اين در . شود می قيد ( آزمايش

 .دارد تعلق  ( ايشان آزمايش به نياز صورت )در 2

 آزمايش مورد موتاسيون شناسايی برای كه ديگری فراد)  ها نشانه و  زوجين فردی مشخصات رديف از بعد

 يك خويشاوند زوجين چنانچه قسمت  اين در . شود می قيد زوجين خانوادگی اند(، مشخصات گرفته قرار

می دقيق نسبت  باشند، سويه دو يا سويه  وضعيت  . گردد می ثبت  فرزندانشان مشخصات و شود ذكر 

 سکونت  محل الف نشانی قسمت  از رديف آخرين در . شود می ثبت  اين قسمت   از بعد خانم بارداری

 با ايشان به ويژه تسهيلات گرفتن تعلق وضعيت  بررسی، تحت  فرد بيمه نوع بررسی، تحت  فرد يا زوج

 اند درصد برخورداری درج شده و ويژه تسهيلات ازشرايط برخوردار اگر و شده ثبت  مشموليت، ذكردرصد

 .گردد می ضرب مركز مهر

 وجود صورت در را ج  و ب قسمت  است  موظف همچنين ژنتيك  مشاور بالا، های رديف تکميل از بعد

آزمايش   به رديف اين . شود می ثبت  ژنتيك غير آزمايشات نتايج ب،كليه قسمت  در . نمايد ثبت  مدارک

 است  متفاوت هاآزمايش  اين بيماری برحسب نوع . است  شده تقسيم دوم و اول مرحله تکميلی اوليه، های

 تحت  افراد خصوص در وتکميلی اوليه آزمايشات بيماری، هر آزمايشگاهی الگوريتم براساس بايد پزشك و

 يا و افراد قبلی كيژنت  بررسی وPND ج، بررسی   رديف نمايد. در قيد را نظر مورد بيماری برای بررسی

 شده آزمايش فردی چه شود قيد تفکيك به بايد موتاسيون مورد در . شود می ثبت  ايشان موتاسيون بررسی

 .است  شده حاصل نتيجه ای چه و
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 دوم  بخش

 بايد مركز )اين است  ژنتيك تشخيص  منتخب  آزمايشگاه عهده به بخش اين در زوجين مشخصات ثبت 

 باشد.  شده تکميل مربوطه مشاور توسط اول آن بخش كه گرفته و تکميل نمايد تحويل را فرمی

 خدمت، متقاضی به نهايی نتيجه اعلام تاريخ و نمونه پذيرش تاريخ پرونده، مشخصات ابتدا قسمت  دراين

 .شود می قيد گيری نمونه تاريخ و نمونه سپس مشخصات و شود می ثبت 

 خانوادگی نام و  و...(  نشانه مرد، )زن، آزمايش مورد فرد ، بايد PNDموتاسيون و بررسی نتايج جدول در

 و مستقيم غير بررسی در گويا های  محل موتاسيون، )نام(  نوع  مربوطه هایدرستون شود. سپس ثبت  آنها

 آخرين در  شود. می ذكر نهايی پيشنهاد بخش اين از  آخر ما قبل  رديف شود. در می نوشته نهايی تشخيص 

 شود. ضرب می وی  مُهر و شده نوشته فنی مسئول مشخصات صفحه، خط
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 زمان ازدواج غربالگری ژنتیک متن اطلاع رسانی در خصوص 

دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی ...................................................، شبکه بهداشت درمان  

 شهرستان......................................... 

 مراجعین محترم 

شویی و آرزوی کامیابی برای شما،  ن در مسیر پیوند مقدس زناضمن تبریک به شما برای پا نهاد

 خواهشمند است متن زیر را مطالعه فرمایید. 

تولد فرزند يکی از اهداف والای ازدواج است و همراهی با خانواده برای داشتن فرزندانی سالم از وظايف  

خانواده به يك بيماری ارثی    نظام سلامت كشور است. در شرايطی مثل موارد زير احتمال ابتلا فرزند يك

 وجود دارد:

 وجود بيماری شناخته شده ارثی در خانواده  ✓

های متابوليك ارثی )فنيل كتونوری، گالاكتوزمی برای مثال: هموفيلی شديد، سندرم دوشن، بيماری

نابينايی در كودكی، آتروفی نخاعی  ناشنوايی در كودكی و   ،)  ... بيماری   ( SMAعضلانی )  -و   ،

 ( و غيره EBای ) پروانه

وجود حداقل دو نفر در خويشاوندان يکی از والدين يا هر دو كه از زمان كودكی مبتلا به يك  ✓

 بيماری مشابه بوده اند. 

نسبت خويشاوندی نزديك والدين با يکديگر )ازدواج فرزندان و يا نوه های عمو، عمه، خاله، دايی   ✓

 با يکديگر( 

 مشکلات زير در خويشاوندان هر يك از والدين يا هر دو:وجود فردی مبتلا به يکی از  ✓

 فردی كه از كودكی دارای مشکل انعقاد خون )بند نيامدن خون موقع خون ريزی( باشد. -

 فردی كه از زمان كودكی ناتوانی ذهنی و يا حركتی داشته باشد.  -

 فردی كه از زمان كودكی مبتلا به نابينايی يا نا شنوايی باشد. -

 مان كودكی می بايست رژيم غذايی مخصوص داشته باشد.   فردی كه از ز -

 . شود یم یبستر مارستانيدر ب یعفون یها یماريابتلا به ب ليكه مرتب به دل یكودك -
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 توجه داشته باشید: 

 وجود موارد بالا، صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج را به تاخیر نمی اندازد و مانعی برای ازدواج شما نیست.   

همچنین وجود شرایط بالا به هیچ وجه نشان دهنده قطعی بودن احتمال ابتلای فرزندان شما به بیماری های ارثی  

 ام به بارداری را نشان می دهد.  نیست و تنها نیاز به بررسی های بیشتر تا پیش از اقد

 در صورت نیاز به بررسی بیشتر، همكاران ما شما را راهنمایی خواهند کرد. 
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 هنگام ازدواج   غربالگری ژنتیک پرسشنامه 

.................................                           شبكه بهداشت درمان دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی 

 شهرستان................................

       شماره................                                                                                                         

 ...............تاریخ..

 خیر بلی پرسش ها:

 . آيا آقا و خانم با يکديگر نسبت خويشاوندی نزديك دارند؟  1

های عمو، عمه، خاله يا دايی  منظور از ازدواج خويشاوندی نزديك، ازدواج با فرزندان يا نوه

 .است 

 شود:............................................ در صورت وجود نسبت، درج 

  

بيماری تشخيص داده شده  ( 3تا درجه ). آيا در آقا يا خانم يا خانواده و خويشاوندان هر كدام 2

 ای وجود دارد كه از زمان كودكی آغاز شده باشد و پزشك گفته باشد ارثی يا ژنتيکی است؟ 

وفيلی، دوشن، تالاسمی ماژور، سيکل سل، بيماری بيماری های ارثی مورد سوال شامل: هم

نقص ايمنی ارثی،  های متابوليك ارثی )فنيل كتونوری، گالاكتوزمی و ...( ناشنوايی و نابينای،

 ساير موارد )در صورت پاسخ مثبت نام بيماری ذكر شود:......................................(

مادر، فرزند، خواهر، برادر، پدر بزرگ، مادر بزرگ، ، پدر، 3منظور از خويشاوندان تا درجه 

 خواهرزاده، برادرزاده، خاله، عمه، دايی، عمو و فرزندان خاله، عمه، دايی و عمو است.

 آقا  خانم 

 خیر بلی خیر بلی

    

، تکرار بيماری مشابهی كه  ( 3تا درجه ). آيا در آقا يا خانم يا خانواده و خويشاوندان هر كدام 3

 از زمان كودكی آغاز شده باشد وجود دارد و يا در گذشته وجود داشته است؟ 

در خانواده آقا يا خانم و خويشاوندان ايشان حداقل دو نفر كه از زمان كودكی مبتلا به يك 

ل مشابه هستند وجود داشته يا هم اكنون وجود دارد )هر يك از زوج می بيماری يا اختلا

 تواند يکی از موارد مبتلا باشد( 

    

(، فردی با يکی از مشکلات 3. آيا در آقا يا خانم يا خانواده و خويشاوندان هر كدام )تا درجه 4

 ؟زير وجود دارد يا داشته است 

 

های خود به خود و بدون دليل و يا سابقه قطع نشدن خونريزی( فردی كه سابقه 4-1

 خونريزی از زمان كودكی داشته باشد. 

    

     ( فردی كه نابينايی يا ناشنوايی او از زمان كودكی شروع شده باشد.4-2

     ( كودكی كه مکررا به دليل ابتلا به بيماری عفونی بستری شود. 4-3
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كودكی دارای ناتوانی ذهنی و يا حركتی و يا اختلال در تکامل ( فردی كه از زمان 4-4

 باشد. 

تفاوت واضحی بين توانايی فرد در صحبت كردن، نشستن، راه رفتن، درک صحبت  

ديگران يا انجام كارهای شخصی با افراد هم سن و سال خود در خويشاوندان داشته و 

 اين مشکل برطرف نشده است.

    

 

 مطالب اين فرم درستی پاسخ های داده شده را  تأييد می نماييم. ضمن مطالعه  

انوادگی آقا  نام و نام خانوادگی خانم .........................................                                                 نام و نام خ

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

 

خانم  ........................................                                                امضاء و اثر انگشت آقا  امضاء و اثر انگشت 

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

 

 نتیجه غربالگری اولیه بر اساس مصاحبه زوج و کارشناس: 

 به دليل پاسخ منفی به همه سوالات پرسشنامه بر اساس اظهارات زوج، نيازی به مرحله تاييد غربالگری وجود ندارد.   □

د غربالگری به دليل وجود پاسخ مثبت به حداقل يکی از سوالات پرسشنامه بر اساس اظهارات زوج، نياز به مرحله تايي  □

 توسط پزشك وجود دارد.

                                                                                                                                                                                                

    نام و نام خانوادگی و امضا کارشناس

      

 نتیجه نهایی غربالگری بر اساس نظر پزشک:

 به دليل پاسخ منفی به همه سوالات پرسشنامه بر اساس اظهارات زوج، نيازی به ارجاع ايشان به پزشك 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 

دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی .................................                           شبكه بهداشت درمان     

 .................       شهرستان...............

       شماره................                                                                                                              

 تاریخ.................

 خیر بلی پرسش ها:

 آقا و خانم با يکديگر نسبت خويشاوندی نزديك دارند؟   .1

های عمو، عمه، خاله يا دايی  منظور از ازدواج خويشاوندی نزديك، ازدواج با فرزندان يا نوه

 .است 

 شود:............................................ در صورت وجود نسبت، درج 

  

بيماری تشخيص داده شده ای  ( 3تا درجه ). آيا در آقا يا خانم يا خانواده و خويشاوندان هر كدام 2

 وجود دارد كه از زمان كودكی آغاز شده باشد و پزشك گفته باشد ارثی يا ژنتيکی است؟ 

بيماری های ارثی مورد سوال شامل: هموفيلی، دوشن ،تالاسمی ماژور، سيکل سل، بيماری های 

)در صورت   متابوليك ارثی )فنيل كتونوری، گالاكتوزمی و ...( ناشنوايی و نابينای، ساير موارد 

 پاسخ مثبت نام بيماری ذكر شود:....................(

 آقا  خانم 

 خیر بلی خیر بلی

    

. آيا در آقا يا خانم يا خانواده و خويشاوندان هر كدام، تکرار بيماری مشابهی كه از زمان كودكی  3

در خانواده آقا يا خانم و خويشاوندان   آغاز شده باشد وجود دارد و يا در گذشته وجود داشته است؟

تند وجود داشته يا  ايشان حداقل دو نفر كه از زمان كودكی مبتلا به يك بيماری يا اختلال مشابه هس

 هم اكنون وجود دارد.

    

(، فردی با يکی از مشکلات زير 3. آيا در آقا يا خانم يا خانواده و خويشاوندان هر كدام )تا درجه 4

 ؟ وجود دارد يا داشته است 

، پدر، مادر، فرزند، خواهر، برادر، پدر بزرگ، مادر بزرگ، 3منظور از خويشاوندان تا درجه 

 خواهرزاده، برادرزاده، خاله، عمه، دايی، عمو و فرزندان خاله، عمه، دايی و عمو است.

 

(، فردی با سابقه  3( آيا در خانواده و خويشاوندان هركدام از شما )آقا و خانم تا درجه 4-1

های خود به خود و بدون دليل بويژه در عضله ها و مفاصل كه بدون دخالت  خونريزی 

نمی شده وجود دارد )مورد زنده( و يا در گذشته وجود داشته است )مورد پزشکی قطع 

 فوت شده(؟

    

( فرد نابينا يا 3( آيا در خانواده و خويشاوندان هركدام از شما )آقا و خانم تا درجه 4-2

ناشنوايی وجود دارد كه مشکل او قبل از شش سالگی شروع شده باشد وجود دارد )مورد 

 گذشته وجود داشته است )مورد فوت شده(؟زنده( و يا در 

    

     ( كودكی كه مکررا به دليل ابتلا به بيماری عفونی بستری شود. 4-3
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  ( فردی كه از زمان كودكی دارای ناتوانی ذهنی و يا حركتی و يا اختلال در تکامل باشد. 4-4

خويشاوندی نزديك  ( آيا والدين بيمار مبتلا به اختلال عملکردی، نسبت 4-4-1

 )ازدواج فرزندان يا نوه های عمو، عمه، خاله يا دايی با يکديگر( داشته اند؟ 

    

( آيا اختلال عملکردی كه از كودكی آغاز شده است، در طول زمان شديدتر شده 4-4-2

 است؟

    

( آيا در فرد مبتلا به اختلال عملکردی، يك ناهنجاری غيراكتسابی نيز وجود 4-4-3

 دارد؟ 

    

     سالگی بوده است؟  3قبل از  ( آيا زمان شروع اختلال در بيمار مورد اشاره4-4-4

( آيا بيمار مورد اشاره از زمان كودكی به تدريج دچار ناتوانی در راه رفتن شده 4-4-5

 است؟ 

    

سقط يا بيشتر(، مرده زايی يا نازايی  2( آيا مادر اين بيمار سابقه سقط مکرر )4-4-6

سال بدون استفاده از روش های پيشگيری از بارداری( داشته   2طولانی مدت )بيش از 

 است؟

    

( آيا سابقه فوت برادر يا خواهر فرد مبتلا در كودكی به دليل ابتلا به بيماری  4-4-7

 وجود داشته است؟ 

    

 

 ضمن مطالعه مطالب اين فرم درستی پاسخ های داده شده را  تأييد می نماييم.  

.........................................                                                نام و نام خانوادگی آقا  نام و نام خانوادگی خانم 

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

امضاء و اثر انگشت آقا           امضاء و اثر انگشت خانم  ........................................                                       

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

 نتیجه غربالگری  بر اساس نظر پزشک:

 بر اساس بررسی موارد مثبت پاسخ داده شده توسط زوجين در پرسشنامه، نيازی به مشاوره ژنتيك وجود ندارد.  □

 بر اساس بررسی موارد مثبت پاسخ داده شده توسط زوجين در پرسشنامه، زوجين نياز به مشاوره ژنتيك دارند.  □

 :مهر و امضاء پزشك 

 

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 ..... سالمركز خدمات هنگام ازدواج 

 كد ملی ين نام خانوادگی  زوجو نام   رديف
 نتيجه پرسشنامه 

تأييد نتيجه 

 شماره گواهی  غربالگری 
امضا و اثر انگشت زوج در خصوص دريافت  

 پرسشنامه 
 منفی مثبت منفی مثبت  

  …………………….   …………………….         
 

  

   ……………………. …………………….          

 

  

 زمان ازدواج  ثبت نتايج غربالگری ژنتيكشرح فرم 

 اين دفتر در مركز خدمات هنگام ازدواج برای ثبت اطلاعات و شماره گواهی كليه زوجين مراجعه كننده به مركز استفاده می شود. 

 شود.شروع می 1شماره رديف اين دفتر هر فصل از شماره 

 گواهی، مطابق با شماره درج شده در بالای پرسشنامه و گواهی انجام خدمات هنگام ازدواج زوجين می باشد.شماره 

 ادغام شود.(  CBC)با توجه به شرايط و امکانات مركز ارائه دهنده خدمات هنگام ازدواج، اين دفتر می تواند با دفتر ثبت نتايج 
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 زمان ازدواج  غربالگری ژنتیکفرم اعلام نتایج 

 

 .      به/از: ستاد وزارت بهداشت از مركز ارائه خدمات زمان ازدواج .............    به/از: مركز بهداشت شهرستان .......   معاونت بهداشتی دانشگاه علوم پزشکی .....

 سه ماهه ................... سال ................... 

