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 های ژنتیک در ایران اپیدمیولوژی بیماری
 های ارثی کودکانها و بیماریالف( ناهنجاری

( 1IMRمیزان مرگ و میر شیرخواران ) شوند باعث کاهشهایی که با واکسن پیشگیری میهای عفونی و بیماریکنترل بیماری امروزه

چنانچه این شاخص به کمتر دهد. های ژنتیك را در مرگ و معلولیت شیرخواران افزایش میشده است. چنین شرایطی سهم بیماری

 شیر خواران به این علت خواهد بود.موارد مرگ  %30در هزار برسد،  10از 

 3( 2LMICبه عنوان کشور با سطح درآمد متوسط ) ها و بیماری ارثی در ایراندر حال حاضر شیوع بدو تولد )بروز( سالیانه ناهنجاری

قابل ، دهندادامه میسال به بارداری  35این ارقام در شرایطی نظیر کشور ما که زنان در سنین بالای تولدهای زنده است. درصد  5تا 

شود. بر این ( ارزیابی می3HICها در جوامع با سطح درآمد بالا )این رقم حداقل دو برابر بروز این بیماریبه صورتی که  است توجه

 شوند.مورد بیمار سالیانه در کشور متولد می 70 000تا  50 000اساس 

 

 EMR ،2013سایر کشورهای منطقه  وهای ارثی کودکان در ایران ها و بیماریناهنجاری: برآورد شیوع بدو تولد )بروز( 1نمودار شماره 

 

. این موارد در فرزندان زوجینی که ارتباط فامیلی شودبرآورد میدر هزار تولد زنده  10های تك ژنی نیز در مجموع بیماریمیزان بروز 

 . بیشتر است نزدیك دارند

ورت و بنابراین بر ضر نیز در افزایش بروز موارد ژنتیك )و نقص زمان تولد( در ایران دخالت دارند علاوه بر اختصاصات فوق عوامل ذیل

 ریزی شده با مشکل تاکید دارد:سازماندهی و مقابله برنامه

مارییبعد خانوار در ایران )و کشورهای خاورمیانه( از کشورهای غربی بیشتر است و موارد بیشتر تولد، موارد بیشتری از بروز ب 

این موضوع به ویژه با توجه به اینکه توسعه جمعیت سالم ضرورت ساختاری جمعیت ایران  دنبال خواهد داشت.ه های ژنتیك را ب

 است و بنابراین این سیاست در حال اجراست از اهمیت ویژه برخوردار است.

                                                           

 

1 Infant Mortality Rate 

2  low and middle income countries 

3  High income countries 
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قال یافته است، بدین ترتیب احتمال باروری در به سنین بالاتر انت  سن ازدواج در ایران مطابق با افزایش میزان صنعتی شدن، 

سال افزایش یافته است، این علاوه بر آنست که به هر حال در ایران حتی زمانی که ازدواج با الگوهای غیر صنعتی  35سنین بالای 

وری در شهر و روستا در فرزندآ در ایران به عبارت دیگر ؛یابددهد، فرزنددار شدن در این سنین ادامه می( رخ مییی)الگوی روستا

همچنین سن  .دهدهای ژنتیك را تحت تاثیر قرار میبیماری و الگویدر ساختار باروری جمعیت وجود دارد سال  35سنین بالای 

  دهد و به نفع افزایش جهش خواهد بود.های ژنتیك را تغییر میبالای پدران الگوی بروز بیماری

ی هابروز برخی بیماریدر ایران و تاثیر آن از طریق روند انتخاب طبیعی بر  های گذشتهاندمیك بودن بیماری مالاریا طی سال 

طی  ها را بوجود آورده و در نتیجه، فرصت افزایش این بیماریG6PD4 ارثی خونی مثل تالاسمی و عوامل خطری مثل کمبود آنزیم

ای ژنتیکی هترین بیماریها شده و آنها را به شایعاین بیماری ها سال موجب وفور ژن گشته است. بدین ترتیب این پدیده باعث بروزده

 کشور تبدیل کرده است.

 

  ها در کشورهای ارثی کودکان و پیامد آن: برآورد میزان گروهی ناهنجاری ها و  بیماری1جدول شماره 

 10،000میزان بروز در  گروه ناهنجاری/ بیماری

 تولد زنده

درصد مرگ 

 زودهنگام

ابتلا درصد 

 به ناتوانی

میزان مرگ در 

 تولد زنده 10،000

میزان ناتوانی در 

 تولد زنده 10،000

 4.9 2.1 70 30 7.0 های ارثی دارای الگوی توارث غالببیماری

 G6PD 1.7 90 10 1.5 0.2نقص آنزیم 

 0.0 1.0 0 100 1.0 تالاسمی ماژور

 0.1 0.1 50 50 0.3 گلبول قرمز داسی شکل

ارثی دارای الگوی توارث  هایبیماری

 مغلوب

1.7 90 10 1.5 0.2 

 1.1 10.0 10 90 11.1 های ژنتیک مرتبط با ازدواج فامیلیبیماری

 Rh 2.8 90 10 2.5 0.3بیماری 

 0.1 1.1 5 95 1.2 بیماری های ژنتیکی ناشناخته

 0.0 0.5 0 100 1.8 سندرم داون

 0.0 0.5 0 100 0.5 های اتوزومالسایر بیماری

 1.8 0 0 100 1.8 های مرتبط با کروموزوم جنسیبیماری

 3.8 34 10 90 37.8 های بدو تولدناهنجاری

 12.5 57.4 17.9 82.1 69.9 کل موارد در کشور

 