نام مركز ارائه خدمات زمان 

 بهداشت شهرستانازدواج/ مركز 

 غربالگری تأييد تعداد نتيجه   تعداد نتيجه پرسشنامه   تعداد زوج غربالگری شده 

 منفی  مثبت  منفی  مثبت 

 
     

 
     

      جمع

 

 زمان ازدواج  غربالگری ژنتيكاعلام نتايج شرح فرم 

زمان   غربالگری ژنتيكثبت نتايج زمان ازدواج در دفتر » غربالگری ژنتيكماهه توسط مراكز ارائه خدمات زمان ازدواج بر اساس آمار ثبت شده  3اين فرم به صورت 

 شود.ازدواج« تکميل و به سطوح بالاتر ارسال می 
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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 ژنتيکی  Inherited Metabolic Disorders; IMDsمتابوليك ارثی )  اختلالات

ها معمولا  به شوند. اين بيماریهای يك يا هر دو والد به فرزند ايجاد می نادر هستند كه در اثر انتقال جهش 

انتقال  وليك  دهنده در مسيرهای متابدليل كمبود يا عملکرد ناكافی يك آنزيم، پروتئين ساختاری يا مولکول 

اختصاصی نظير تأخير تکاملی تا شرايط حاد و تهديدكننده    بروز كرده و طيفی از تظاهرات بالينی از علائم غير

شوند. ناهمگونی و همپوشانی بالينی اين اختلالات با ساير  را شامل می  و كودكی  حيات در دوران نوزادی

های غربالگری، بسياری از موارد تشخيص امه سازد و در صورت نبود برنها را دشوار میها تشخيص آنبيماری

پذير هستند  هنگام، درمان   ها در صورت شناسايی زوداين در حالی است كه اغلب اين بيماری .  شوندداده نمی

  ناپذير شوند. های شديد و برگشت توانند منجر به مرگ يا ناتوانیو در غير اين صورت می 

های متابوليك  های ژنتيکی بيماریاز آن جهت است كه در بيماریاهميت غربالگری نوزادی اين بيماری ها  

دهند و در    روی هم سهم مهمی را از ميزان شيوع بيماری های ارثی كودكان به خود اختصاص می ارثی،

بيماری را در صورت  از عوارض  پيشگيری  امکان تشخيص، درمان و  بيشترين  ارثی كودكان  بيماری های 

 تشخيص به هنگام دارند. 

( كه  Metabolic decompensationها معمولا  در اوايل شيرخوارگی با حملات متابوليك )اين بيماری  

شخص نوزادی م های ناسهمی در مرگ  بعضیيابند و  بروز میو تاخير در تکامل    تهديدكننده حيات هستند

 اكثر اين بيماری ها الگوی توارث اتوزومال مغلوب دارند.  دارند.

از    خويشاوندیهای  ها در سطح جهانی پايين است، اما در كشورهايی با ميزان بالای ازدواج اگرچه شيوع آن 

 1. جمله ايران، بروز بالاتری گزارش شده است 

موقع   تشخيص اين اختلالات در دوره نوزادی، امکان شروع درمان بهدر تعداد قابل توجهی از اين بيماری ها  

 كند.ناپذير را فراهم می  ارض جبرانو پيشگيری از بروز عو

زودهنگام اختلالات   ص يامکان تشخ  ر،ياخ  یهاسال   یط  یشگاه ي آزما  یهایدر فناور  ريچشمگ  یهاشرفت يپ

 ی فراهم ساخته است. در صورت  را  از تولد  شيپ  ص يتشخ   نينوزادان و همچن   یغربالگر  قياز طر  یارث  كيمتابول

.  شود یظاهر م  یكودك  اي  یرخوارگيآن در ش  ینينشود، اغلب علائم بال  يیشناسا  یدر دوره نوزاد  یماريكه ب

  ع ي سر  ص يو تشخ  يیدر كنار شناسا  ،ی نخست زندگ  ینوزادان بدون علامت در روزها  یغربالگر  رو،  نيا  از

 

 

1 Saudubray et al., 2010; Aghajani et al., 2009 
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  ن، ي. همچنكندی م  فايا   ی ماريب  یامدهايدر كاهش بروز پ  یاتيح   ینقش  ،ینيدار در مراجعات بالكودكان علامت 

تولد نوزادان مبتلا در خانواده  پيش از    یريشگيدر پ  درمان،   ت يريعلاوه بر كمك به مد  یکيژنت  یقطع  ص يتشخ

خو تأخ  يیسزاه  ب  ت ياهم  شاوندانيو  مقابل،  در  تشخ  ريدارد.  جمله   یجد  يیامدهايپ  تواندیم  ص يدر  از 

 .داشته باشد یمرگ در پ  یو حت یعصب یهایناتوان ،یذهن یماندگعقب 

توسعه و   یانکار است. كودک سالم ركن اصل  رقابلينوزادان غ  یغربالگر  ت ياهم  زين  یشناست يجمع  دگاهيد  از

مبه   ت يجمع  یداريپا برودی شمار  به  ابتلا  تنها نه   دي شد  یهات ي معلول  اي مرگ زودرس    ،یکي ژنت  یهای ماري. 

 یهادر ازدواج   ژهيوها ـ به خانواده   یبلکه نگران  كند،ی خارج م  یو مشاركت اجتماع  باروری كودک را از چرخه  

  ی غربالگر  یاجرا  قياز طر  ینگران  ني. كاهش ادهدیم  شي افزا  یـ را در خصوص فرزندآور  خويشاوندی

و در   یبه فرزندآور  ی دارای فرزند مبتلاهاخانواده   ليتما  یموجب ارتقا  تواندی م  كينوزادان و مشاوره ژنت

 .گردد ت يجمع توسعه یدار يپاكمك به  ت ينها 

و   یبلکه در سطح مل  ، یو خانوادگ  یتنها از منظر فردنوزادان نه   یغربالگر  یبرنامه مل  یاساس، اجرا   نيا  بر

و بهبود    هایماريسلامت، كاهش بار ب  یهاشاخص   یدر ارتقا  یديكل  یدر بلندمدت نقش  تواندیم  ،یتيجمع

 .كند فايا یزندگ ت يفيك

 تاريخچه اجرای برنامه: 

مراقبت   پيشگيری  كشوریبرنامه   ارثیبيماری   از  و  متابوليك  عمومی    های  ژنتيك سلامت  برنامه  قالب  در 

(Public Health Genetics  ايران با )5  ( راهبردStrategy  اصلی اين )شامل شناسايی، مشاوره    برنامه

كتونوری  فنيلشناسايی نوزادان مبتلا به  ابتدا با تمركز بر  ژنتيك، مراقبت ژنتيك،تشخيص ژنتيك و آموزش،  

(PKU به شايع (  سال  عنوان  از  گروه،  اين  بيماری  به   1386ترين  پزشکی  علوم  دانشگاه  شش  صورت در 

ارائه  ساماندهی  ز شد. در اين مرحله، ثبت بيماران و  آغا   آزمايشی و با استفاده از روش غربالگری كالريمتری

  كشوری سطح    دراين برنامه    1391در سال    و  های منتخب صورت گرفت بيمارستان   در  بالينیخدمات مراقبت  

 .به اجرا درآمد

بستر  سال    ،شده  ايجاد   ساخت   زير  بر  روش    1396از  از  استفاده   MSMS (Tandem massبا 

spectrometry)  و راهنماهای استاندارد دنيا شامل(ACMG: American Collage of Medical 

Genetics)    گروهی از از بيماری های متابوليك ارثی كه با اين روش قابل غربالگری هستند به بيماری های
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در حال  با اجرای مرحله بندی شده    MSMSجايگزينی روش غربالگری با    سالآن    از  هدف افزوده شد و 

  توسعه به تمام دانشگاه های علوم پزشکی كشور است.

ارائه خدمات مراقبت بالينی بيماران شناسايی شده در بيمارستان های منتخب )غالبا در مراكز استان ها( به 

صورت منطقه ای ساماندهی شده است و بيماران شناسايی شده از غربالگری برای دريافت خدمات بالينی به  

 شوند.  تان ها ارجاع داده میاين بيمارس

مجموع بروز    زانيتولد زنده و م  6000در    1  یكتونور  ليفن  یماريبروز ب  زانيماجرای برنامه    جي بر اساس نتا

 . برآورد می شودتولد زنده  1000در  1 تا كنون ( PKUشامل )  یارث كيمتابول یهایماريب

 اهداف

 هدف کلی 

   یارث كيمتابول یهابيماری  از ی و مراقبت ريشگيپ

 اهداف اختصاصی 

های  بيماری  ماندگی ذهنی، معلوليت جسمی و مرگ و مير ناشی از  كاهش عوارض شامل عقب  -

 متابوليك ارثی  

 پيشگيری از بروز بيماری در خانواده ها و خويشاوندان بيمار مبتلا به بيماری های متابوليك ارثی  -

 راهبرد ها 

   یارث كيمتابول یها بيماری  مبتلا به نوزادانيی به هنگام و شناسا یغربالگر -

 و تشخيص ژنتيك كيژنت ۀمشاور -

اجرای اين راهبرد مطابق با مراقبت ژنتيك پيشگيری از بروز )  ژنتيك   مراقبت شامل    مراقبت  -

 و مراقبت بالينی از بيماران شناسايی شده  ( مندرج در فصل دوم دستورالعمل می باشد

 آموزش  -

 بیماری های هدف در برنامه پیشگیری از بیماری های متابولیک ارثی  

بيماری پزشکی،  علوم  دانشگاه  در  غربالگری  از  استفاده  مورد  روش  اساس  برنامهبر  در  هدف    شامل   های 

منفرد    PKU  غربالگری كالريمتری  به صورت  گروهیيا  به روش  های   ( PKU)شامل  غربالگری    بيماری 

باشد. هدف نهايی، توسعه برنامه در تمام دانشگاه های علوم پزشکی می   MSMS  به روش  متابوليك ارثی

 است.  MSMSبه روش 

  فنیل کتونوری -الف
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بيماری از گروه  بيماری  ارثی داربيماری فنيل كتونوری شايع ترين  متابوليك  ای درمان مؤثر در جهان  های 

كبد، به   در(  PAH)  هيدروكسيلاز  آلانين  فنيل  آنزيمی  در اغلب موارد ناشی از اختلال  PKUاست. بيماری  

  به   منجر  هيدروكسيلاز  آلانين  فنيل  آنزيم  شود. كمبودعلت وجود جهش در ژن كدكننده اين آنزيم ايجاد می 

شود و تجمع اين مواد در خون می  ادرار  مرتبط درو بعضی از متابوليت های    آلانين خون  فنيل  بالای  غلظت 

باعث آسيب های شديد غير قابل بازگشت به نوازاد و در نتيجه اختلال در تکامل و عقب ماندگی ذهنی می  

آلانينمی بيمار بستگی دارد كه خود وابسته به نوع    به ميزان هيپرفنيل  PKUشود. به طور كلی شدت بيماری  

باشد. كودک مبتلا در ابتدای تولد  لل معيوب به ارث رسيده از والدين به فرزند می جهش ژنی بيمار و تعداد ا

شود.  كند و طی چند ماه آشکار می ماندگی ذهنی و اختلال در تکامل به تدريج پيشرفت میطبيعی است و عقب 

سته خواهد  ( او كاIQنمره از ضريب هوشی )   4در صورتی كه كودک تحت درمان قرار نگيرد، به ازاء هر ماه  

آسيب های مغزی باعث طيفی از علايم شامل  را از دست خواهد داد.    IQنمره از    50شد و تا پايان سال اول  

   و ... می شود.هدف حركات بی  و تحركی، كاهش تمركزپر شديد(  ذهنی )در بسياری از مواردماندگی عقب 

 (:PKU)شامل  MSMSبیماریهای متابولیک ارثی قابل غربالگری با  -ب

  به   ها ی مار ي ب اين    بيشتر در  شامل بيماری های جدول زير هستند.  MSMSبيماری های هدف غربالگری به روش 

 از تولد وجود دارد.    ش ي پ   ص ي امکان تشخ   ، ی ک ي جهش ژنت   يی شناسا   ی و در صورت وجود سابقه خانوادگ   ژه ي و 

)هایماريب اوليه  هدف  گروه  های  بيماری  جز  اند  شده  آورده  جدول  رنگی  قسمت  در  كه   primaryيی 

targetطور به   تواندیموقع درمان معمولا  مو شروع به  ص ي تشخ  ( در برنامه های غربالگری نوزادان هستند و

 كند.   پيشگيریعضو    يیمرگ، نارسا  ك،يبحران متابول  ،یذهن  یماندگ  عقب نظير    یجد  وارضاز ع  یقابل توجه

غربالگری    پيشنهادی  در برنامه های  ( secondary targetگروه ثانويه )  جزء  جدول زير،    یهای ماريب  ساير 

  ت يمعمولا  سطح شواهد و قطع یول هستند مهم و قابل درمان اين بيماری هااز  ی بعضاگرچه نوزادان هستند. 

گاهی هنگام    زود  ص يتشخ است. در اين گروه     primary target  گروه  كمتر از  شان ي برا  یغربالگر  دهيفا

شدت عوارض را كاهش نيز  موارد    ی كند و در برخمی  را فراهم    یمراقبت  اي  یت يحما  ،یامکان مداخله درمان

  البته   است.قبل    یهایمارياز ب  رتريمتغ  ايمعمولا  كمتر    مداخلات  یسودمند   ت يشواهد و قطع   زانيدهد؛ اما م

ی بدون  طور جانب  به  MSMS. اين گروه در روش  ست ينهای اين گروه  _بيماری  بودن  ت ياهمی ب  یبه معن  نيا

د، تصميم گيری در خصوص  شونمی    يیشناسادر كنار غربالگری گروه اول    اضافه شدن فرآيند غربالگری،

گروه از بيماری ها جز گروه هدف برنامه باقی بمانند مستلزم جمع آوری داده های بومی حاصل اين كه اين  

ب پاسخ دهی  بومی و  بيماری، جهش های  نظر شيوع  از  ها  برنامه و تحليل داده  اجرای  به  از  يماران كشور 

 در سال های آتی است.  مداخلات در دسترس در كشور
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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

تولد    همچنين در زمانو    ( سه ماهه سوم  )سه ماهه اول و  در طول بارداریباردار    به مادراناست    ضروری

 غربالگری  مربوط به اهميت   و اطلاعاتدر روستا( آموزش    یمانيزا  لاتيدر مركز تسه  اي  شگاهيدر زا)نوزاد  

 و مراكز ارائه دهنده اين خدمت ارائه شود. زمان مراجعه به هنگام برای آزمايش غربالگری نوزاد نوزادان، 

 

 ی:منتخب غربالگر شگاه یو ارسال نمونه به آزما یرگی نمونه

  ( DBS: Dry Blood Spot)  لکه خون خشك شده  یارث  كيمتابول  یهایماريب  یغربالگر  در  لازم  نمونه

 مويرگی بر روی كاغذ فيلتر مخصوص است كه معمولا از محل پاشنه پای نوزاد گرفته می شود. 

توسط كارشناس )مراقب سلامت، بهورز، ماما و ....(  ی می بايست در پايگاه سلامت/ خانه بهداشت  نمونه گير 

  ك يمتابول  یهایماريب  یغربالگر  درگيری    نمونه  جهت   زمان  نيبهتر .  شودنمونه گيری انجام  ه برای  آموزش ديد

 ست يبا  یم  اول  نمونهاست و    ی )نمونه گيری به هنگام( روزگ  5تا  ساعت از زمان تولد(    72)   3  ازنوزادان    یارث

 ذ شود. اخ نوزاد  هيتغذ طيشرا از یتيوضع هر در نوزاد مراجعه نياول در

 نکته : 

سالگی است. در نوزاد يا شيرخواری كه تا يك    1حداكثر سن برای انجام غربالگری در اين برنامه تا    -

سالگی سابقه غربالگری ندارد نمونه می بايست در اولين زمان مراجعه اخذ و ارسال شود. در اين شرايط  

جام غربالگری  شود. انبرنامه ريزی می  ( بر اساس سن نوزادMSMSروش غربالگری )كالريمتری يا  

روزگی نوزاد امکان پذير است و نمونه نوزاد يا شير خواری كه در    28حداكثر تا     MSMSبه روش  

مراجعه سن   به روش    29اولين  كتونوری  فنيل  غربالگری  برای  تواند  می  تنها  دارد  بيشتر  و  روزگی 

 (.  كالريمتری ارسال شود ) اين موضوع می بايست به والدين نوزاد اطلاع داده شود

های لازم تا ارجاع نوزاد به بيمارستان منتخب توسط نمونه گير اول صورت پذيرد. در  تمامی پيگيری -

صورتی كه محل سکونت نوزاد نيازمند پيگيری )شامل نياز به نمونه مجدد، نياز به آزمايش تاييد و نياز  

ی باشد و در زمان پيگيری  به ارجاع به بيمارستان( مربوط به معاونت بهداشت دانشگاه/ دانشکده ديگر

بايست طی تماس تلفنی فوری و پس از آن با  نوزاد به محل سکونت خود بازگشته است، مراتب می

به معاونت بهداشت محل سکونت نوزاد جهت پيگيری مراجعه نوزاد به مراكز مربوط  فوری  نامه اداری  

، برعهده  تا تشخيص نهايیزاد مهمان  به محل سکونت اطلاع داده شود. ارائه آمار و گزارش مربوطه به نو

مركز نمونه گيری اول و معاونت بهداشت مربوط به اين مركز نمونه گيری است و معاونت بهداشت 

 را جهت درج در آمار به اطلاع معاونت بهداشت اول برساند. پيگيری بايست نتايجمحل سکونت می
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رد های آزمايشگاهی برنامه توسط آزمايشگاه مرجع  ضوابط نمونه گيری و ارسال نمونه به طور كلی در استاندا 

سلامت تنظيم و ابلاغ می گردد. در صورت ابلاغ نسخه های به روز رسانی شده استاندارد های آزمايشگاهی 

از سوی آزمايشگاه مرجع سلامت، ملاک و معيار عملکرد نسخ ابلاغی آزمايشگاه مرجع سلامت می باشد. در 

 صه به موارد و نکات مهم به شرح زير اشاره شده است: اين دستورالعمل به طور خلا

 

 اقدامات پیش از نمونه گیری 

 شود.  كاغذ فيلتر ثبت روی  نوزاد اطلاعات و تکميلو دفتر  مربوطه   1فرم شماره  -

نوزاد در آغوش همراه قرار داده شود به نحوی كه پاشنه پا پايين تر از تنه نوزاد باشد )اين امر  -

 شود( احساس آرامش بيشتر در نوزاد و جمع شدن خون در پا میمنجر به 

گراد يا   یدرجه سانت  42كمتر از    یاستفاده از حوله گرم با دما  با)  دقيقه  3پاشنه پای نوزاد به مدت   -

 گرم شود.  ( ماساژ نرم

مركز به   % (  به صورت دايره وار و از    70يا اتيل الکل  %70محل با پنبه الکلی) ايزوپروپيل الکل   -

 سمت خارج ضد عفونی شود.