 

                                                           

 

4 Glucose-6-Phosphate Dehydrogenase (G6PD) Deficiency 
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 های ارثی در کودکانها و  بیماریپیامد  ناهنجاری

ی هاترین معلولیتگردند و در طول زندگی کوتاه، بیمار شدیدترین و همه جانبههای ژنتیك موجب مرگ زودرس میغالب بیماری

 کند. جسمی ذهنی را تحمل می

  (UK)  ها در کشورهای اروپاییو بیماری های ارثی بدو تولد و درصد پیامدهای آن ها: فراوانی انواع ناهنجاری2جدول شماره 

شیوع بدو تولد  گروه ناهنجاری / بیماری

 10،000در 

های خدمات نیازمندی

 درمانی

 پیامدها )%(

 درمان موفق ناتوانی مرگ زودهنگام 

 30.0 ناهنجاری ها ی ماژور بدو تولد
 جراحی در زمان نوزادی 

 حمایت اجتماعی 
22 24 54 

 34 64 2 حمایت اجتماعی  3.2 بیماری های کروموزومی

 7.0 ها ی تک ژنی بیماری
 درمان پزشکی 

 حمایت اجتماعی 
11 31 58 

 29 28 43  40.2 کل

 

و منجر به  بوده عمدتاً وخیمهای پیشگیرانه، برای مداخله ریزیدر صورت عدم برنامه های ارثی کودکانها و بیماریناهنجاریمد اپی

 به طور کلی: .شودمیمعلولیت و مرگ زود هنگام 

 ها منجر به معلولیت در صد این بیماری 80های پزشکی لازم را نداشته باشند بیش از امکانات مالی و زیرساختهایی که در کشور

های اصلی و تعیین شوند. این روند تاثیر مخربی بر شاخصکشنده در زمان طفولیت و یا معلولیت شدید در تمام طول عمر می

 .داشتخواهد  U5MR5و  IMR کننده سلامت شامل

  ترده مطالبه گسها به دلیل ماهیت پیچیده و ایجاد عوارض بلند مدت، منجر به افزایش مستمر مراجعات بیمارستانی و بیماریاین

 د.نخدمات درمانی می شو و مستمر

 در (پایدار)ها، موجب عدم رضایتمندی این بیماری غالب تسکینی، نگهدارنده و موقتی درمان در صرفاً ماهیت از سوی دیگر 

  گردد.دهنده میگیرنده و خدمتاستیصال خدمت و تیم پزشکی و نهایتاً بیمار

وثر غیر م ییشگیری را صرف درمانریزی شده موثر توام با برنامهدر حال حاضر نظام سلامت صدها برابرِ هزینه درمان  به همین دلیل

غم هزینه بسیار، تاثیر مورد انتظار را ندارد. به همین دلیل در رنماید. این رویه علیها میهای ناشی از این بیماریمعلولیت علامتیو 

برد از بین میرا سلامت  بخش قابل توجه سرانه ارثی ژنتیکیهای های درمان بیماری، هزینهبرنامه متناسب وجود نداردکشورهایی که 

 .ها نیز نداردو سهمی در بهبود شاخص

                                                           

 

5 Under-five Mortality Rate 
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های ژنتیك، ارزان و سریع شده و به همین دلیل امکان درمان ها با روشاین بیماری این درحالی است که امروزه ابزارهای شناسایی

های ژنتیکی که در زمان در تمامی بیماری زودهنگام و قبل از ایجاد معلولیت در برخی و امکان پیشگیری از بروز بیماری، تقریباً

 یابند فراهم شده است.کودکی بروز می

 

 EMR و سایر کشورهای منطقه سال اولیه زندگی در ایران 5های ارثی بدو تولد در ها و بیماریپیامد ناهنجاری: برآورد 2نمودار شماره 

 

 های ارثی فامیلی بزرگسالانب( بیماری

های های ژنتیکی غالباً متمرکز بر درک بیماریهای انتهایی منتهی به قرن اخیر توجه دانشمندان و پزشکان در خصوص بیماریدر سال

در  های کروموزومی بوده است.نادر تك ژنی مانند هانتینگتون، دیستروفی عضلانی دوشن، سیستیك فایبروزیس و نیز ناهنجاری

ای هشایع نیز شده است. بیماری چند عاملیهای غیرواگیرهای اخیر مطالعات ژنومیك و ژنتیك اجتماعی متوجه بررسی بیماریسال

 ها درگیر است. ای با آنمعضلاتی هستند که نظام سلامت به نحو گستردهغیرواگیر در مجموع از جمله 

ردد. گتر میهای غیرواگیر که تا دو دهۀ پیش چندان روشن نبود، اینك هر روز روشنهای ژنتیك در کنترل بیماریکنندهنقش تعیین

های شایع ایران، نظیر سرطان پستان و و سرطانهای عروق کرونر های غیر واگیر شایع نظیر بیماریامروز در بسیاری از بیماری

ش تواند در برنامه کنترل و پیشگیری نقهای روانی شایع نظیر افسردگی، ژنتیك میهای گوارشی به ویژه روده بزرگ و بیماریسرطان

راحی و و قابل ط یاتیهای غیرواگیر ساز و کاری عملخدمات پیشگیرانه ژنتیك در خصوص بیماریموثر داشته باشد. به عبارت دیگر 

 اثربخش دارد.-های هدف ویژه به نحوی هزینهها در سطح جمعیت و گروههای پیشگیری و کنترل بیماریاجرا در قالب برنامه

 دهد:ها را افزایش میها از سه طریق اثربخشی مداخلات مربوط به این بیماریبکارگیری دانش ژنتیك در مدیریت بیماری

زا: با توجه به تمرکز بسیاری از افراد مبتلا در خانواده و معرض خطر قبل از ایجاد تغییرات بیماریشناسایی افراد در  .1

خویشاوندان فرد مبتلا، مداخلات ژنتیك می تواند با کمترین هزینه، بیشترین افراد در معرض خطر در جامعه را شناسایی، 

 ه ها موجب شود.در این خانوادارتقاء سطح پیشگیری از ثانویه به اولیه را 
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تر برای افراد در معرض خطر خانواده انجام افزایش اثربخشی مداخلات اصلاح سبك زندگی: شروع مداخلات در سنین پایین .2

به دلیل آموزش پذیری بیشتر در سنین پایین، ایجاد تغییر رفتار در کودکان نسبت به بزرگسالان و در نتیجه  شود ومی

 تر است.تملاصلاح سبك زندگی در ایشان مح

به دلیل تشخیص موارد در معرض خطر در خانواده، رعایت سبك زندگی جمعی و  افزایش انگیزش افراد برای مشارکت: .3

درک صحیح از خطر فامیلی ابتلا به بیماری، میزان  گردد.خانوادگی صورت می گیرد و پذیرش افراد بهتر و مستمر می

ویژه فرزندان در معرض خطر ایشان بهبود ه بپیشگیری را در خصوص خود افراد و تمایل و کیفیت مشارکت افراد در 

 6.بخشدمی

واگیر و سپس شناسایی افراد در معرض خطر در خانواده و از بین بیماری های چند عاملی غیرشناسایی موارد تك ژنی  .4

 خویشان و مداخله پیشگیرانه

مل درمان دارویی و جراحی پیشگیرانه نیز بوجود آمده شاداخله پیشگیرانه مستقیم های غیرواگیر شایع، به طور روزافزون مدر بیماری

ایجاد می LDLهای معدود مرتبط با ها هایپرکلسترولمی فامیلی است. این بیماری به علت جهش در ژن. یکی از این بیماریاست

 50های قلبی در سن زیر ای برای ابتلا به بیمارییافتهشود. در مقایسه با جمعیت عمومی، افراد ناقل این ژن در خطر بسیار افزایش

داخله درمانی پیشگیرانه در حال ( و مCascade Screeningخانواده و خویشان ) در شناسایی موارد در معرض خطر 5 سال قرار دارند.

است که  اند. این در حالیمحرومبا وجود این هم اکنون اکثر افراد در معرض خطر از دریافت چنین خدماتی  7شود. حاضر انجام می

های قلبی و عروقی و مرگ ناشی از آن خصوصاٌ در سنین با توجه به قدرت رابطه علیّ هایپرکلسترولمی فامیلی برای ابتلا به بیماری

گیرانه پیشمداخلات  پایین و متناسب با میزان شیوع هایپرکلسترولمی فامیلی در هر جامعه، محرومیت از تشخیص زودهنگام و اعمال

و  های قلبیهای زودهنگام و البته قابل پیشگیری ناشی از بیماریداری از موارد بروز و مرگخطر، مسبب درصد معنیبرای گروه پر

  8باشد.عروقی در جمعیت می

ل سرطان های شایع مثاز کل سرطان %10های ارثی فامیلی است. به صورت تقریبی سرطان ژنتیکی ازمثال دیگر ضرورت پیشگیری 

برست از نوع ارثی و فامیلی هستند و از طرفی با استفاده از ابزار مشاوره ژنتیك و آزمایش ژنتیك و شناسایی افراد در معرض خطر 

ای ه، با تمرکز بر گروه محدود سرطانبنابر این با  این روششود، ها فراهم میدر خانواده و خویشان، امکان پیشگیری اولیه این سرطان

 11 و 10 ،9.شودی قابل پیشگیری پوشش داده میهافامیلی، سهم قابل توجهی از سرطان ارثی و

                                                           

 