 نكات قابل توجه:

شود. از مینتيجه آزمايش  و تاثير بر  باعث آلودگی كاغذ نمونه گيری    مواد شيميايی  و  الکل  آب، -

 آلوده شدن كاغذ فيلتر با اين مواد جلوگيری شود: 

 از لمس سطح كاغذ فيلتر خودداری شده و برای گرفتن آن از لبه ها استفاده شود.  -

نرمه ز  نمونه می بايست اا  یسه ماهگ  گيری از پاشنه پا وجود نداشته باشد و بعد ازر امکان خوناگ -

  گرفته شود.كنار دست 

 انجام نمونه گيری با برنامه واكسيناسيون نوزاد تداخلی ندارد. -

كاغذ فيلتر دارای خراشيدگی در سطح منطقه نمونه گذاری از گردش كار خارج شده و استفاده  -

 نشود. 

 بهتر است پيش از نمونه گيری شيردهی به نوزاد انجام شود. -

 اقدامات در زمان نمونه گیری  

 ناحيه نمونه گيری با لانست استاندارد سوراخ شود.  -
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اولين قطره خون با گاز استريل پاک شود زيرا حاوی مايع ميان بافتی می باشد و نمونه را رقيق  -

 كند. می

به  قطره خون  به گيریبا نزديك كردن كاغذ نمونهزمانی كه يك قطره بزرگ از خون تشکيل شد  -

آهستگی اولين دايره روی كاغذ با قطره بزرگ خون تماس داده شود )كاغذ صافی را به پاشنه پا  

 صورت به  را آن روی و و پشت  شده فيلتر دايره مركز جذب خودخود به   تاتماس داده نشود(  

  ره یدا  هر)  عمل تماس با سطح كاغذ برای هر دايره تنها يك بار صورت گيرد  بپوشاند. خت يکنوا

توان از آغشتگی پشت كاغذ . غلظت مناسب خون را می(شود  پر  خون   قطره   کی   با   فقط   دیبا

 صافی تخمين زد.

نحوی قطر مناسب مطلوب هر لکه خون مطابق با دايره های ترسيم شده روی كاغذ فيلتر است به   -

 كه قابل مشاهده به صورت يکنواخت از دو روی كاغذ باشد. 

به صورت منفرد و هيپوتيروييدی انجام می شود يك كاغذ فيلتر    PKUدر مواردی كه غربالگری   -

تهيه شود. در مناطقی كه غربالگری   PKUلکه خون برای غربالگری هيپوتيروييدی  و    3حاوی  

لکه خون برای غربالگری هيپوتيروييدی    2شود يك كاغذ فيلتر حاوی  انجام می   MSMSنوزادان با  

 لکه خون برای غربالگری بيماری های متابوليك ارثی تهيه شود.   2حداقلو يك كاغذ فيلتر حاوی  

در پايان با نگه داشتن پای نوزاد بالاتر از تنه و اعمال فشار ملايم به موضع با يك گاز استريل   -

 ی پس از بند آمدن خون با چسب زخم مناسب انجام شود.پانسمان محل نمونه گير
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 نكات قابل توجه:

به علت عبور اعصاب از ساير نقاط پا و نزديك بودن استخوان در قسمت مركزی پاشنه پا به پوست،  -

 زدن لانست فقط به نواحی دو طرف كف پا كه در عکس نشان داده شده است مجاز است.

چون استخوان در اين ناحيه به پوست نزديك است و    زدناحيه مركزی پاشنه پا لانست    نبايد بههرگز   -

  احتمال عفونت استخوان )استئوميليت( وجود دارد.

در نوزادان نارس برای جلوگيری از آسيب به استخوان، تاندون و عصب، ميبايست از لانست استاندارد  -

 نوزادان نارس استفاده شود. 

وريدی به كاغذ فيلتر با استفاده از سرنگ يا لوله های مويين بخصوص در نوزادان بستری  انتقال خون   -

 در بيمارستان مجاز نمی باشد.

در صورت نياز به خون بيشتر از زدن لانست مجدد در يك محل خود داری و محل مناسب ديگری  -

 جهت نمونه گيری انتخاب شود.

 اقدامات پس از نمونه گیری -3

-   ( شود  انجام  آزمايش  نتيجه  دريافت  زمان  در خصوص  والدين  چه   راهنمايی  غربالگری   منفینتايج 

   و چه مثبت غربالگری می بايست به والدين تحويل داده شود(. غربالگری

 رسيد انجام نمونه گيری به والدين تحويل داده شود.  -

 گيری مجدد راهنمايی شوند. نمونه گيری مجدد در موارد نيازمند نمونهوالدين برای مراجعه در زمان  -

  د، يخورش   ميدر يك فضای خشك و تميز، دور از نور مستق ( C18-25˚)در دمای محيط  نمونه تهيه شده   -

  ه يپا  یبر رو)بر اساس دما و رطوبت محيط(    ساعت   4  تا  3به مدت    یبه صورت افق  كاملاباد و    وزش

 مخصوص خشك كردن كارت قرار داده شده تا كاملا خشك شود.  
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  ی کيپلاست  سهيك  ك يدر    ريعدد بالشتك رطوبت گ  كيهمراه    نمونه  هر  لتر،ياز خشك شدن كاغذ ف  بعد -

 .شود دار قرار داده  پ يدرب ز

نتخب  و بلافاصله به آزمايشگاه مگيرد    قرار  پاكت   نوزاد در  مشخصات  فرم  ضميمه  ها بهنمونه  از  يكهر     -

 شود. جهت انجام آزمايش های غربالگری متابوليك ارسال 

تا    ،طي مح  در  شدن  خشك  از  پس  نمونه  نبود،  ري پذ  امکان  منتخب   شگاهيآزما  به  نمونه  یفور  ارسال  اگر -

  در   ر يعدد بالشتك رطوبت گ  كيهمراه  و  دار    پ يدرب ز  یکيپلاست  سهيدر كشگاه  يزمان ارسال به آزما

 .  شودمنتخب ارسال  شگاهيو در اسرع وقت به آزما شدهقرار داده   C 8-2˚خچالي

باشد كه    برنامه - به نحوی  بايد  نمونه  انتقال   شگاه ي آزما  در  ساعت   48  مدت  ظرف  حداكثرنمونه  ريزی 

 . شود رشيپذ منتخب 

  ها صورت گيرد.فشار و ايجاد آسيب در آن بدون بايست می  نگهداری و انتقال كاغذ فيلتر -

 شوند. بندی های خونی بسته های بيولوژيك نبايد در ظرف حمل كارتميايی و ساير نمونهمواد شي -

  در شرایط زیر نیاز به نمونه گیری مجدد برای غربالگری وجود دارد:

 زمان نمونه گيری مجدد  دليل نمونه گيری مجدد 

 ناموجود از طرف آزمايشگاه نامناسب/ اعلام نمونه  -

 MSMS( در Re Callنياز به بررسی مجدد ) -

اخذ   - برای  تعيين شده  زمان  در  كه  نمونه گيری مجدد،  نيازمند  نوزادان 

 نمونه مجدد پاشنه پا مراجعه نکرده اند. 

 یفور

ساعت با   24ظرف    یرينمونه گ

 یفراخوان فور

 در زمان نمونه گيریسابقه بستری  يا دارای نوزادان بستری -

 قبل از نمونه گيری  يا دياليز ا سابقه دريافت و يا تعويض خونب نوزادان  -

و   نيدوپام ،دهايي استرو شامل   داروهای خاصسابقه مصرف   نوزادانی كه -

  ر ينظ  Pivalic acid  یحاو  یها  كيوتيب  یآنت،  MCT oil،  نيتيكارن

 دارند. ميو سفوتاكس نيلي س یآمپ

- NPO  یديكامل ور   هبودن، تغذي  (TPN  ) يا تغذيه نوزاد با مواد غذايی

 پروتئين در زمان نمونه گيری اول كم 

نياز به نمونه گيری مجدد طبق نظر پزشك معالج به دليل وجود علايم  -

 بالينی

با    نوزاد یروزگ  8-14در فاصله  

گيری  نمونه  شرايط  رعايت 

 مجدد 

)يا در اسرع وقت پس از احراز 

 پيگيری هفتگی(  باشرايط 
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 در زمان نمونه گيری مجدد می بايست شرايط زير وجود داشته باشد: 

 رخشكيش  یس یس  30  اي   شير مادر  یسیس  50  روزانه حداقل)ساعت تغذيه كافی    72نوزاد حداقل    -

 با شير داشته باشد.   وزن نوزاد(  لوگرميكهر  یبه ازا

 نوزاد بستری نباشد.  -

 گذشته باشد.غير فوری مجدد  یريبه نمونه گ ازينساير دلايل ساعت از  48 حداقل -

 غربالگری نوزادان بستری در بیمارستان

اولين نمونه غربالگری  است  ضروری باشد،  بستری بيمارستان در روزگی 3- 5در  نوزادی كه صورتی در -

غربالگری   به آزمايشگاه تهيه  NPO:     ((Nothing per oral Nil Per Osوی در هر شرايطی شامل  

 در پرونده نوزاد ثبت شود. مراتب ضمن تحويل رسيد غربالگری به همراه نوزاد و  ارسال

 خصوص  در  را  روزگی  5  تا  3  در  بستری  نوزاد  والدين  كه  است   موظف  بيمارستان   غربالگركارشناس   -

متخصص    پزشك  توسط  شده  تعيين  زمان   بر اساس موارد نيازمند نمونه گيری مجدد يا در   مجدد   غربالگری

 . نمايد ثبت  بیمار پرونده خلاصه در را مجدد غربالگری زمان و سازد آگاه  معالج نوزاد،

  پرستار   يا  و  پزشك  توسط  والدين  به  توصيه  گردد بايد  اعزام  ديگری  بيمارستان  به  نوزاد  كه  صورتی  در -

  قرار   غفلت   گيری مجدد وی موردغربالگری و نمونه   آزمايش  كه  گيرد  صورت  نحوی  به  بخش  مسئول

 .نگيرد

 

 

 

 

 هفته و كمتر در زمان تولد 33نوزاد  -

گ سن    یرينمونه  در    4مجدد 

شرايط    نوزاد  یهفتگ رعايت  با 

نمونه گيری مجدد )يا در اسرع 

هفتگی با احراز   4وقت پس از  

 پيگيری هفتگی( با شرايط 
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 نمونه مناسب 
مقدار كافی از خون بر روی دايره های كاغذ قرار داده شده و كاملا آن

ا را پر كرده است لکه كامل خون در پشت كاغذ نيز به همان اندازه  ه 

 است. مشاهده روی كاغذ فيلتر قابل 

 

 دلایل احتمالی  نمونه نا مناسب 

 

 مقدار نمونه ناكافی است:

 ها حركت داده شده است.كاغذ فيلتر قبل از تکميل دايره -

 انتقال داده شده است.نمونه خون با لوله مويين به كاغذ فيلتر  -

كاغذ فيلتر با دست يا دستکش قبل يا بعد از جمع آوری نمونه   -

 خون تماس داشته است.

 نمونه خراشيده يا ساييده شده است. 

 قبل از خشك شدن ارسال شده است.  نمونه 

 لکه ها بيش از حد بزرگ است: 

 ديگر منتقل شده است.  وسايل  خون با سرنگ يا  -

 نمونه از هر دو طرف كاغذ فيلتر وارد شده است.  -

 

 های سرمی قرار گرفته اند: ها در حلقهلکه 

 به طور نامناسب خشك شده است.  نمونه -

 نمونه در معرض گرما قرار گرفته است. -

 

 نمونه آلوده، كم رنگ يا رقيق شده است: 

 فشار بيش از حد به پاشنه پا وارد شده است.   -

كاغذ فيلتر با دست يا ديگر مواد همانند الکل، محلول  -

ضدعفونی، آب يا مواد ديگر پيش يا پس از نمونه گيری تماس 

 داشته است. 

 الکل قبل از سوراخ كردن پوست پاک نشده است.  -

 اولين قطره خون پاک نشده است. -

 

 بندی شده است:لکه ها لخته يا لايه 

 چندين بار بر روی دايره كاغذ فيلتر خون ريخته شده است.   -

 از هر دو طرف كاغذ فيلتر خون وارد شده است.  -
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 و اقدامات لازم بر اساس نتایج:  نتیجه آزمایش

بايست    شگاهي آزما انجام، آزمايش  نمونه  افت ياز درساعت    48تا    24می  نتايج آزمايشات    را  دهد و همه 

 ( را  برای تحويل دادن به والدين برای مركز نمونه گيری ارسال نمايد.  منفی)شامل غربالگری مثبت يا 

 اقدامات لازم بر اساس اعلام آزمايشگاه به شرح زير است: 

 اعلام نیاز به ارسال نمونه مجدد از سوی آزمایشگاه: -الف

 (  (Re Callمل نمونه نامناسب يا مفقود يا موارد نيازمند بررسی مجددشادر صورت نياز به نمونه مجدد 

ستاد معاونت بهداشت/ شبکه بهداشت  به اطلاع    یفور طی گزارش تلفنی  را می بايست مراتب   آزمايشگاه

والدين   دهد.شهرستان و از آن طريق به مركز نمونه گيری مربوطه جهت فراخوان فوری والدين گزارش  

فراخوان شده و نمونه مجدد اخذ و ارسال گردد. در صورت عدم مراجعه ساعت    24حداكثر تا  می بايست  

 ود. ساعت تکرار ش 24مرتبه با فواصل  3اين پيگيری تا 

 اقدام بر اساس نتیجه آزمایش: -ب

 ( شامل موارد زیر است:(Screen Negative( موارد منفی غربالگری 1-ب

 به روش كالريمتری PKUميلی گرم بر دسی ليتر در غربالگری منفرد  4فنيل آلانين كمتر از  -

 MS-MSميزان طبيعی متابوليت ها بر اساس نقطه برش اعلامی از سوی آزمايشگاه به روش  -

در اين موارد جواب آزمايش پس از ثبت در دفاتر مربوطه به والدين تحويل داده شده و نياز به اقدام               

 ديگری نيست. 

 ( شامل موارد زیر است:Screen Positive( موارد مثبت غربالگری )2-ب

 به روش كالريمتری PKUميلی گرم بر دسی ليتر در غربالگری منفرد  4فنيل آلانين بيشتر و مساوی   -

 MS-MSميزان غير طبيعی متابوليت ها بر اساس نقطه برش اعلامی از سوی آزمايشگاه به روش  -

به    یفور  نتيجه غربالگری، لازم است مراتب توسط آزمايشگاه طی گزارش تلفنی  در صورت مثبت شدن

 زارش شود. اطلاع ستاد معاونت بهداشت/ شبکه بهداشت مربوطه جهت فراخوان فوری والدين گ

    :در هر دو روش ( موارد مثبت غربالگری فنیل کتونوری1 - 2-ب

( است. نمونه برای اين آزمايش  HPLCدر اين موارد نياز به آزمايش تاييد ) اندازه گيری فنيل آلانين به روش  

تهيه شده در مركز     DBSدر محل آزمايشگاه )ترجيحا( يا    EDTA می تواند نمونه خون وريدی هپارينه/
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 ديي تا  شگاهيآزما  یهمان روز برا  ست يبانمونه گيری باشد )بسته به شرايط دسترسی(.  نمونه تهيه شده می  

 ساعت نتايج آزمايش را اعلام نمايد:   72و آزمايشگاه موظف است حداكثر ظرف  ارسال شود یغربالگر

 : HPLCيش  بر اساس نتايج آزما 

  یگريبه اقدام د   ازي ن  یدي نمونه خون ور  یبر رو  تريل  یدسگرم بر    یليم  2كمتر از     نيآلان  ليفنموارد    در -

 .ست ين

بر  ميلی گرم بر دسی ليتر  4ميلی گرم بر دسی ليتر و كمتر از  2در موارد فنيل آلانين مساوی و  بالاتر از  -

غير كلاسيك به    PKUوالدين فراخوان شده و لازم است نوزاد برای بررسی  روی نمونه خون وريدی  

آزمايشگاه منتخب كشوری )در حال حاضر آزمايشگاه بيوشيمی انستيتو پاستور ايران( ارجاع داده شود.  