6O'Neill SC1, Mays D, Patenaude AF, Garber JE, DeMarco TA, Peshkin BN, Schneider KA, Tercyak KP. Women's concerns about 

the emotional impact of awareness of heritable breast cancer risk and its implications for their children. J Community Genet. 2014 

Aug 7. 
7  Khoury MJ, Coates RJ, Evans JP. Evidence-based classification of recommendations on use of genomic tests in clinical practice: 

dealing with insufficient evidence. Genet Med. 2010 Nov;12(11):680-3. 
8  http://blogs.cdc.gov/genomics/2011/10/13/a-million-hearts-a-thousand-genes-and-your-family-history/  
9  Factsheet, Evidence-based Classification of Genomic Tests and Family Health History 

10 Risk Assessment, Genetic Counseling, and Genetic Testing for BRCA-Related Cancer in Women, U.S. Preventive Services Task 

Force (USPSTF),avalabe at: http://www.uspreventiveservicestaskforce.org/uspstf/uspsbrgen.htm 
11Virginia A. Moyer, Risk Assessment, Genetic Counseling, and Genetic Testing for BRCA-Related Cancer in Women, Ann 

Intern Med, 2013: 1-12  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=O'Neill%20SC%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Mays%20D%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Patenaude%20AF%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Garber%20JE%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=DeMarco%20TA%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Peshkin%20BN%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Schneider%20KA%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Tercyak%20KP%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/25099078?dopt=Abstract
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Khoury%20MJ%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=20975567
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Coates%20RJ%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=20975567
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Evans%20JP%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=20975567
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 های ارثی فامیلی بزرگسالان پیامد بیماری

 بیماری( 12های عروق کرونرCAD:) 

 در کشور است.( 59 – 30)اول مرگ در گروه سنی میانسالان علت  -

 است.کشور  در( 29 –18)علت چهارم مرگ در گروه سنی جوانان  -

 دهند.را تشکیل می CADاز کل موارد  درصد 50تا ( PCADبیماری های قلبی عروقی ارثی زودرس ) -

 سرطان پستان 

 چهارمین علت مرگ زنان میانسال در کشور است.  -

 فامیلی است. -ارثی ،درصد از کل موارد سرطان پستان 10 -

 

 های ژنتیك در ایران ریزی جامع کنترل بیماریلزوم برنامه

نادرند اما متنوع هستند و بنابراین سرجمع متعددند و با اضافه شدن  های ارثی کودکان گرچه عمدتاًگفت، بیماریبنابر مطالب پیش

های ژنتیك در هر یك از بیماری .همچنین گرچه سهمبزرگ است. ها ها، سهم کلی این دسته از بیماریسهم محدود هر یك از آن

 سازد.ها بسیار بالاست و بنابراین سهم نهایی ژنتیك را بسیار برجسته میبزرگسالی کم است لیکن شیوع این بیماری

 ریزانها در کودکان و بزرگسالان در مجموع موجب شده تا برنامههای ژنتیك و پیامدهای آنبه همین دلایل برآورد فراوانی بیماری 

چنانچه بار بیماری اول قرار گیرد،  10های قابل مداخله ژنتیك در مجموع در میان سلامت کشور انتظار داشته باشند که بار بیماری

های ژنتیك در بین صورت اختصاصی برای نوزادان، شیرخواران و کودکان بیان شود بیماریه بندی و بسن دسته ها بر اساسبیماری

 گیرد.میقرار در کشور  هابیماری بار نخستسه علت 

                                                           

 

12 Coronary Artery Disease 

 در کشورفامیلی بزرگسالان  –های ارثی: تخمین میزان بیماری3جدول شماره 

 سلامتپیامد نوع  موارد ارثی/ فامیلی بروز سالانه بروز سالانه بیماری

 600 6000 کولونسرطان 
 مرگ زودرس

 کاهش کیفیت زندگی
 800 8000 پستان سرطان

 37000 10000 *(PCADهای زودرس عروق کرونر )بیماری

* premature Coronary Artery Disease 
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 رویکرد ژنتیک اجتماعی در پیشگیری و کنترل بیماری های ژنتیک
 های ژنتیکبیماری از  پیشگیری وسازمان جهانی بهداشت 

را به عنوان هنر و علم پاسخگویی به مطالبات ژنتیك عموم از طریق کاربرد عملیاتی  «ژنتیك اجتماعی» سازمان جهانی بهداشت

در این راستا برنامه ژنتیك به منظور به  13مورد نیاز در سطح جامعه معرفی نموده است. تکنولوژی ژنتیك برای ارائه خدماتو دانش 

این از اهداف اصلی  ر آمده است.به اجرا د های مختلف سلامت عموم شامل پیشگیریژنتیك در حیطههای دانش کارگیری توانمندی

های لهمداخهای ژنتیکی مقرون به صرفه، غربالگری، تشخیص ژنتیك و سایر تست مشاوره ژنتیك، دسترسی عادلانه به هابرنامه

طراحی و راه اندازی خدمات ژنتیك اجتماعی در کشورهای با درآمد کم و متوسط با تکیه بر محورهای  زمینه. در این استضروری 

 زیر توصیه شده است:

  رویکرد خدمات ژنتیك ادغام یافته در خدمات بهداشتی اولیه(PHC) و سازماندهی ارجاع 

 نتیکیژهای ارثی بیماریهای غیرواگیر شایع و های ژنتیکی بیماریکنندهبررسی و مطالعه تعیین 

 

 های شایع غیرواگیر درکشورهای در حال توسعهپیشگیری ژنتیک بیماری

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

ی توسعه یافته نیست. چنانکه سازمان جهانی بهداشت در زمینه طراحی های غیرواگیر منحصر به کشورهاژنتیك در مدیریت بیماری

های خدمات سلامت در حیطه ژنتیك و پیشگیری، پیشنهادات مبتنی بر شواهد جهت تلفیق ابزارهای پیشگیری ژنتیك در برنامه

سازمان جهانی  14زمن و ارتقاء سلامتهای مهای غیرواگیر ارائه نموده است. دپارتمان پیشگیری از بیماریکنترل و پیشگیری بیماری

این سازمان، اهداف کلان مرتبط  2013 -2008های غیرواگیر سال ( پیرو برنامه عملیاتی پیشگیری و کنترل بیماریWHOبهداشت )

ر قرا« ژنتیك اجتماعی»خود را توسعه خدمات تشخیص، پیشگیری و مراقبت ژنتیك در قالب ساختار  15«ژنتیك سلامت»با برنامه 

داده است و دسترسی حاضر به این خدمات در کشورهای دارای درآمد کم و متوسط را ناکافی ارزیابی کرده و بر لزوم توسعه آن تأکید 

 16نموده است.

 

 های ژنتیک در کشوریافته بیماریمند و ادغامضرورت مدیریت نظام

ورت های متعدد و ضرها و تخصصدر نتیجه نیاز به مهارت های متعدد تشخیصی ولفههای ژنتیك به دلیل نیاز به مؤاریمدیریت بیم

ویژه زمانی که این مجموعه خدمات در سطح جامعه و با ه ها بلفهها و مؤواقع شدن هر یك از مهارت هماهنگی آنها برای موثر

ن به صرفگی در برنامه یابی به شاخص مقروشود بسیار سخت است. به همین دلیل برای دستریزی میاستانداردهای لازم برنامه

های ژنتیك بهره برده شود به های مشترک مدیریت بیماریها، باید از ادغام وسیع خدمات و روشپیشگیری و کنترل این بیماری

 ممکن گردد.  قالب یک برنامه مبتنی بر جامعهنحوی که ارائه خدمات جامع با پوشش بیماری های شایع و مهم ژنتیك در 

                                                           

 

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

14 Department of Chronic Diseases and Health Promotion (CHP) 

15  WHO's Human Genetics Programme (HGN) 

16 Genomics in WHO available at: http://www.who.int/genomics/about/en/  
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ای هها کاملاً متفاوت با برداشتی است که متولیان سلامت در دهعملکرد امروزین دانش ژنتیك در مدیریت بیماریاز سوی دیگر 

 و یها بر عوامل محیطاند. در گذشته عدم دسترسی به سطح ژنتیکی حیات و ناشناخته بودن تاثیر ژنگذشته از این دانش داشته

بود. این  شدهها و محاسبات احتمال آماری غیر تاثیرگذار از میزان خطر تبدیل از سندرمای سلامت انسان، این علم عمدتاً به مجموعه

توجه های سلامت را نسبت به آن بیوضعیت حتی باعث عدم جذابیت این دانش نزد غالب پزشکان و پیراپزشکان شده و مدیران نظام

 ساخته بود.

گیری و درمان به تشخیص، پیش کهیکی از علوم زیربنایی پزشکی  به عنوان ژنتیكدانش  ثیر اطلاعات ژنتیکی،أت از آگاهی روز افزونبا 

. های اصلی سلامت و بیماری یافته استلفهجایگاه مشخصی در بین مؤ ،کندها به نحو موثر و تعیین کننده کمك میهدفمند بیماری

 تواند موفقیت به هنگام و کامل داشته باشد. ژنتیك، نمیهای غیرواگیر بدون بکارگیری دانش ها بویژه بیماریاینك مدیریت بیماری

ازی سگذار علم ژنتیك بر دانش پزشکی، کاهش قیمت خدمات ژنتیك که با کمك تکنولوژی و صنعتیعلاوه بر تحولات ماهوی تاثیر

های تشخیص روش سیع این علم و استفاده روزمره ازبوجود آمده است، کاربرد و صاحب تکنولوژیخدمت توسط کشورهای این 

های سلامت اثر بخش در مراکز عرضه خدمت در نظام -دهی خدمات پیشگیری و درمان هدفمند را، به صورت هزینهژنتیك و سازمان

 ممکن ساخته است.