نوزاد به بيمارستان منتخب ارجاع فوری  لازم است  در صورت تاييد ابتلا به فنيل كتونوری غير كلاسيك  

 داده شود. 

  مثبت  موارد) یدي نمونه خون ور  یبر رو تريل یدسگرم بر  یلي م 4 ی و مساو شتر يب نيآلان   ليفنموارد  در -

ستاد   /بهداشت دانشگاه  معاونت به اطلاع    یفور  یتلفن  گزارش  ی طرا    مراتب آزمايشگاه می بايست  (  دییتا

شهرستان   بهداشت  فورشبکه  فراخوان  جهت  ارجاع    نيوالد  یمربوطه  بفوری  و  منتخب   مارستان ي به 

 .دده گزارش 

 .شود  تکرار  ساعت   24با فواصل    مرتبه  3تا    یريگيصورت عدم مراجعه پ  درارجاع    نيازمند  در همه موارد

 

 ( موارد مثبت غربالگری برای سایر بیماری های متابولیک ارثی:2-2-ب

شبکه بهداشت  ستاد    / دانشگاه    بهداشت توسط آزمايشگاه به معاونت    ی فور   در اين موارد مراتب طی گزارش تلفنی 

به بيمارستان منتخب برای بررسی بيشتر گزارش   فوری والدين و ارجاع  فوری شهرستان مربوطه جهت فراخوان  

آزمايشات تاييد و تشخيص  ساعت تکرار شود.    24مرتبه با فواصل    3در صورت عدم مراجعه اين پيگيری تا  شود.  

 ريزی می شود. نهايی در بيمارستان و توسط متخصص/ فوق تخصص بيمارستان منتخب برنامه  

 نكته:

با توجه به اينکه تشخيص قطعی و تعيين نوع بيماری در نهايت توسط پزشك متخصص/ فوق تخصص  

بايست  بيمارستان منتخب صورت گرفته و اين فرآيند زمان بر است، فراخوان و ارجاع والدين نوزاد می

فقط اطلاع داده شود كه    نام بيماریبدون ايجاد اضطراب و نگرانی در ايشان انجام شده و بدون نام بردن از  
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بايست به نحوی باشد كه والدين اهميت و ضرورت اطلاع رسانی مینوزاد نياز به بررسی بيشتر دارد. اين  

 خوبی متوجه شوند.مراجعه فوری به بيمارستان منتخب برای حفظ سلامتی كودک را به 

 تشخیص نهایی بیماری و برنامه ریزی اقدامات  

تشخيص نهايی بيماری توسط متخصص/ فوق تخصص بيمارستان منتخب طی بررسی های لازم انجام می شود.  

 ماه است.  نيندبايد توجه داشت كه در مواردی اين بررسی ها مستلزم صرف زمان تا چ 

مبتلا به بيماری تشخيص داده می شوند، در نهايت  مواردی كه بر اساس نظر متخصص/ فوق تخصص منتخب  

می بايست در فرم ماهيانه گزارش بيمارستان به معاونت بهداشت اعلام شوند و در آمار و گزارشات تحت عنوان  

ايی شده متابوليك ارثی می بايست طبقه بندی شوند. همه خانواده بيماران شناس   مثبت بیمارستانی )بیمار قطعی(

در اولين زمان ممکن برای دريافت مشاوره ژنتيك به پزشك مشاور ژنتيك واحد ازدواج، فرزند آوری و باروری  

 سالم محل سکونت ارجاع داده شده و در صورت اعلام نياز به مراقبت ژنتيك تحت مراقبت ژنتيك قرار گيرند. 

 

 س سطح فنيل آلانين جدول انواع تشخيص نهايی  بر اسا

 Pheسطح  اقدامات لازم 
نوع بیماری  

PKU 

 عدم نياز به اقدام 

كاهش ميزان فنيل آلانين به  

همراه با   mg/dl 4كمتر از 

 غير كلاسيك  PKUرد 

-هايپر فنيل

( HPA)  آلانيميا

 گذرا 

مراقبت بالينی در بيمارستان های منتخب و پيگيری غيبت از درمان  

 تا سه سالگی  1در سطح 

 سالگی و در مراقبت های پيش از بارداری(  15)دختران يك بار هم 

mg/dl 4-5.99 
-هايپر فنيل

 ( HPA)  آلانيميا
مراقبت بالينی در بيمارستان های منتخب و پيگيری غيبت از درمان  

 1 در سطح
mg/dl 6-9.99 

مراقبت بالينی در بيمارستان های منتخب و پيگيری غيبت از درمان  

+ مشاوره ژنتيك و در صورت نياز مراقبت ژنتيك بر 1در سطح 

 اساس نظر متخصص منتخب بر اساس شدت علايم بالينی بيمار

mg/dl 10-14.99 Mild PKU 

mg/dl 15-19.99 Moderate 

PKU 

بيمارستان های منتخب و پيگيری غيبت از درمان  مراقبت بالينی در 

 + مشاوره ژنتيك و مراقبت ژنتيك 1در سطح 

 كلاسيك  mg/dl 20بيشتر از 

به همراه   mg/dl  2بيشتر از  

 نتايج تاييد غيركلاسيك 

غير كلاسيك  

 )بدخيم( 
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 فلوچارت غربالگری بیماری های متابولیک ارثی در نوزادان 
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 اختصاصی برنامه پیشگیری  از بیماری های متابولیک ارثی شرح وظایف 

 معاونت بهداشت دانشگاه:

بر اساس ضوابط اعلامی ) آزمايشگاه    برنامهبا    )غربالگری، تاييد غربالگری و ...(   مرتبط  یها  شگاهي آزما  نييتع -

ها بر اساس جمعيت تحت پوشش در كشور به صورت منطقه ای تعيين شده و ممکن است به جمعيت  

 تحت پوشش يك يا چند دانشگاه ارائه خدمات می نمايند(.

 برنامه  یمرتبط با اجرا یها قرارد انعقاد -

شهرستان جهت ارجاع خانواده برای مشاوره   اعلام موارد تشخيص نهايی به ستاد شبکه بهداشت و درمان -

 ژنتيك و شروع مراقبت ژنتيك

اعلام موارد غيبت از درمان به ستاد شبکه بهداشت و درمان شهرستان جهت پيگيری علت غيبت از درمان و  -

 ارجاع نوزاد به بيمارستان 

ی متابوليك ارثی و تاييد دريافت گزارش فوری نتايج آزمايشات نيازمند فراخوان از آزمايشگاه های غربالگر -

 غربالگری و اعلام به ستاد شبکه بهداشت مربوطه برای انجام اقدامات لازم 

 پايش و نظارت بر كليه فرايندهای برنامه  -

 تهيه آمار و شاخصهای اختصاصی برنامه و گزارش به مراكز ذی صلاح  -

 شامل موارد زير است:  بهداشت دانشگاه معاونت  یها شگاهياداره امور آزماوظايف اختصاصی  -

 نوزادان  یغربالگرلازم  یمصرف  زاتيتجه نيتام ▪

   رانيگ نظارت بر عملکرد نمونه  ،یريگ آموزش نمونه ▪

 نوزادان   یغربالگر یها شگاهيو نظارت آزما شيپا ▪

 نوزادان  یغربالگر در الزامات انتقال نمونه  نيتام ▪

 

 معاونت درمان دانشگاه:

 همکاری در تعيين آزمايشگاه های مرتبط با برنامه با معاونت بهداشت   -

بيماری  - تخصصی  فوق  بالينی  ارائه خدمات  استانداردهای  دارای  منتخب  بالينی  مركز   / بيمارستان  معرفی 

ارثی/ژنتيکی مربوطه مندرج در دستورالعمل و استاندارد های اختصاصی هر بيماری و تامين نيروی انسانی  

  س از بخصوص اعضای تيم بالينی شامل فوق تخصص غدد اطفال، كارشناس تغذيه، مددكار، روانشنا مورد ني

 بالينی ، كار درمان و گفتار درمان مورد نياز 
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 تامين الزامات انجام نمونه گيری و انتقال نمونه نوزادان بستری در بيمارستان به آزمايشگاه غربالگری  -

های ه حسب درخواست معاونت بهداشت/وزارت بهداشت در بخش تهيه اطلاعات و آمار مورد نياز برنام -

 های منتخب و ساير مراكز پاراكلينيك منتخب  ها، آزمايشگاه ها، بيمارستان مختلف شامل درمانگاه 

 مرکز بهداشت شهرستان:  

 پايش و نظارت بر كليه فرايندهای برنامه در سطح شهرستان  -

خدمات جامع سلامت محل سکونت جهت ارجاع خانواده برای مشاوره اعلام موارد تشخيص نهايی به مركز   -

 ژنتيك و شروع مراقبت ژنتيك

اعلام موارد غيبت از درمان به به مركز خدمات جامع سلامت محل سکونت جهت پيگيری علت غيبت از درمان  -

 و ارجاع نوزاد به بيمارستان و ارسال پسخوراند علت غيبت 

ايشات نيازمند فراخوان از آزمايشگاه های غربالگری متابوليك ارثی و تاييد غربالگری  دريافت گزارش فوری نتايج آزم -

 و اعلام به به مركز خدمات جامع سلامت محل سکونت برای انجام اقدامات لازم 

 تهيه آمار و شاخصهای اختصاصی برنامه و گزارش به معاونت بهداشت  -

 نوزادان  یغربالگر درالزامات انتقال نمونه   نوزادان وغربالگری لازم  یمصرف  تجهيزات نيتام -

 تامين و تعيين نيروی انسانی آموزش ديده برای اجرای فرآيندهای برنامه در سطح شهرستان  -

 

 

 مراکز خدمات جامع سلامت: 

 بهورز/ مراقب سلامت  

  هنگام نوزادان ه ب یغربالگر ت يمادران در خصوص اهم يیآموزش و راهنما -

 و گزارش آن به مركز بهداشت شهرستان  مارياز درمان ب بت يموارد غ یريگيپ -

  مراقبت ژنتيك مادران دارای فرزند مبتلا -

 وظایف اختصاصی کارشناس نمونه گیر:

  های   مربوطه و شركت در برنامه  یگواه   افت ياز پاشنه پا و در  یرگي   گذراندن دوره انجام نمونه -

  شده توسط سطوح بالاتر نييتع یآموزش

    نمونه مطابق با استاندارد، نگهداری و ارسال  هيته -

 سال   3به مدت حداقل  یغربالگر و رسيد جواب 1فرم شماره  یگانيبا -



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

 

154 

 

 

   مربوط سامانه/  ها اطلاعات در فرمگزارش و ارسال  آوری ثبت و جمع -

آن گزارش نشده    جهينت  یرگي  از زمان نمونهكاری  روز    5  یكه ط  یرگي  موارد نمونه  پيگيری -

 .است 

  به بيمارستان يا ارجاع ، آزمايش تاييدپيگيری و ارجاع موارد نيازمند نمونه گيری مجدد -

 ی:غربالگر شگاهیآزما ▪

  معاونت بهداشت  یبا هماهنگبيمه  /با مركز بهداشت شهرستان  های مرتبط عقد قرار داد -

 روز كاری 3نتايج حداكثر تا  رسالو ا  طی زمان مشخص شده یآزمايش ها غربالگر هي انجام كل -

به كارشناس    ی فوریتلفننيازمند فراخوان فوری/ ارجاع طی گزارش تلفنی فوری  موارد  اعلام   -

   معاونت بهداشت/ ستاد شبکه بهداشت شهرستان

 های آزمايشگاه مرجع سلامت و بانك های زيستیاستانداردمطابق با  ها نمونه  نگهداری -

سطوح   یمراكز نمونه گيری از سو   كاركنانابلاغ شده    یآموزش  های  برنامه  یمشاركت در اجرا -

 بالاتر 

  بهداشت  وزارت ستاد و ها دانشگاه یدرخواست و گزارش های ارسال اطلاعات -

 :حد واسط شگاهیآزما ▪

و   اخذ  آزمايشگاه جهت  )نمونهاين  نمونه  ...    DBS  ادرار،   ارسال  و  تاييد   ، خون،  های  آزمايش  برای   )

غربالگری، مراقبت درمانی و ... به عنوان آزمايشگاه حد واسط برای استفاده از انتقال نمونه به جای ارجاع  

 مستقيم بيماران برای مديريت دسترسی به خدمت تعيين می شود.

  اعلام شده یبر اساس استانداردها شيجهت انجام آزما  لازمنمونه  رسالو ا هيته -

  یارسال ی نمونه ها   هيكلنتايج  یريگيپ -

 مركز بهداشت شهرستان   معاونت بهداشت/ به نمونه های ارسالی آزمايش نتايج اعلام  -

 غربالگری: دیتائ شگاهیآزما ▪

نمونه های تاييد مطابق با دستورالعمل اختصاصی آزمايشگاهی نمونه گيری در تمام  نگهداری   -

 برنامه متابوليك ارثی 

 مركز بهداشت شهرستان   معاونت بهداشت/به  ديي پاسخ آزمايش ها تأ یاعلام مکتوب و فور -

 ابلاغ شده  طشراي  حسب  بر بهداشت  وزارت ستاد و ها دانشگاه یارسال اطلاعات درخواست -
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 نکته: 

  تهاز کمی مجوز کسب به   در هر آزمایشگاه منوط های نگهداری شده  نمونه یپژوهش رو انجام هر گونه  

 .اخلاق در پژوهش است

  

 منتخب متابولیک ارثی: بیمارستان

اين بيمارستان يك بيمارستان تخصصی/ فوق تخصصی كودكان است كه می بايست توسط معاونت درمان  

شود. و با هماهنگی معاونت بهداشت جهت ارائه خدمات استاندارد بالينی به بيماران متابوليك ارثی تعيين  

بيماران در كشور بيمارستان  با توجه به توزيع    مات بالينی به بيماران در برنامهبا توجه به تمركز ارائه خد

ای   منطقه  به صورت  منتخب  بهداشت  های  ستاد وزارت  بيماران جمعيت تحت  توسط  به  و  تعيين شده 

 پوشش يك يا چند دانشگاه ارائه خدمات دارند. 