 مشاوره ژنتیك نیز که حلقه مهم زنجیره خدمت ژنتیك و ترجمه کننده این دانش برای مردم است، دیگر لازم نیست صرفاً متکی به

آمار و احتمالات غیر دقیق باشد و نقش راوی یك داستان غم افزا را بدون بیان راهکاری عملی و سازگار با زندگی طبیعی مردم، بازی 

تواند، خطر را محاسبه و چگونگی ژنتیك، در بسیاری از موارد می استاندارد نماید. در حال حاضر مشاوره ژنتیك با اتکا به تشخیص

 .و برنامه ریزی نماید برای مردم، تشریح آن را و یا کاهش پیشگیری

در چنین شرایطی، چنانچه نظام سلامت به این موج علمی وسیع توجه ننماید و آن را به نحوی بومی و سازگار با شرایط اقتصادی و 

ود و موجی شرب تبدیل میریزی نکند، این نیروی تاثیر گذار به نیروی سیل آسای مخبرنامه جامعه در نظام سلامتاجتماعی حاکم بر 

را به مردمی که دسترسی اطلاعاتی آنها وسیع شده، اما دانش ژنتیك آنها محدود است، تحمیل  خدمات القایی و سوداگرایانهاز 

منابع علمی و تکنولوژی تاثیر گذار  بهره برداری ازیابد و به شدت تعمیق می در حوزه ژنتیك نماید. بعلاوه فاصله علمی موجودمی

 سازد. سلامت را محدود میژنتیك 

های ژنتیک باید از دانش ژنتیک اجتماعی، هوشمندانه بهره گرفت تا بتوان خدمات ژنتیک را از محدوده برای موثر واقع شدن برنامه

عه داد سریزی خدمات مبتنی بر جامعه توتاثیرخصوصی و به اصطلاح محدود به چند کلینیک  به سطح اجتماع با استفاده از برنامه

 و آن را عادلانه توزیع کرد.

 بنابراین برنامه ژنتیك اجتماعی ایران به صورت ادغام یافته در بستر خدمات سلامت کشور طراحی و به اجرا گذاشته شده است. 
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 برنامه ژنتیک اجتماعیمبانی 
 ها، هدف و استراتژیتعریف

 ارائه سطح سه در یافته سازمان ارجاعات قالب در و مندنظام صورت به سلامتژنتیك  خدمات عرضه ژنتیك اجتماعی برنامه تعریف:

  عدالت است. رعایت خطر با معرض در هایگروه و جامعه عموم برای  خدمت
ها آوری ژنتیك در کنترل و پیشگیری بیماریمجموعه خدماتی است که از طریق بکارگیری دانش و فن خدمات ژنتیك سلامت

. های اصلی فعالیت برنامه ژنتیك اجتماعی هستندهای ارثی فامیلی شایع و مهم کودکان و بزرگسالان حیطه بیماری .یابندکاربست می

 آمده است. 4های هدف برنامه ژنتیك اجتماعی ایران در جدول شماره لیست بیماری

 بزرگسالان در ایرانهای ژنتیك شایع و مهم کودکان و های ناشی از بیماریبروز و کاهش معلولیت از پیشگیری هدف:

 ها: استراتژی

 و غربالگری ژنتیکی  سیکل سل - استراتژی اول: خدمات ژنتیك ادغام یافته هنگام ازدواج: غربالگری تالاسمی (1

 های موجود خدمات سلامتاستراتژی دوم: خدمات ژنتیك ادغام یافته در بسته (2

 اسناد بالادستی

های بالادستی به شرح طراحی برنامه ژنتیك اجتماعی در راستای تحقق اهداف کلی و تعهدات قانونی نظام سلامت بوده و سیاست

 نماید: زیر را دنبال می

 

 

 

:تحقق رویکرد 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 شبکه های سلامت کشور•

اهداف وزارت بهداشت، درمان و آموزش 
پزشکی 

انیغربالگری ازدواج های پرخطر ژنتیکی در شبکه های بهداشتی درم•
قانون برنامه توسعه

پنج ساله ششم



16 

 

 روش شناسی 

  مدیریت مشترک  و ادغام وسیع خدمات ژنتیك مورد نیاز در بسته ها و برنامه های جاری نظام سلامتژنتیك اجتماعی، روش

در این روش با بازآرایی امکانات موجود نظام . سازدپذیر میرا امکاندر جامعه  خدمات ادغام یافتهمجموعه  مقرون به صرفه و

بدین ترتیب ظرفیت . آیدبوجود می ژنتیك ، فضاهای جدیدی برای توسعه خدماتهای فعلیفرایند ورسلامت و چیدمان بهره

یابد و های دراولویت، پوشش خدمات ژنتیك گسترش میاندازی برنامهافزایش خواهد یافت و با راه موجودنظام سلامت در بستر 

 .شودپاسخ داده می و مقرون به صرفه های استانداردمطالبات مردم در قالب

 ریزی مشارکت عادلانه هبا برنام خودگردانی اقتصادیتمرکز بر شوند و بازده طراحی میها زوددر روش ژنتیك اجتماعی، برنامه

ریزی برنامه .داردها را از تموج و فراز و نشیب مصون میاین روش مدیریت مالی برنامه. است مردم، بخش خصوصی و دولت،

سلامت  طرفینبرای هیچ یك از   (Catastrophic) گیرد که شرایط زیانبارای صورت میها در این روش به گونهاقتصادی برنامه