اعضای تيم بالينی متشکل از فوق تخصص غدد و متابوليك كودكان ) فوق تخصص اعصاب كودكان يا   

(، كارشناس  كان در شرايطی كه تامين نيروی فوق تخصص غدد امکان نداشته باشدن يا متخصص كودنوزادا

تغذيه، روانشناس بالينی، مددكار اجتماعی، كار درمان، گفتار درمان و مسئول درمانگاه است كه در درمانگاه 

متابوليك   متابوليك ارثی و با همکاری مسئول فنی آزمايشگاه و مسئول فنی داروخانه بيمارستان به بيماران

 دهند. ارثی ارائه خدمت می

 

  بیمارستان: مدیر ▪

 تامين و پشتيبانی الزامات ارائه خدمات بالينی )شامل نيروی انسانی( به بيماران متابوليك ارثی  -

 جلسات در شده نظارت بر اجرای مصوبات تعيين و بالينی فصلی تيم جلسات در شركت  -

  بيماران به خدمات عرضه اجرای تسهيل راستای در فعال و مستمر هماهنگیانجام  -

هماهنگی با پزشکان اورژانس و متخصصين كشيك بيمارستان برای پذيرش بيمار در زمان مراجعه   -

 در زمان های عدم حضور فوق تخصص منتخب  

 هماهنگی با معاونت بهداشت و درمان دانشگاه   -

بيماران به صورت فيزيکی و الکترونيك برای اعضای    تامين الزامات و امکانات بايگانی و ثبت پرونده -

 تيم بالينی

 متابولیک ارثی هایبیماری  منتخب تخصصفوق ▪

 رياست تيم بالينی و هدايت تيم در جهت اهداف برنامه   -

 مسئول تشخيص و تعيين تکليف نهايی نوزادان ارجاع شده از غربالگری  -
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 ابلاغ شده وزارت بهداشت  متون علمی، راهنماهای  درمان بيمار بر اساس -

  بالينی فصلی تيم جلسات در تعامل گروهی با ساير اعضای تيم بالينی و شركت  -

  كيمتابول  هاییماريب  مرجع   هایمارستانيشده با ب   یز يرفعال و برنامه  یارتباط و تعامل علم   یبرقرار -

 در كشور   یارث

 بيماران به صورت فيزيکی/ الکترونيك  ثبت پرونده -

 سکونت  ژنتيك محل مشاور  ( به پزشكبيمار درمانی وضعيت  تثبيت  از )بعد  بيمار خانواده  ارجاع -

تعامل با پزشك مشاور ژنتيك در خصوص نياز به مراقبت ژنتيك بر اساس   و مشاوره انجام جهت 

 علائم بالينی فرزند بيمار  

 تاييد فرم گزارش ماهانه موارد جديد و غيبت از درمان  -

 

درمانگاه ▪ پرستار،   هایبیماری مسئول  تواند  می  بیمارستان  مدیر  انتخاب  )به  ارثی  متابولیک 

 یكی از اعضای غیر پزشک تیم بالینی باشد( بهیار،کارشناس مدارک پزشكی یا 

پذيرش بيماران جديد و انجام هماهنگی با ساير اعضای تيم بالينی جهت شروع درمان ايشان در اسرع  -

 وقت  

 هتر است )ب  مارانيب  ایمراجعات دوره  ميجهت تنظخانواده بيماران و اعضای تيم بالينی  با    یهماهنگ -

  ك ي در    ماريبمورد نياز    یراپزشکيو پ  یكه مجموعه خدمات پزشک  رديصورت گ  یهماهنگ  یبه نحو

 (. نوبت مراجعه ارائه شود

 ی بيماران بايگانی و ثبت مناسب پرونده -

 متابوليك ارثی  هایبه بيماری مبتلا بيماران ممتد مراقبت  تکميل دفتر -

داشت در پايان هر به معاونت  به آن ماهانه و غيبت از درمان و ارسال اطلاعات  تکميل و ارسال فرم -

 ماه پس از تاييد پزشك فوق تخصص/ متخصص درمانگاه متابوليك ارثی 

 هماهنگی تشکيل جلسه فصلی تيم بالينی با حضور اعضای تيم بالينی و مدير بيمارستان -

 هماهنگی تشکيل جلسه خانواده بيماران با اعضای تيم بالينی هر شش ماه يکبار  -

 

  تغذیه کارشناس ▪

 هماهنگی با پزشك درمانگر در خصوص انجام رژيم درمانی بيماران  -

 بيماران   غذايی رژيم تنظيم -



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

 

157 

 

 

-دوره هایويزيت  فواصل در شده تنظيم غذايی رژيم برای اجرای خانواده با فعال تعامل و پيگيری -

  یا

  بيمار پرونده در تغذيه ارزيابی مخصوص هایفرم اطلاعات در صحيح و دقيق تکميل -

  بالينی فصلی تيم جلسات در تعامل گروهی با ساير اعضای تيم بالينی و شركت  -

 

 داروخانه: مسئول فنی  ▪

 بيماران در داروخانه بيمارستان  نياز مورد تامين داروی مخصوص هماهنگی -

تحويل شير خشك رژيمی ذخيره )دپو( برای بيماران جديد و ارجاع به موقع برای پيشگيری از منقضی   -

 شدن تاريخ انقضای شير   

 بالينی فصلی تيم جلسات در تعامل گروهی با ساير اعضای تيم بالينی و شركت  -

 مسئول فنی آزمایشگاه:   ▪

 مارستان انجام آزمايشات تکميلی، دوره ای و تشخيص در آزمايشگاه بي -

ايفای نقش و وظايف آزمايشگاه حد واسط در مواردی كه امکان انجام آزمايش در آزمايشگاه بيمارستان  -

 وجود ندارد 

 بالينی فصلی تيم جلسات در تعامل گروهی با ساير اعضای تيم بالينی و شركت  -

  بالینی روانشناس ▪

 ارائه خدمات روان شناسی مورد نياز به اعضای خانواده بيماران و بيماران   -

 بالينی فصلی تيم جلسات در تعامل گروهی با ساير اعضای تيم بالينی و شركت  -

 کار درمان و گفتار درمان بیمارستان: ▪

 ارائه خدمات توان بخشی مورد نياز به اعضای خانواده بيماران و بيماران   -

 بالينی فصلی تيم جلسات در ساير اعضای تيم بالينی و شركت تعامل گروهی با  -

   اجتماعی مددکار ▪

 ارائه خدمات مددكاری مورد نياز به اعضای خانواده بيماران و بيماران  -

 بالينی فصلی تيم جلسات در تعامل گروهی با ساير اعضای تيم بالينی و شركت  -
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 شاخص های اختصاصی برنامه

 

 فنیل کتونوری:غربالگری   -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 

نوع   نام شاخص 

 شاخص 

 میزان مورد انتظار  نحوه محاسبه 

بروز موارد بيماری فنيل  

 كتونوری 
Outco

me 

 

ساير  بيماران  PKU شناسايی  شده + تعداد  موارد مثبت بيمارستانی  شناسايی  شده

متولدين همان سال
  

× 10000 

مقايسه   ميانگين كشوری  با 

 شود 

  

 Output پوشش غربالگری 
تعداد  نوزادان غربالگری  شده

كل  نوزادان متولد شده براساس  ثبث احوال 
× 100 100% 

 Process درصد نمونه نامناسب

 

تعدادنمونه  های نا مناسب

كل   های نمونه شده اخذ 
× 100 

0% 

اين شاخص نامطلوب بوده  

 و بايد به صفر ميل نمايد

به   ها  شده  تاييد  درصد 

غربالگری   مثبت  موارد 

تست   )حساسيت 

 غربالگری( 

Output 

 

تعداد  موارد مثبت تاييد 

تعداد  موارد مثبت غربالگری 
× 100 

مقايسه   ميانگين كشوری  با 

 شود 

بيمارستانی   درصد مثبت 

 به مثبت تاييد
Output 

تعداد  موارد مثبت بيمارستانی 

تعداد  موارد تائيدمثبت
× 100 

مقايسه   ميانگين كشوری  با 

 شود 

 Process هنگامغربالگری به 
نوزادان غربالگری  شده در 3 تا 5 روزگی 

كل  نوزادان غربالگری  شده
× 100 100% 

اعلام   زمان هنگام  به 

مثبت   موارد  جواب 

آزمايشگاه   غربالگری در 

 تائيد غربالگری  

 

Process 

تعداد  موارد اعلام بهنگام   آزمايش تائيد

موارد مثبت غربالگری 
× 100 100% 

ارجاع    زمان هنگام  به 

بيمارستان به   موارد 

 منتخب( 
Process 

تعداد  موارد ارجاع  شده بهنگام  

 مثبت
1
كل  موارد 

× 100 100% 
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 ( PKUغربالگری بیماری های متابولیک ارثی )شامل    -ب

 نام شاخص 
نوع  

 شاخص 
 میانگین کشوری نحوه محاسبه 

بروز موارد  

 متابوليك ارثی 
Outcome 

تعداد موارد مثبت بيمارستانی شناسايی شده + ساير  

بيماران متابوليك شناسايی شده/ متولدين همان سال *  

10000 

مورد غربالگری به   1000در  1

 ازاء كل نوزادان غربالگری شدع 

 Output پوشش غربالگری 
تعداد نوزادان غربالگری شده/كل نوزادان متولد شده  

 100احوال *براساس ثبت 

بر اساس فاز گسترش برنامه در 

دانشگاه علوم پزشکی متفاوت  

 درصد(  50است )ميانگين:

غربالگری به  

 هنگام
Process 

نوزادان غربالگری  شده در 3 تا 5 روزگی 

كل  نوزادان غربالگری  شده
× 100 100% 

درصد نمونه 

 نامناسب
Process 

أخذ شده  های نامناسب/كل نمونه های تعداد موارد نمونه

*100 
0% 

  recallدرصد 

 برای نمونه مجدد
Process 

تعداد موارد فراخوان شده برای نمونه گيری مجدد/كل  

 100نوزادان غربالگری شده *

  1000در  15ميانگين كشوری)

 مورد غربالگری( 

 

 شاخص های مراقبت بیمارستانی:  -ج

نظر گرفتن   در  با  توانند  می  پزشکی  علوم  نظر يك شاخص و همچنين  دانشگاههای  مد  مطلوب  وضعيت 

 بررسی ميانگين كشوری آن وضعيت حوزه تحت پوشش خود را بررسی و با ساير دانشگاهها مقايسه نمايند. 

مثبت   موارد  ميزان 

غربالگری در هزار مورد  

 غربالگری شده 

 

Out put 
تعداد  موارد مثبت غربالگری 

كل  موارد غربالگری 
× 1000 

مقايسه   ميانگين كشوری  با 

 شود 

تاييد  ميزان   مثبت  موارد 

هر   مورد   10000در 

 غربالگری شده 
Out put 

تعداد  موارد مثبت تاييد

كل  موارد غربالگری 
× 10000 

مقايسه   ميانگين كشوری  با 

 شود 

مثبت   موارد  ميزان 

هزار  ده  در  بيمارستانی 

 مورد غربالگری شده 

 

Out put 

 
تعداد موارد مثبت  بيمارستانی كه  بيماری  ايشان توسط  پزشك منتخب  تاييد شده است 

كل موارد غربالگری 
×

10000    

مقايسه   ميانگين كشوری  با 

 شود 
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 نام شاخص 
نوع  

 شاخص 
 نحوه محاسبه شاخص

میزان مورد 

 انتظار 

درصد کنترل 

بیماری در بیماران  

به تفكیک گروه  

 *سنی

Output 
گروه سنی كه ميانگين متابوليت شاخص در آن ها در محدوده تعداد بيماران 

 100انتظار است/ تعدادكل بيماران آن گروه سنی *
100 

درصد غیبت از 

به تفكیک درمان

 گروه سنی 
Process 

تعداد كل ويزيت تعيين  / در هر گروه سنی  تعداد موارد غيبت از درمان در سال

 100* منتخب در هر گروه سنی شده توسط متخصص
 صفر

پوشش غربالگری  

ASQ 
Process 

سال / تعداد بيماران  5در كودكان مبتلا تا  ASQتعداد موارد انجام غربالگری 

 100سال *  5زير 
100 

درصد کودکان  

مبتلا به بیماری  

 5متابولیک ارثی تا 

سال با تكامل  

 طبیعی

Outcom

e 

سال با تکامل طبيعی با  5درصد كودكان مبتلا به بيماری متابوليك ارثی تا 

 100سال مبتلا * 5و تاييد بيلی/ تعداد بيماران زير  ASQغربالگری 
100 

 سال  12سال و بالای  12تا  6سال،  6تا  3سال،  3*گروه سنی زير 

 

ها  کیژنت  مراقبت  یها  شاخص  -د تفک  یارث  یها  یماريب  ريسا   كيزنتمراقبت    ی)مشابه شاخص   ك يبه 

 شود(  یو محاسبه م فيتعر یارث كيمتابول یها یماريب
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 از بیماری های متابولیک ارثی   و مراقبت پیشگیری برنامه اختصاصی یها فرم
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 در نوزاد   MSMSبیماری های متابولیک ارثی به روش  گروهی  فرم اعلام عدم تمایل برای غربالگری  
 

بايست در صورت عدم تمايل همراه نوزاد به انجام غربالگری گروهی بيماری های متابوليك  اين فرم می
 ارثی تکميل و در  مركز نمونه گيری بايگانی شود. 

 باسمه تعالی 

 نوزاد:همراه گرامی 

  برای نوزادان (  PKU) كتونوری  ل يفن و د يرويي ت كاری كم  پيش از اين تنها امکان غربالگری بيماری های 
تعداد  امکان غربالگری   مانند بسياری از كشورهای پيشرفته در دنيا  فراهم بود. در سال های اخير  كشور

بر روی همين نمونه   شوندشناخته میها كه تحت عنوان بيماری های متابوليك ارثی   ماریيببيشتری از  
گروهی از   یارث كي متابول ماريهای يبدر كشور فراهم شده است.    ای كه از نوزاد شما تهيه شده است،

 عقب  باعث نشود  شروع  ی كه درمان نوزاد در اين بيماری ها به موقع  در صورت  بيماری ها هستند كه 

لی با تشخيص و درمان به  در كودک می شوند ومتعددی   و مشکلات یحركت اختلالات ،یذهن یماندگ
 پيشگيری كرد.  ها ميتوان از عوارض آنهاموقع اين بيماری

 
کد ملی مادر نوزاد  .... /...... ............... با کد ملی ................. همراه نوزاد ..............اینجانب ...........

فوق    ......................... مراتب  از  اطلاع  و    فقطضمن  کتونوری  فنیل  غربالگری  انجام  به  تمایل 
  .هیپوتیروییدی برای نوزاد دارم

 
 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. 

 
  انگشت همراه اثر تاریخ،  امضاء و
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 ( همراهفرم رسيد انجام غربالگری نوزادان برای بيماری های متابوليك ارثی )تحويل شده به 

شود كه جهت دريافت پاسخ نمونه گيری نوزاد  پس از هر بار نمونه گيری به والدين نوزاد تحويل داده شده و تاكيد می اين فرم 

 خود، آن را به همراه داشته باشند. 

 

 خدمات بهداشتی درمانی........ دانشگاه علوم پزشكی و  

 …ت شهرستان............مرکز بهداش

 نوزادان  ی رسید آزمایش غربالگر

    ..................... نام و نام خانوادگی نوزاد: 

                كد ملی نوزاد/ مادر نوزاد: ...........

            ............................: نمونهشماره 

          تاريخ انجام نمونه گيری:   .........................        

 نمونه مجدد: ........................................مراجعه برای تاريخ 

 بيماری مورد غربالگری :  

o  هيپوتيروييدی 

o  فنيل كتونوری(PKU ) 

o  غربالگری گروهی بيماری های متابوليك ارثی(  شاملPKU ) 

 

 نام و نام خانوادگی كارشناس نمونه گير: ....................... 

 ی: .......................... مهر مركز نمونه گيرنام و 
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 توجه داشته باشید:

لازم است برگه  و نماییدمراجعه   پس از دو هفته از تاریخ انجام نمونه گیری جهت دریافت جواب غربالگری نوزاد ✓

 .نگهداری نماییدنوزاد سالگی  6تا پایان   جواب آزمایش را

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 فرمایید.  

درج شده در فرم برای انجام نمونه  در تاریخ با در دست داشتن این فرم مونه مجدد دارد نیاز به ن  چنانچه نوزاد شما  ✓

 محل سكونت نوزاد مراجعه نمایید. جامع سلامتکز یا نزدیک ترین مرکز مجدد به این مر
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 DBSفرم مشترک برنامه های غربالگری نوزادان با نمونه   -1فرم شماره 
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 DBS: فرم مشترک برنامه های غربالگری نوزادان با نمونه 1راهنمای تکميل فرم شماره 

 شود:نسخه، تکميل می 3اين فرم برای كليه نوزادانی كه مورد غربالگری قرار می گيرند در 

نسخه اول )سفيد(: همراه كاغذ فيلتر به آزمايشگاه غربالگری معاونت بهداشت جهت انجام آزمايشات  

 ارسال شود.  و ...  CH  ،PKU غربالگری 

 ارسال شود.   MSMSنسخه دوم )صورتی(: همراه كاغذ فيلتر به آزمايشگاه غربالگری 

 مستندات غربالگری نگهداری شود.نسخه سوم )زرد(: در مركز غربالگری به مدت سه سال به عنوان 

داده شود. در زمان ارائه جواب آزمايش فرم رسيد  توجه : لازم است فرم رسيد انجام غربالگری به والدين 

 يايگانی شود. 1تحويل گرفته شده و همراه نسخه زرد فرم شماره 

انضمام جواب    را در نسخه مربوطه تکميل نموده و بهغربالگری موظف است جواب آزمايشات آزمايشگاه 

MSMS   مركز نمونه گيری ارسال نمايد. يا نشانی الکترونيك جواب آزمايش به 

 گيری  محل تکميل فرم: پايگاه سلامت/ خانه بهداشت محل نمونه

 گير مسئول تکميل فرم: كارشناس/ بهورز نمونه

ها به طور كامل تکميل شود و در صورت عدم وجود موردی برای ثبت، اين فرم لازم است تمام قسمت در  

 شود.گير به موضوع میخط تيره گذاشته شود. خالی بودن هر رديف به منزله عدم توجه نمونه

عاونت بهداشت شماره كاغذ فيلتر:  با توجه به شماره چاپ شده در بالای كاغذ فيلتر يا كد تعيين شده توسط م

 دانشگاه نوشته شود.  