زایی مادی ناشی از گردش مالی سالم و ها و دولت ایجاد نشود و سرمایهدر جامعه شامل مردم، عرضه کنندگان خدمات، بیمه

های مشارکت را فراهم کند و از این طریق مشارکت در حداکثر های غیر مادی در قالب سلامت، رضایت طرفاقزایش سرمایه

 . میزان ممکن صورت پذیرد

  همچنین ابزار بکارگیری تمام نیروهای پراکنده مرتبط اعم از خصوصی و دولتی در داخل کشور و متمرکز کردن ایشان این روش

 .شودبر مشکلات نظام سلامت است و خود موجب رفع مشکلات پرسنلی، تجهیزاتی و در مجموع کسری منابع در این نظام می

 

  و حیطه مداخلات مشترک ارائه خدمات ژنتیک ساختار

های ارثی فامیلی و ناهنجاری های مادرزادی که در قالب برنامه ژنتیك اجتماعی های پیشگیری و کنترل بیماریهر یك از برنامه

ها با استفاده از کانال مشترک زیر پیشگیری گردد و به عبارت دیگر تمام بیماریطراحی و اجرا شود، فرایندهای کلی زیر را شامل می

 (:1ل شماره و کنترل می شوند )شک

عموم، گروه های در معرض )آموزش ژنتیك  .1

 (پرسنل مجری برنامه خطر، 

روش   )شناسایی گروه های در معرض خطر  .2

 (و ارزیابی ژنتیك  غربالگریهای

  (قبل و بعد از تشخیص ژنتیك)مشاوره ژنتیك  .3

 تشخیص ژنتیك  .4

 مراقبت ژنتیك .5

 

بر  اجتماعیدر حال حاضر برنامه ژنتیك  :حیطه مداخلات

بروز و کاهش معلولیت از کاربرد دانش ژنتیك در پیشگیری

دکان های ارثی فامیلی شایع و مهم کوریبیما های ناشی از

 و بزرگسالان تمرکز دارد.
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 های ژنتیکبرای پیشگیری و کنترل بیماری ژنتیک اجتماعیبرنامه  مشترک مسیر ی فرایندها
، «مشاوره ژنتیك»، «شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیك»، «آموزش ژنتیك»بلوک فرایندی  5برنامه ژنتیك اجتماعی دارای 

 باشد. در ادامه توضیحات مربوط به هر فرایند آمده است. می« مراقبت ژنتیك»و « تشخیص ژنتیك»

   ( فرایند آموزش1
گروه های هدف )افراد گیرنده های آموزشی برنامه ژنتیك اجتماعی، با هدف ارتقاء سواد ژنتیك سلامت جمعیت عمومی و فعالیت

، و «خودمراقبتی ژنتیك»خدمات ژنتیك و افراد در معرض خطر ژنتیك( به منظور توانمندسازی گیرندگان آموزش برای انجام موفق 

 شود:نیز آموزش پرسنل مجری برنامه در سطوح نظام سلامت، به صورت زیر انجام می

 ( ارتقا سواد ژنتیک عموم1-1

افزایش همکاری مردم در  ها علاوه براست. این آموزشاین برنامه  با هدف افزایش سواد ژنتیك پایه برای عموم سازماندهی شده 

 .کنندهای ژنتیك اجتماعی را نیز ایفا مینیاز مشاوره ژنتیك در برنامههای ژنتیك، نقش پیشاجرای برنامه

هدف آموزشی با اجرای برنامه در مقطع متوسطه دو )کلاس یازدهم( با همکاری با ادارات : این ( ارتقای فامیلی سواد ژنتیك عموم1-1

کل آموزش و پرورش استان ها و در مرکز با وزارت آموزش و پرورش  به انجام می رسد. در این برنامه آموزش قالب مسابقه و رقابت 

ها و نهایتا بین کنند. سپس این رقابت در بین شهرستانمی دارد و دانش آموزان هم رشته در سال تحصیلی هدف بین مناطق رقابت

 آمده است(. 1در ضمیمه کنند )جزئیات اجرای این طرح ها انجام و برندگان مدال سواد ژنتیك سلامت دریافت میاستان

رگه محتوی حداقل شود. این بهای هدف برگه آموزشی تحویل میدر این روش به جمعیت خود مراقبتی از طریق خود آموزی: -1-2

مثال به هر خانم باردار یك برگه آموزشی در شود. برای نیازمراقبت ژنتیك محسوب میموارد آموزشی مورد نیاز به عنوان پیش

ها و روشمدگری، مراحل غربالگری، پیاشود. در این برگه علت غربالهای ژنتیکی دوران بارداری و نوزادی داده میخصوص غربالگری

 شود. پیشگیری و انتظار نظام سلامت از افراد، به اختصار بیان میهای 

 ( آموزش افراد در معرض خطر1-2

گروه نیاز فرایند مراقبت ژنتیك است. هدف از این بخش آموزشی ارتقای توانمندی افراد در معرض خطر در مدیریت بیمار است. این آموزش پیش