ی بايست از كد كاغذ فيلتر نمونه ی مجدد تهيه شد؛ می شـود كه اگر به هر دليلی، از نوزاد نمونه يادآوری می 

 1345گيری اول ؛  شود. )مثال: اگر كد گاتری نوزادی در نمونهقبلی آن نوزاد استفاده شده و به آن مميز اضافه  

گيری مجدد مراجعه نموده، بعد از ثبت كد  ت سابقه بستری در بيمارستان برای نمونهاست و اكنون، به عل

 باشد( می 2/1345گيرد و كد گاتری جديد نوزاد: می 2گيری قبلی، مميز گاتری نمونه 

 گيری مجدد پس از مميز به شرح زير است:كدهای نمونه

 تری ( /كدگا0گيری به علت موارد مرجوعی و نامناسب: صفر )نمونه

: نتيجه آزمايش  10و كد    9تا    5بين    TSH: جواب  2گيری مجدد به علت مشکوک بودن در بيماری )كدنمونه

 /كدگاتری( 1متابوليك نوبت اول در محدوده بينابينی است(: يك )

 /كدگاتری( 2گيری مجدد )نوزاد نارس، بستری در بيمارستان و ...( : دو )  گيری مجدد با ساير علل نمونهنمونه

 /كدگاتری( 3گيری بار سوم: سه )نمونه

 /كدگاتری( 4گيری بار چهارم: چهار) نمونه

اطلاعات دموگرافيك خواسته شده به صورت كامل و خوانا و بر اساس تعاريف مندرج و اظهار نظر والدين  

 وشته شود(.، ثبت شود. )در صورتی كه نام نوزاد معين نباشد، كلمه نوزاد همراه با نام خانوادگی پدر نوزاد ن
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 ساله(  35نکته : سن مادر به سال از طريق كسر سال انجام غربالگری از سال تولد مادر نوشته شود: )مثال: 

 زده شود. ×گيری، علامت نوبت نمونه گيری: بر اساس دفعات مراجعه نوزاد جهت نمونه

 )به عدد( نوشته شود.  تاريخ نمونه گيری : بر اساس نوبت نمونه گيری نوزاد به صورت سال، ماه و روز

زمان نمونه گيری بر حسب سن نوزاد : سن نوزاد بر حسب روز از تفاضل روز و ماه تولد و روز و ماه نمونه  

 72گيری از پاشنه پا به دست آمده و نوشته شود. نکته: سن نوزاد در زمان غربالگری )در نوبت اول( نبايد از 

 ساعت كمتر باشد. 

گيری  ؟ در صورتی كه نوزاد حداقل يك مورد از موارد علت نمونه ه گيری مجدد داردنوزاد نياز به نمون   آيا

زده   ×(، در قسمت بلی علامت  گيرینمونه  1  طبق دستورالعمل بر اساس فرم شمارهمجدد را داشته باشد )

 شود.خير علامت × زده   شده و در صورت عدم نياز

گيری مجدد های ذكر شده در قسمت پايين فرم )* علت نمونهآيتمگيری مجدد: براساس  بيماری نيازمند نمونه

هايی كه نياز به  . در خصوص بيماری× زده شودبه تفکيك هر بيماری( نيازمند نمونه گيری مجدد علامت  

 گيری مجدد ندارند، علامت خط تيره گذاشته شود. نمونه

والدين پرسيده شده در صورت وجود   در رديف علت نمونه گيری مجدد: لازم است تمام علل، تك تك از

و در صورت عدم وجود علت؛ خط تيره گذاشته شود. در صورتی كه نوزاد دارای چند مورد    ×علت؛ علامت  

 می خورند. ×بود، همه موارد علامت 

زده شد: سن جنينی نوزاد متولد شده به هفته ذكر شود )مثال:   ×نکته : چنانچه در قسمت نوزاد نارس علامت  

 فته(ه  33

 زده شود.   ×نوع ازدواج والدين :در اين محل علامت 

 غيرخويشاوندی: والدين هيچگونه نسبت فاميلی با هم  ندارند.

فاميلی    :1كد نسبت  پسردايیوالدين  پسرعمه،  دخترعمه،  پسرخاله،  دخترخاله،  پسرعمو،  عمو،  و    دختر 

 دارند. دختردايی، 

دختر عمو، پسرعمو، دخترخاله، پسرخاله،  با  نوه خاله، نوه دايی، نوه عمو و نوه عمه    ازدواج  شامل:  2كد  

 . باشدمی دختردايیو  دخترعمه، پسرعمه، پسردايی 

 باشد. با يکديگر مینوه خاله، نوه دايی، نوه عمو و نوه عمه  ازدواج شامل :3كد

 شوند. محسوب می  6و    5نتيجه ها و نبيره های خاله، دايی، عمو و عمه به ترتيب فاميل درجه    خويشاوند دور:

 آدرس پستی محل سکونت والدين نوزاد به دقت نوشته شود.  

نکته: در صورتی كه محل سکونت فعلی مادر و نوزاد منزل والدين نيست و مادر برای زايمان به اين محل 

 رود، بايد هر دو آدرس نوشته شوند. نزل خود میآمده است و بعد از آن به م

 شماره تلفن با ذكر كد محل( گرفته شده و با دقت نوشته شود.  2شماره تلفن تماس والدين نوزاد: )حداقل 
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 گير: به طور خوانا، در قسمت پايين فرم، نوشته شود  نام و نام خانوادگی نمونه

 ماه و روز، به طور خوانا نوشته شود  تاريخ ارسال نمونه به آزمايشگاه: با ذكر سال،

گيری حتما ثبت  گيری و امضای نمونه گير: شامل نام دانشگاه، نام شهرستان و نام مركز نمونه مهر مركز نمونه

 گير فرم شماره يك را امضا نمايد.شود و در خاتمه نمونه

يا آزمايشگاه غربالگری متابوليك    های رنگی در اين فرم بايد توسط آزمايشگاه غربالگری استان وتوجه : قسمت

 گيری مجدد(  تکميل شود و به مركز بهداشت شهرستان ارسال شود. )در موارد نيازمند نمونه

 گيری توسط آزمايشگاه غربالگری استان ثبت شودنتيجه آزمايشات انجام گرفته: با ذكر عدد و واحد اندازه

ش / نشانی الکترونيك نتايج آزمايش را  به پيوست  موظف است نتيجه آزماي  MSMSآزمايشگاه غربالگری  .

 فرم صورتی ارسال نمايد.  

تاريخ اعلام نتيجه آزمايش: به روز و ماه و سال توسط آزمايشگاه ثبت شده و در انتها مهر آزمايشگاه زده شده  

گيرد، قرار میو توسط مسوول فنی امضا شود. )با توجه به اينکه اين برگه به عنوان پاسخ در اختيار والدين  

 باشد( شامل تمام استانداردهای تعيين شده در خصوص برگه پاسخ آزمايشات می
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 شگاه ي آزما پذيرشنمونه /  انتقالول ئبه مس فيلتركاغذ   ینمونه ها ليفرم تحو

 پايگاه سلامت/ خانه بهداشت ...... 

 شبکه بهداشت و درمان ....... 

 

 

امضای مسئول  

پذیرش  

آزمایشگاه/  

و ساعت  تاریخ 

 تحویل

امضای مسئول  

 انتقال نمونه 

امضای 

کارشناس 

نمونه گیر/  

تاریخ و 

 ساعت تحویل 

شماره کاغذ  

 فیلتر 

کد   /نام و نام خانوادگی نوزاد

 ملی نوزاد

ف
ردی
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 فرم تحویل نمونه: راهنمای

اين فرم در دو نسخه برای مركز نمونه گير و فرد مسئول انتقال نمونه شامل مامور پست به هنگام انتقال نمونه  

 شود.تکميل می

 بايگانی و نگهداری فرم در مركز و تحويل آن در زمان تغيير افراد به نفر بعد الزامی است. 

باشد: دريافت رسيد از آزمايشگاه در قالب نسخه  در مواردی كه مسوول حمل نمونه، راننده/مسوول حمل نمونه می

دوم اجباری است. راننده /مسوول حمل نمونه، رسيد نسخه دوم را پس از تکميل توسط مسوول آزمايشگاه به  

 واحد نمونه گيری تحويل می دهد 

مود و در توان فرم را در يك نسخه تکميل نباشد: میدر مواردی كه مسوول حمل نمونه، مامور اداره پست می

 صورت امکان؛ رسيد ارسال محموله به آزمايشگاه را از شركت پست دريافت و به نسخه اول فرم، ضميمه نمود. 

 گيری نمونه نموده و به مدت سه سال در واحد  مهيضم هيرا به نسخه اول  یافتي در دوم موظف است نسخه رگي نمونه

 . دينما  ینگهدار
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  CHو    یارث كيمتابولبيماری های   ینوزادان برا  یغربالگر یريگيثبت و پ دفتر

 سال ................................    مرکز خدمات جامع سلامت شهری / روستایی ............................ ....................... پایگاه سلامت/ خانه بهداشت / بیمارستان 

 قسمت اول:
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 نتيجه آزمايش غربالگری  تلفنی زمان اعلام 

در موارد مثبت   آزمايشگاه(نوبت اول )توسط 

 غربالگری يا نياز به نمونه مجدد

 بر حسب سن نوزاد به روز 

 نتيجه آزمايش غربالگری نوبت اول
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  CHو    یارث كيمتابولبيماری های   ینوزادان برا  یغربالگر یريگيثبت و پ دفتر

 قسمت دوم:

گاه 
يش
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ه آ
م ب
دو
ه 
مون

ل ن
سا
 ار
خ 
اري
ت

 

 اطلاعات نوبت دوم مراجعه

اطلاعات نوبت سوم و چهارم 

 CHغربالگری 

انجام نتيجه 

 آزمايش

HPLC  برای

موارد مثبت  

 PKUغربالگری 

زمان نمونه گيری مجدد از پاشنه  

 پا 

 بر حسب سن نوزاد به روز 

زمان دريافت نتيجه موارد مثبت آزمايش نمونه مجدد  بر 

 حسب سن نوزاد به روز 
 نتيجه آزمايش نمونه مجدد 

CH PKU MSMS CH PKU MSMS CH  متابوليك ارثی 
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 CHو  یارث  كيمتابولبيماری های  یغربالگر یريگيثبت و پ دفتر

 قسمت سوم:

 اطلاعات تشخيص نهايی  
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 یرینمونه گ ازمندینتایج مثبت غربالگری و ن یریگیو پ یدفتر ثبت غربالگر  ل یتكم راهنمای 

كليه پيگيری های لازم تا گيری شده و  ی نوزادان نمونه گيری جهت ثبت اطلاعات كليهفرم در مراكز نمونهاين  

 شود.تکميل میتوسط كارشناس نمونه گير تشخيص نهايی 

 گيری )مركز جامع سلامت/ خانه بهداشت/ پايگاه سلامت/ بيمارستان/ ....(محل تکميل فرم: مركز نمونه 

 گير نمونهكارشناس مسئول تکميل فرم: 

در اولين روز سال شمسی شروع شده و تا آخرين روز همان سال در آخرين روز اسفند ماه   1رديف: از شماره  

 گيرد. رديف می

 اعلام تشخيص نهايی: تاريخ گزارش تشخيص نهايی در اين رديف نوشته شود. 

 شود.  ماه نوشته می روز و زمان غربالگری: به صورت

غربالگری در ثبت نتايج  تواند در اين فرم آورده شود. به اين منظور بايست  اطلاعات هر نوزاد تنها يك بار می

 خصوص يك نوزاد به طور كامل پايان يابد. 

نوزاد   اگر )حتی باشدمی شده،  انجام آن در غربالگری كه مركزی عهده به غربالگری مورد هر ثبت   نکته يك:

 نهايی تشخيص  تا نوزاد آزمايشات نتايج  پيگيری  شامل موضوع نباشد( اين مركز آن پوشش تحت  منطقه ساكن

 های مربوطه  مراقبت در صورت تاييد بيماری   سکونت، محل دهنده پوشش مركز به  مورد گزارش از است. بعد

 .بود خواهدبيمار  محل سکونت  هدهندپوشش  مركز عهده به

 نياز به نمونه مجدد بر اساس كد های زير وارد شود: علت برای 

  سابقه   يا  و  بيمارستان  در  بستری  -4      نارس  نوزاد-TSH=5-9/9         3  جواب-2     مفقود  /نامناسب   نمونه-1

  4000 از بيش وزن با نوزاد -7          گرم 2500 از كمتر وزن با نوزاد - 6    خون دريافت يا تعويض -5     آن

      اعلام نياز به بررسی مجدد    -10     خاص  داروی  مصرف  سابقه  -9          قلويی  چند  يا  دوقلويی-8      گرم

تعويض يا    /دياليز  انجامسابقه    -12               معالج  پزشك  نظر  و  بالينی  علائم  وجود  دليل  به  گيری  نمونه  -11

 هفته در زمان تولد  33كمتر از سن نوزاد  -NPO/ TPN   14تغذيه ناكافی/  -13  انتقال خون

 شود.گيری: تاريخ اولين نمونه گرفته شده از نوزاد بر اساس فرم شماره يك به روز و ماه ثبت میتاريخ نمونه

در قسمت ملاحظات نکات نياز به اشاره درج شود مثلا  چنانچه محل سکونت اصلی نوزاد معاونت بهداشت 

 نوزاد برای پيگيری ها شامل فوت، عدم همکاری والدين و .... ديگری است يا علت عدم مراجعه 
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 فرم گزارش آمار غربالگری و تشخیص نهایی بیماری های متابولیک ارثی  

........................                 .................            به/ از شبکه بهداشت .................................... به/ از معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشکی  بيمارستان /از پايگاه سلامت/ خانه بهداشت 

 ماه/ سال گزارش ............  

 قسمت اول:
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 فرم گزارش آمار غربالگری و تشخیص نهایی بیماری های متابولیک ارثی  

 قسمت دوم:

 تعداد موارد به تفکيك زمان ارجاع به بيمارستان منتخب
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 اعلام شده در بازه گزارش تعداد موارد تشخيص نهايی در بيمارستان

 )چنانچه غربالگری در ماه/ سال قبل انجام شده است در توضيحات سال و ماه غربالگری درج شود( 
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 فرم گزارش آمار غربالگری بیماری های متابولیک ارثی  

  به ستاد شبکه بهداشت شهرستان ارسال شود.اين فرم در قالب حداكثر تا دهم ماه بعد توسط كارشناس نمونه گير می بايست مركز نمونه گيری  ماهانه آماری گزارش

 پيش از اين ماه بوده است در قسمت توضيحات فرم تاريخ اولين نمونه درج شود. در تشخيص نهايی مواردی كه زمان اولين نمونه گيری در ماه های 

 شود. مراكز غربالگری توسط ستاد شهرستان برای معاونت بهداشت ارسال   گزارش فصلیيان هر فصل در پا

 درج شود.  توضيحات فرمدر قسمت بوده است گزارش فصل  پيش از ه زمان اولين نمونه گيری در ك  موارد تشخيص نهايیتعداد 

 . رای ستاد وزارت بهداشت ارسال شودگزارش ساليانه غربالگری در پايان هر سال توسط معاونت بهداشت ب 

 تعداد موارد تشخيص نهايی كه زمان اولين نمونه گيری در پيش از  فصل گزارش بوده است در قسمت توضيحات فرم درج شود.  
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 بيماران متابوليك ارثی در بيمارستان های منتخب بيماری های متابوليك ارثی دفتر/ فرم مراقبت ممتد 

 قسمت اول:

:  بيمارستان منتخب : ...........................نام  دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی : ............................... فرم  تکميل  سال 

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

 نام و نام خانوادگی تکميل كننده فرم : .......................................... 

ردی

 ف

شماره  

پرونده 

 بيمارستان

تاريخ تشکيل  

اولين پرونده 

مراقبت  

در  بيمارستانی

 اين بيمارستان 

نام شهرستان  

محل سکونت  

 بيمار/ دانشگاه 

 نام بيمار

 نام

  یخانوادگ 

 مار يب

 سال
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  ماه
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 د

 یكدمل

 نام و نام

خانوادگ 

  / مادر ی

 كد ملی

شناسايی بيمار از  

 طريق غربالگری 
 نام و نوع بيماری 

 نوع  نام خير  بلی 
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 دفتر / فرم مراقبت ممتد بيماران متابوليك ارثی در بيمارستان های منتخب بيماری های متابوليك ارثی 

 قسمت دوم:

 سال تکميل فرم : ................................  ........................... بيمارستان منتخب :  دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی : ....................... 
 نام و نام خانوادگی تکميل كننده فرم : .......................................... 

 اسفند  بهمن  دی  آذر آبان  مهر  شهريور مرداد  تير  خرداد  ارديبهشت  فروردين
قطع مراقبت در  
 بيمارستان به دليل 
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 راهنمای تکميل فرم/ دفتر مراقبت ممتد بيماران متابوليك ارثی

)فرمول نويسی شده برای محاسبه  به صورت فايل اكسل    در سامانه های الکترونيك بيمارستان يا  دفتر/ فرم ين  ا

تعداد ويزيت مشخص شده ، تعداد غيبت، ميانگين متابوليت، مهاجرت و فوت برای هر بيمار( در اختيار مسئول 

  درمانگاه متابوليك ارثی   مسئولتوسط    در روزهای درمانگاهبايست  اطلاعات آن می شود و  ميدرمانگاه قرار داده  

 .تکميل شودبيماران متابوليك ارثی ثبت و پيگيری وضعيت مراقبت  جهت 

شروع می شود و اطلاعات قسمت اول فرم برای همه بيماران تحت مراقبت    1ر هر سال از شماره  شماره رديف د

 تکميل شود.به ترتيب شماره پرونده بيمارستان 

به صورت موقت    بر اساس نظر متخصص/ فوق تخصص درمانگاه،  می بايست در هر ويزيت تاريخ ويزيت بعد

روز پس    15ثبت شده و چنانچه بيمار در اين تاريخ يا حداكثر تا  مربوطه  در زير ستون ماه    )با رنگ مشخص زرد( 

  )با رنگ مشخص سبز ( ثبت شود.از آن مراجعه كرد تاريخ ويزيت 

مشخص شده  تخصص برای نوبت ويزيت  فوق  وسط متخصص/شده تروز پس از تاريخ تعيين 15چنانچه بيمار تا  

توسط مسئول درمانگاه و با مهر متخصص/ تاريخ ويزيت در دفتر با رنگ قرمز مشخص شده و  مراجعه نکند،  

شود تا انه بيمارستان درج و به معاونت بهداشت اعلام میدر گزارش ماه  ( غيبت از درمان)عنوان  به فوق تخصص  

 تاريخ گزارش غيبت از درمان در ستون مربوطه درج شود.  .علت غيبت پيگيری گردد

بيماران   برای  آلانين  فنيل  مثل  بيماری  شاخص  متابوليت  ميزان  ويزيت  هر  شود.   PKUدر   درج 

در فرم مربوطه  غيبت از درمان  فرم مذكور شامل  گزارش صفر    ارسالغيبت از درمان    مورددر صورت عدم وجود   

 الزامی است.به معاونت بهداشت 

در پايان هر سال اين فرم به عنوان گزارش مراقبت بيمارستانی برای معاونت بهداشت و از طريق معاونت بهداشت 

 برای ستاد وزارت بهداشت ارسال شود.
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 سالگی 5ا فرم ارزيابی تکامل بيماران متابوليك ارثی ت

 ............  به / از ستاد شهرستان/شبكه بهداشتی .............................................از پایگاه سلامت/خانه بهداشت مرکز خدمات جامع سلامت 

 ............ سال تكمیل فرم: ماه/به/ از معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی ....................  به ستاد وزارت بهداشت     

و نام   نام

 خانوادگی
 كد ملی 

تاريخ 

 تولد 

سن 

كودک  

  به ماه

در 

زمان 

 گزارش 

شناسايی شده 

 از غربالگری 

 )بلی/ خير(

نام 

بيمارستان 

 منتخب

آزمون بيلی  نتيجه )مثبت/ منفی/ انجام نشده(  ASQنتيجه 

در صورت مثبت 

 ASQبودن 

)مثبت/ منفی( با 

ذكر نوبت )چند  

 ماهگی( 

علت عدم انجام  

ASQ/ بيلی 

2  

 ماهگی

6  

 ماهگی

9  

 ماهگی

12  

 ماهگی

18  

 ماهگی

24  

 ماهگی

36  

 ماهگی

48  

 ماهگی
 ماهگی 60

                 

                 

                 

                 

                 

 

تکميل سال  5تا بيماری های متابوليك ارثی برای كودكان مبتلا به  بيمار سکونت   محل بهداشت توسط پايگاه سلامت يا خانه می بايست در پايان هر ماه اين فرم 

شهرستان در پايان هر فصل جمع بندی فرم های ماهيانه  )همه نوبت ها برای هر كودک( را برای معاونت بهداشت و گردد. ستاد  تان ارسال میبرای ستاد شهرس و

 را برای ستاد وزارت بهداشت ارسال نمايد. )همه نوبت ها برای هر كودک(  معاونت بهداشت جمع بندی ساليانه
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 ی در بيمارستان منتخب ارث كيمتابول  یماريمبتلا به ب ماريب هيتغذ ت يزيثبت اطلاعات وجدول 
 

 اطلاعات دموگرافیک و مراجعه 

  نام خانوادگی   نام
  جنسيت  نام پدر 

  كد ملی  تاريخ تولد 
  تاريخ مراجعه فعلی: سال   تاريخ اولين مراجعه: سال
  تاريخ مراجعه فعلی: ماه   تاريخ اولين مراجعه: ماه 
 تاريخ مراجعه فعلی: روز  تاريخ اولين مراجعه: روز

 

 تماس و ارجاع اطلاعات 

  تلفن همراه   تلفن ثابت  
  شهرستان محل سکونت  استان محل سکونت

  بيمار دانشگاه علوم پزشکی محل سکونت   آدرس پستی 
  نام پزشك ارجاع دهنده   بيمارستان منتخب پوشش دهنده بيمار

  وضعیت بیماریاطلاعات 

  نوع بيماری )فقط برای اختلالات فنيل آلانين(  نام بيماری 
  نتيجه آزمايش غربالگری   تاريخ آزمايش غربالگری  

  نتيجه آزمايش تاييد تشخيص  تاريخ آزمايش تاييد تشخيص  
  توضيحات )در صورت نياز(   وضعيت معلوليت ذهنی 

 اطلاعات سایر بیماری های همراه

  تيروئيد  ديابت
  تشنج   هايپرتريگليسريدميا 

 توضيحات )در صورت نياز( 
 اطلاعات وراثت بیماری در خانواده

  نسبت خويشاوندی والدين  سابقه خانوادگی ابتلا
  تولد بيماررتبه   تعداد فرزندان خانواده

 اطلاعات سابقه و وضعیت فعلی تن سنجی 

  (Kgوزن زمان تولد )  ( CMقد زمان تولد )
     ( CMدور سر زمان تولد )

  (Kgوزن فعلی )  ( CMقد فعلی )
  نمايه توده بدن فعلی   ( CMدور سر فعلی )

 اطلاعات مصرف دارو و شیرخشک فعلی

  مصرفیدوز داروی   نوع داروی مصرفی 
  ميزان فعلی مصرف شيرخشك )گرم در روز(  نوع شيرخشك مصرفی فعلی
 نتايج آزمايش كنترل درمان

  نام آزمايش كنترل درمان  تاريخ آزمايش كنترل درمان
    1مقدار متابوليت مورد بررسی     1نام متابوليت مورد بررسی 
  2بررسی مقدار متابوليت مورد   2نام متابوليت مورد بررسی 
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  3مقدار متابوليت مورد بررسی   3نام متابوليت مورد بررسی 
    4مقدار متابوليت مورد بررسی     4نام متابوليت مورد بررسی 
   5مقدار متابوليت مورد بررسی    5نام متابوليت مورد بررسی 
   6مقدار متابوليت مورد بررسی    6نام متابوليت مورد بررسی 

 اطلاعات شرایط خاص 

   توضيحات    سن بارداری به هفته )در صورت باردار بودن بيمار(

       دستورات تغذیه ای 

       الف( شیر

  مقدار شير رژيمی )گرم در روز(   نوع شير رژيمی 
  مقدار شير معمولی )گرم در روز(  نوع شير معمولی

  ( CCمادر در هر وعده )مقدار شير   تعداد وعده مجاز شير مادر
 ب( رژیم غذایی 

  ميزان پرونتئين )گرم در روز(  ميزان فنيل غذای رژيمی )گرم در روز(
   شرح رژيم غذايی

 ( مكمل ها ج

   6مکمل   1مکمل 
     7مکمل   2مکمل 
   8مکمل   3مکمل 
   9مکمل      4مکمل 
   10مکمل    5مکمل 

   شرح مصرف مکمل
 توصیه ها و پیگیری  

 تاريخ مراجعه بعدی
 

   توصيه ها و توضيحات 

 ی در بيمارستان منتخب ارث كيمتابول یماريمبتلا به ب ماريب هي تغذ ت يزيثبت اطلاعات وراهنمای تکميل فرم 
  ی ارث  كي متابول  یماريمبتلا به ب   ماريب  هي تغذ  ت يزيمنظور ثبت اطلاعات هر و  به  در قالب فايل اكسل   اين فرم

   .شده است  ی منتخب طراح   مارستانيدر ب
 تکميل كننده فرم: كارشناس تغذيه تيم بالينی بيماری های متابوليك ارثی بيمارستان منتخب 

 فواصل زمانی تکميل فرم: سالانه 
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 مبانی و کلیات
 مقدمه

يکی از روش های شناسايی موارد نيازمند خدمات ژنتيك    (Cascade Screeningغربالگری آبشاری ) 
بيماری های  ابتلا به  است كه با شناسايی افراد در معرض    ژنتيك سلامت عمومیسلامت در برنامه كشوری  

غربالگری با شناسايی يك فرد پذيرد.  اين  ارثی از طريق رسم شجره نامه در فرآيند مشاوره ژنتيك صورت می
گاهی     Probandشود )( ناميده می شود آغاز می Probandكه سر نخ )  به بيماری ارثی در يك خانواده   مبتلا

به اولين فرد مراجعه كننده به مشاوره ژنتيك در يك شجره نامه نيز اطلاق می شود هرچند فرد بيمار نباشد(. 
های مشاوره ژنتيك، به صورت خانواده و خويشاوندان بر اساس يافته   تلاابدر ادامه رديابی افراد در معرض  

ن، منوط به تمایل و رضایت فرد  ونداهرگونه ردیابی افراد در خویشا  است  لازميابد.  مرحله ای  ادامه می 
 مشاوره گیرنده و رعایت اصل محرمانگی مشاوره گیرنده باشد.  

 
 اهداف

 هدف کلی 
 ارثی نادر لاعلاج و صعب العلاج كودكان  یهای مارياز بروز ب یريشگيپ -

ارثی - های  بيماری  بروز  خطر  زودرس  )بزرگسالان  انوادگی  خ/كاهش  كرونر  عروق  های  بيماری 
 ( خانوادگی كولون و برست /و سرطان های ارثی( FPCAD)خانوادگی 
 اهداف اختصاصی 

العلاج و لاعلاج دوران   - ارثی صعب  بيماری های  به  مبتلا  بيماران  به خانواده  ارائه مشاوره ژنتيك 
 نظام سلامت )تخصصی و فوق تخصصی( 2كودكی شناسايی شده در سطح 

بيماری های ارثی/ خويشاوندی بزرگسالان )بيماری عروق    ابتلا ارائه مشاوره ژنتيك به افراد در معرض   -
 كرونر زودرس خانوادگی و سرطان های ارثی/ خويشاوندی( مراجعه كننده به پزشك مشاور ژنتيك 

 ارائه مشاوره ژنتيك به ناقلين قطعی يا احتمالی شجره نامه بيمار سر نخ  -

 ز موارد نيازمند مراقبت ژنتيك مراقبت ژنتيك ا -

 شرح اجرا
پزشکان درمانگر بيماران ارثی صعب العلاج شاغل در مراكز درمانی دولتی و خصوصی شامل درمانگاه، مطب،  

به بيماری های ارثی صعب العلاج    ارائه خدمات بالينی متمركزجامع    /منتخب درمانی  به ويژه مراكز   بيمارستان 
تشريح كرده و در    بيمار / بيمار  موظف هستند لزوم انجام مشاوره ژنتيك را برای خانوادهيا لاعلاج ارثی،  

برای دريافت خدمت مشاوره ژنتيك   را  ايشان  ژنتيك  انجام مشاوره  برای  تمايل خانواده  پايگاه صورت  به 
همچنين در بيمارستان های منتخب مطابق با دستورالعمل   ايند.ارجاع نمسلامت/ خانه بهداشت محل سکونت  

اختصاصی نام بيماران جديد نيز طی فرم گزارش ماهيانه بيمارستان/ مركز بالينی منتخب به معاونت بهداشت  
و ستاد شهرستان جهت سازماندهی ارجاع خانواده بيمار برای دريافت خدمت مشاوره ژنتيك و ساير مراقبت  

 سال شود. های لازم ار
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بيمار برای دريافت   بيمار  /خانواده  بهداشت  پايگاه سلامت/ خانه  از طريق پزشك  بايست  معرفی شده می 
 خدمت مشاوره ژنتيك به پزشك مشاور ژنتيك واحد ازدواج، فرزند آوری و باروری سالم ارجاع داده شوند. 

پزشك مشاور ژنتيك شامل افراد در    در طی فرآيند مشاوره ژنتيك به خانواده های فوق و  ساير مراجعين به
ارثی(    ابتلامعرض   ارثی بزرگسالان )بيماری عروق كرونر زودرس خانوادگی و سرطان های  بيماری های 

ا احتمالی  چنانچه خانواده/فرد مايل به همکاری در فراخوان افرادی در شجره نامه مربوطه كه ناقل قطعی ي
فرم دعوت نامه )فراخوان( مراجعه به مشاوره ژنتيك از طريق ايشان برای افراد  بيماری شناخته شده اند باشند،  

ارسال می افراد فراخوان شده می  شود.  نيازمند خدمت مشاوره ژنتيك  ارثی كودكان  بيماری های  در مورد 
 باشند. ازدواج كرده  سال  18ن كمتر از سال و بيشتر داشته باشد يا در صورت داشتن س 18بايست سن 

در صورت نياز به انجام آزمايش تشخيص ژنتيك برای هر فرد ناقل احتمالی در شجره نامه، آزمايش مذكور 
 می بايست با رعايت نکات زير تجويز می شود: 

 جهش ژنتيکی ) موتاسيون(  مسبب بيماری در خانواده شناسايی شده باشد.  -
فرد مرتبط )مادر فرد    /و بالاتر فرد مبتلا است، ناقل يا مبتلا بودن پدر  3ند درجه  چنانچه فرد خويشاو  -

 . در تشخيص ژنتيك اثبات شده باشد( در شجره نامه نسل قبل
 شاخص های برنامه

 نحوه محاسبه  عنوان شاخص  راهبرد

مشاوره  
 ژنتيك 

درصد موارد مراجعه به مشاوره 
ژنتيك از محل فراخوان مشاوره 
ژنتيك به كل مراجعين مشاوره 

 ژنتيك 

تعداد موارد مراجعه به مشاوره ژنتيك از محل فراخوان مشاوره 
 100ژنتيك به كل مراجعين مشاوره ژنتيك*

مراقبت 
 ژنتيك 

مراقبت  نيازمند  موارد  درصد 
مراجعين مشاوره  از كل  ژنتيك 
 ژنتيك از محل ارزيابی ژنتيکی

تعداد كل افراد ارجاع شده به مشاوره ژنتيك از محل فراخوان 
مشاوره ژنتيك كه بر اساس نتيجه مشاوره ژنتيك جهت مراقبت 
ارجاع شده جهت  افراد  كل  تعداد  به  اند  شده  ارجاع  ژنتيك 

   100مشاوره ژنتيك از محل فراخوان مشاوره ژنتيك بيماری *  
 
 

 در غربالگری آبشاری مورد استفادهفرم های 

 فرم گزارش ماهيانه بيمارستان/ مركز بالينی منتخب  -
فرم فراخوان مشاوره ژنتيك  -
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 1سطح در بسته های خدمت  دستورالعمل اختصاصی ارزیابی ژنتیکی 

 
5140بازنگری   

 

 

 

 

 

 

 

 



 1405 -اجرایی برنامه کشوری ژنتیک سلامت  عمومی دستورالعمل

188 

 

 مبانی و کلیات

 مقدمه

موارد نيازمند خدمات  است كه    يکی از انواع شناسايی هااين روش شناسايی در برنامه ژنتيك سلامت عمومی،  

از بستر ارائه خدمات سلامت است كه از طريق بسته های ارائه خدمات گروه های سنی در  را  سلامت ژنتيك  

 ارائه می شود، پيدا می كند. ظام سلامت يك ن سطح 

با توجه به تعدد و پراكندگی بيماری های نادر ژنتيکی ارثی امکان طراحی و اجرای برنامه های غربالگری  

ندارد اين درحالی است كه اين گروه از بيماری ها بخش قابل  اختصاصی برای تك تك اين بيماری ها وجود  

توجهی از بيماری های ژنتيك ارثی را تشکيل می دهند. از سوی ديگر دو مولفه تکرار و رخداد زودرس 

از آن ها به صورت  استفاده  با  بيماری ها هستند كه می توان  ارثی بودن  بالاتر  ، دو نشانه احتمال  بيماری 

دون تمركز بر يك بيماری ويژه، احتمال وجود بيماری های ارثی در خانواده ها را مورد  غيراختصاصی و ب

 بررسی قرار داد.

همچنين با توجه به اهميت سابقه خانوادگی ابتلا به بيماری های ارثی/خانوادگی بزرگسالان )بيماری های  

( خانوادگی  زودرس  كرونر  كولون  FPCADعروق  ارثی/خانوادگی  های  و سرطان  تعيين  (  در  برست(  و 

ابتلا افراد خانواده به اين بيماری ها، بررسی وجود اين سابقه در افراد به ظاهر سالم خانواده و ارائه    احتمال

درمانی پيشگيرانه به  -خدمت مشاوره ژنتيك به خانواده، منجر به تعيين افراد نيازمند دريافت خدمات مراقبتی

 ش احتمال بروز بيماری يا تاخير در ابتلا به آن موثر باشد. هنگام شده و اين مسير می تواند در كاه 

 اهداف

 هدف کلی 

 ارثی نادر لاعلاج و صعب العلاج كودكان  یهای مارياز بروز ب یريشگيپ -

ارثی - های  بيماری  بروز  خطر  زودرس  )بزرگسالان    خانوادگی  /كاهش  كرونر  عروق  های  بيماری 

 ( خانوادگی كولون و برست /و سرطان های ارثی( FPCAD)خانوادگی

 اهداف اختصاصی 

شناسايی افراد دارای سابقه بيماری های ارثی فاقد غربالگری اختصاصی از محل بسته های خدمت   -

 سطح يك و ارجاع موارد نيازمند به پزشك مشاور ژنتيك 
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زودرس   - كرونر  عروق  های  بيماری  به  ابتلا  خانوادگی  سابقه  دارای  افراد  خانوادگی شناسايی 

(FPCADو سرطان )  و   1های ارثی/خانوادگی كولون و برست از محل بسته های خدمات سطح

 ارجاع موارد نيازمند به پزشك مشاور ژنتيك 

 مراقبت ژنتيك از موارد نيازمند مراقبت ژنتيك  -

 

 روش اجرا

های ارثی صعب  شناسايی افراد در معرض خطر بيماری   1در بسته خدمات سطح  هدف از ارزيابی ژنتيکی  

در  پرسش  طريق  از  بزرگسالی  دوران  ارثی/خويشاوندی  های  بيماری  يا  كودكی  دوران  و لاعلاج   العلاج 

های خدمت پزشك در های ارزيابی ژنتيکی در بسته خصوص وجود اين بيماری ها در خانواده است. پرسش 

وج مورد ارزيابی نياز به مشاوره  گروه های سنی وارد شده است در صورتی كه بر اساس ارزيابی پزشك فرد/ ز

ژنتيك داشته باشد می بايست به پزشك مشاور ژنتيك واحد ازدواج، فرزند آوری و باروری سالم ارجاع داده  

  .شود
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 ویژه پزشک    –1سلامت سطح  های ژنتیک در بسته خدمات سلامتجدول ارزیابی

 
صورتی لازم است که فرد،  برای مورد ارزیابی شده تا کنون به مشاوره ژنتیک مراجعه نكرده باشد.* ارجاع به مشاوره ژنتیک در  

 اقدام طبقه بندی  نتیجه ارزیابی ارزیابی

( بیماری شناخته شده ارثی  3آیا در فرد یا خویشاوندان ) تا درجه 

 وجود دارد؟ 

خویشاوندان  بیماری شناخته شده ارثی در فرد یا 

 وجود دارد. 

نیاز به مشاوره 

 ژنتیک  

ارجاع به پزشک مشاور 
 ژنتیک * 

( وجود 3آیا یک بیماری تكرار شونده در خویشاوندان )تا درجه 

داشته 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  عملكردی  اختلال( 3آیا در فرد یا خویشاوندان وی )تا درجه 

 شرایط 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  آیا  احتمال  بیماری ایسكمیک قلبی ارثی/ خانو

 ارثی/ خانوادگی وجود دارد؟ 

عامل خطر بیماری ایسكمیک قلب یا سرطان ارثی/  

 خانوادگی وجود دارد.

نیاز به مشاوره 

 ژنتیک  

ارجاع به پزشک مشاور 
 ژنتیک * 

 آیا احتمال اختلال باروری  نیاز به بررسی ژنتیک وجود دارد؟  
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 

بيماری های ارثی بيماری های متعدد و متنوعی می باشند كه به دليل وجود يك اختلال ژنتيکی در افراد از نسلی به 

نسل بعد منتقل می شوند. در اكثر موارد والدين بيماران افرادی سالم از نظر ابتلا به آن بيماری بوده و فقط انتقال 

ابتلای فرزندان به بيماری های ارثی بر اساس الگوی توارث بيماری  دهنده اين اختلال به فرزند خود هستند. احتمال  

)اتوزومال مغلوب يا غالب، وابسته به كروموزوم های جنسی و ... ( در هر بيماری متفاوت بوده و محاسبه اين احتمال 

ان دارای احتمال نيازمند مشاوره ژنتيك است. »مشاوره ژنتيك« فرايندی است كه از طريق آن، خانواده ها و خويشاوند

ابتلا به بيماری ارثی در خود يا نسل بعد، از پيامدهای احتمالی بيماری، احتمال ابتلا يا انتقال آن به ساير خويشاوندان  

 های پيشگيری و درمان بيماری آگاه می شوند.  و راه

)پدر، مادر، خواهر، 1درجه    )خويشاوندی(   منظور از خويشاوندان در اين ارزيابی افرادی هستند كه با هم نسبت نسبی

)فرزندان   3)پدر بزرگ، مادر بزرگ، عمه، عمو، خاله، دايی، خواهرزاده يا برادرزاده( يا درجه    2برادر، فرزند( درجه  

 عمه، عمو، خاله، دايی( دارند. 

يعنی علاوه   اينکه فرد محور باشد خانواده محور است بيش از    می بايست به اين نکته توجه داشت كه ارزيابی ژنتيك  

گيرد. اين موضوع بدين معناست كه چنانچه پاسخ هر يك از بر فرد وجود بيماری در خويشاوندان را هم در نظر می

موارد مورد ارزيابی مثبت باشد حتی زمانی كه بيماری عنوان شده مربوط به فرد مورد ارزيابی هم نباشد ارجاع به 

 ژنتيك سلامت لازم است.  پزشك مشاور ژنتيك برای بررسی نياز به خدمات

 در صورت وجود شرايط زير، نياز به مشاوره ژنتيك وجود دارد: 

  وجود دارد  3يا  2، 1نوع بيماری ارثی شناخته شده در خويشاوندان درجه 1حداقل . 

 اختلال اختلال   3يا    2،  1در خويشاوندان درجه  :  بيماری در خويشاوندان  /تکرار  نوع  با يك  نفر    /حداقل دو 

 .  وجود دارد( از زمان كودكی)بيماری مشابه 

 (:در صورت مثبت بودن حداقل يکی از موارد) اختلال باروری 

 علل غير ارثی  و ردماه يا سابقه نازايی   1، مرده زايی، فوت نوزاد زير  (سقط يا بيشتر  2)سابقه سقط مکرر : خانم -

 علل غير ارثی  و ردسابقه طولانی ناباروری : آقا -

 اختلالات باروری  منجر به ارثیبيماری شناخته شده وجود  -

 بودن بيماری های    خانوادگی  /در شرايط زير احتمال ارثی  دارد.  وجود  خويشاوندی  /احتمال بيماری قلبی ارثی

 : ايسکميك قلبی مطرح است 

 سالگی 70در زير 1سابقه مرگ ناگهانی در خويشاوندان درجه  -

   :كه با يکی از شرايط زير: (PCAD)سابقه بيماری عروق كرونر زودرس  -

 سال در زنان  55 سالگی در مردان و زير 45ابتلا به بيماری عروق كرونر در زير سن  -

پدر و )در مردان  :  فرد با اين شرايط سنی  1وجود يك مورد سابقه بيماری عروق كرونر در خويشاوندان درجه   -

 سالگی 65زير سن ( خواهر و مادر)سال و در خانم ها  55زير سن ( برادر
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 :حداقل يکی از موارد زير اثبات می گردد بيماری عروق كرونر از طريق  •

o  تنگی داشته باشد %50در آنژيوگرافی عروق كرونر بيش از. 

o  سابقهCABG) coronary Artery Bypass Graft  )وجود داشته باشد . 

o   سابقه(Angioplasty PCI) Percutaneous Coronary Intervention وجود داشته باشد . 

 

 دارد:  وجود خانوادگی /احتمال سرطان های ارثی 

  سرطان مطرح است.  خانوادگی بودن  /احتمال ارثیدر شرايط زير 

o   غير )ابتلا به به دو يا چند نوع سرطان همزمان در يك فرد  (  2تا درجه  )سابقه فردی يا خويشاوندی

 ( متاستاتيك

o  يك مرد مبتلا به سرطان پستان  ( 2تا درجه )سابقه فردی يا خويشاوندی 

o  ( همزمان يا غير همزمان)سرطان پستان دو طرفه ( 2تا درجه )سابقه فردی يا خويشاوندی 

o   با ديگر بدخيمی (  نسبی و شامل فرد مورد ارزيابیو دارای رابطه    2تا درجه  )خويشاوند    2وجود حداقل

 HBOC  (Hereditary Breast & Ovarian Cancer Syndrome )های مرتبط با سندروم 

o   سرطان پستانTriple negative  (  در ارزيابی پاتولوژيك و ژنتيك، سه ماركرER  (گيرنده استروژن )  ،

PR (گيرنده پروژسترون )  وHer2  منفی است ). 

o   ژنيك نظير اخته شده پاتوژنيك/ احتمالا پاتوآن ها جهش شن(   2تا درجه  )افرادی كه در خويشاوندان  

 . وجود دارد و ...  BRCA2  ،TP53  ،PTENيا  /و BRCA1ژن های 

o يا خ سابقه درجه)    انوادگیفردی  مرتبط   سرطان(  2 تا  های  ارگان  يا  اپيتليال )پستان  شامل سرطان 

 سالگی 60در سن زير  ( سرطان اوليه پريتوئن  /فالوپلوله  /تخمدان

o سال  60 زير سن در پانکراس سرطان خانوادگی يا فردی سابقه 

o سال  60 زير سن در پروستات سرطان خانوادگی يا فردی سابقه 

o  سال  50ابتلا به سرطان روده بزرگ در زير   انوادگیخفردی يا سابقه 

o  سالگی 40سابقه فردی يا خانوادگی پوليپ آدنوماتوز زير سن 

o  سابقه فردی پوليپ هامارتاموز  

 

 در خويشاوندان فردی با اختلال عملکردی با يکی از شرايط زير وجود داشته باشد  : 

 ، ( ازدواج فرزندان يا نوه های عمو، عمه، خاله يا دايی با يکديگر)والدين بيمار نسبت خويشاوندی نزديك   -

 . داشته باشند

 . نيز وجود دارد بدو تولد يك ناهنجاری بيمار در فرد -
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در مادر (  سال بدون جلوگيری  2<)، مرده زايی يا نازايی طولانی مدت  ( سقط يا بيشتر  2)سابقه سقط مکرر   -

 وجود دارد. فرد بيمار

 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 ▪

 ( چشمبا اختلال محل قرار گيری يا ظاهر گوش و يا )چهره ای غير معمول : صورت -

 شکاف لب، شکاف كام، يا اختلال در رويش يا مينای دندان ها : دهان -

  3يا بيشتر از  -3دور سر كم تر از  Z-scoreكرانيوسينوستوز، آنسفالوسل، : جمجمه -

 :درتنه ▪

 اسپاينا بيفيدا : ستون فقرات -

 امفالوسل، گاستروچزی : جدار شکم -

 ابهام تناسلی: ژنيتاليا -

 :در اندام ها ▪

 سين داكتيلی، اكتروداكتيلی و پلی داكتيلی در اندام فوقانی يا تحتانی  -

- Z-score  3يا بيشتر از  -3قد كم تر از  

 :در پوست  ▪

 پوسته ريزی منتشر، تاول منتشر، اريتم منتشر، تغيير پيگمانتاسيون منتشر   -

 :در ارگان های داخلی ▪

كليه  )، آنومالی كليه  ( يرشپرونگ، آترزی هاآنوس بسته، ه )آنومالی مادرزادی قلبی، انسدادهای گوارشی   -

 ( پلی كيستيك يا مولتی كيستيك

 اختلالات عملكردی  -ب 

 (:در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد)اختلال رشد  ▪

 كوتاهی يا بلندی شديد قد، لاغری يا چاقی شديد، بزرگی يا كوچکی شديد سر  : سالگی 15زير  -

بيماری شناخته شده ای دارد كه باعث كوتاهی يا بلندی شديد قد، لاغری يا چاقی شديد، بزرگی يا كوچکی  -

 شده است.شديد سر 

 :اختلال تكامل  ▪

 . انجام می شود ASQل فرم  از طریق تكمی وه سنی کودکاندر بسته خدمات گربررسی تكامل کودکان 

 سال:  4بالای  در كودک                
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 .شود يا قادر نيست به آن پاسخ دهدمتوجه صحبت ديگران نمی :  در صورت شنوا بودن -

انجام  - قادر نيست كارهای شخصی خود را مانند غذا خوردن، توالت رفتن يا لباس پوشيدن را 

 .دهد

 .نمی تواند به طور مناسب و فعال با همسالان خود ارتباط برقرار كند  -

 .توانايی يادگيری در حد همسالان خود ندارد -

 .بيماری شناخته شده ای دارد كه باعث ناتوانی ذهنی شده است  -

 (:در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد)اختلال بینایی   ▪

 . دارد( كه با عينك اصلاح نمی شود)شرونده نابينايی يا كاهش بينايی پي: ماهگی 3از   -

 .بيماری شناخته شده ای دارد كه باعث نابينايی يا كاهش بينايی پيشرونده شده است  -

 ( در صورت مثبت بودن حداقل يکی از موارد)اختلال شنوايی   -

 .در برابر صداهای محيط عکس العمل نشان نمی دهد: ماهگی 2از   -

 .دارد كه باعث ناشنوايی شده است بيماری شناخته شده ارثی  -

 (: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 جايش بلند شده و از پله ها بالا رود: ماهگی 24بعد از  -

ر استراحت يا شروع فعاليت در اندامها يا سابقه تشنج مکرر سابقه لرزش يا حركات غيرارادی د:  تمام سنين -

 .دارد( بار 1<)

 .بيماری شناخته شده ارثی دارد كه باعث ضعف يا اختلالات حركتی يا تشنج مکرر شده است  -

 :(در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد)اختلال انعقادی  ▪

 .خونمردگی متعدد و مکرر در زير پوست داردسابقه خونريزی طول كشيده يا كبود شدگی و  -

 ( مثل هموفيلی)وجود دارد  اختلال انعقادی ارثی  -

 :(در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد)اختلال ایمنی  ▪

در بيمارستان (  هفته 1بيش از  )بار بدليل بيماری تب دار طول كشيده    2سابقه بستری حداقل  :  سال  2زير    -

 . داشته است 

 . اخته شده ارثی دارد كه باعث نقص ايمنی يا عفونت مکرر شده است بيماری شن   -

 (:در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد)اختلال قلبی عروقی بدو تولد   ▪

حملات كبود يا سياه شدن منتشر در لب، ناخن و زبان، يا تعريق زياد در حين شير خوردن به   :سال  2زير   -

 همراه خستگی زودرس داشته است. 

 :(در صورت مثبت بودن حداقل یكی از موارد)اختلال کبدی  ▪

 . داشته است ( بيش از يك ماه)سابقه زردی طولانی مدت : سال 2زير  -

 .باعث اختلالات گوارشی يا كبدی يا زردی شده است بيماری شناخته شده ارثی دارد كه  -
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 شاخص های برنامه

 نحوه محاسبه  عنوان شاخص راهبرد 

 شناسايی 
گروه   در  ژنتيکی  ارزيابی  پوشش 

 هدف 

  100تعداد كل افراد مورد ارزيابی شده به افراد تحت پوشش خدمات *  

 شناسايی 

ارزيابی ژنتيکی   بيماری های پوشش 

خانوادگی   زودرس  كرونر  عروق 

(FPCAD  ) 

بيماری های عروق كرونر  تعداد كل افراد ارزيابی شده در خصوص سابقه  

به كل افراد تحت پوشش خدمات سلامت سطح يك زودرس خانوادگی 

  100در منطقه * 

ارزيابی ژنتيکی   سرطان های پوشش 

 ارثی/خانوادگی كولون و برست

سابقه   خصوص  در  شده  ارزيابی  افراد  كل  های تعداد  سرطان 

برست   و  كولون  خدمات ارثی/خانوادگی  پوشش  تحت  افراد  كل  به 

  100سلامت سطح يك در منطقه * 

 100تعداد موارد نيازمند مشاوره ژنتيك به كل افراد مورد ارزيابی ژنتيك*  درصد موارد نيازمند مشاوره ژنتيك

مشاوره  

 ژنتيك

مشاوره   به  مراجعه  موارد  درصد 

ارزيابی ژنتيك گروه   از محل  ژنتيك 

مشاوره   مراجعين  كل  به  سنی  های 

 ژنتيك 

ژنتيك   ارزيابی  محل  از  ژنتيك  مشاوره  به  مراجعه  موارد  بسته تعداد 

 100به كل مراجعين مشاوره ژنتيك* 1خدمات سطح 

مراقبت  

 ژنتيك

درصد موارد نيازمند مراقبت ژنتيك از 

مراجعين مشاوره ژنتيك از محل كل  

 ارزيابی ژنتيکی 

تعداد كل افراد ارجاع شده به مشاوره ژنتيك از محل ارزيابی ژنتيکی كه  

بر اساس نتيجه مشاوره ژنتيك جهت مراقبت ژنتيك ارجاع شده اند به  

تعداد كل افراد ارجاع شده جهت مشاوره ژنتيك از محل ارزيابی ژنتيکی 

   100 به تفکيك گروه بيماری *
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