توسط مشاور ژنتیك، در معرض خطر شناخته شده و جهت مراقبت  ند که بعد از بررسیهایی هستهدف این آموزش، افراد و خانواده

باشد. در این . شیوه آموزش، چهره به چهره و مکتوب )ارائه پمفلت آموزشی اختصاصی بیماری هدف( میگردندیژنتیك معرفی م

اختصار بیان و بر نکات مهم مراقبت کاهش بخش آموزشی اطلاعات ضروری در مورد بیماری و خدمات ژنتیك سلامت مرتبط به 

 شود. معلولیت ژنتیکی تاکید می

 ( آموزش پرسنل مجری برنامه1-3

: هدف این آموزش تسلط به حیطه دانشی است که پرسنل در آن حیطه دارای وظایف تعریف شده : آموزش اختصاصی ژنتیك1-3-1

وزش پرسنل اختصاصی مجری برنامه مانند کارشناس ژنتیك در ستاد در اجرای برنامه ژنتیك اجتماعی هستند. گروه هدف این آم

ازدواج،  زمانخدمات خدمات جامع سلامت ارائه دهنده غربالگری ژنتیك در مرکز مراقب سلامت مسئول دانشگاه علوم پزشکی، 
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مکاری سازماندهی و با ه پزشك مشاور ژنتیك و سایر پرسنل تخصصی و فوق تخصصی مرتبط، است. این آموزش از طریق اداره ژنتیك

 شود. دانشگاه های علوم پزشکی اجرا می

شود که حوزه عمومی خدمات سلامت ژنتیك : این آموزش به آن دسته از پرسنل نظام سلامت داده میآموزش عمومی ژنتیك :1-3-2

ات آموزشی منطق علمی ژنتیکی و شود و در جلسهای خدمت تهیه میماهای بستهها از راهنرا به عهده دارند. محتوای این آموزش

 شود.چارچوب اجرایی برنامه ها و انتظارات مرتبط توجیه می

ها برای پزشکان توسط تیمی متشکل از کارشناس ژنتیك معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشکی، مشاور ژنتیك دوره این آموزش

ربی و مك معاونت بهداشت و کارشناس غربالگری ژنتیك زمان ازدواج، توسط کارشناس ژنتی / بهورز دیده و برای مراقبین سلامت

 شود.دانشگاه عرضه میمرکز آموزش ... 

 

 ( فرایند شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک2
توزیع بیماری در جامعه، روششود. بر حسب میزان فراوانی و از طریق غربالگری انجام می هااولیه آن شناساییها و یا شك به بیماری

ای یا آبشاری فرد، خانواده و تواند به دو روش بررسی مرحلههای متفاوت برای غربالگری وجود دارد. به طور عمده غربالگری می

)هدف( برای یك بیماری/ اختلال و یا عامل خطر معلوم صورت  خویشان نزدیك و یا با بررسی یکباره و یکپارچه تمام یك جمعیت

 ذیرد.پ

 های غربالگریانواع روش

 مرحله ای / آبشاری ( غربالگری 2-1

مشکوک به ابتلا   / این روش با شناسایی یك فرد مبتلا

فامیل آغاز می / ( در یك خانواده17)نقطه اولیه / سرنخ

شود. در صورت نامشخص بودن تشخیص در فرد و یا 

شناسایی شده، پیگیری برای قطعی شدن افراد 

شود. در ادامه ردیابی افراد در معرض تشخیص انجام می

های خطرِ احتمالی خانواده و فامیل بر اساس یافته

یابد و نهایتاً مداخله پیشگیرانه مناسب برای افراد در معرض خطر ادامه می مرحله ای / آبشاریمشاوره ژنتیك فرد سرنخ، به صورت 

 (. 2و  1گردد )شکل شماره ریزی و اجرا میی شده برنامهشناسای

                                                           

 

17  Proband 

 مرحله ای : غربالگری  آبشاری/1  لشک
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تحت عنوان مرحله ای  /آبشاری  روش غربالگری

قب ع ارثی فامیلی شامل برای موارد « ارزیابی ژنتیک»

فامیلی برست و های ارثی/ سرطانماندگی ذهنی، 

و سایر موارد   های عروق کرونر زودرسکولون، بیماری

که تکرار بخشی از مشی فامیلی  های ارثی/ بیماری

جاری های به صورت ادغام یافته در بستهبیماری است 

 اجرا می شود. خدمات  سلامت

 

   یکباره /جمعیتی  ( غربالگری2- 2
خطر ژنتیکی در یك مورد یا  بیماریمورد  شناسایی  این روشِ غربالگری، برای

رود. شایع به کار می با غربالگری یکباره برای آن بیماری  جمعیت هدف مشخص

کلی یا زیرگروه های جمعیتی  بودن بیماری/ عامل خطر ژنتیك مورد نظر در جمعیت

رسی تمام افراد جمعیت هدف جهت بر بزرگ و وجود امکان غربالگری ساده و ارزان،

اثر بخشی توجیه می –شناسایی افراد بیمار/ دارای عامل خطر را از لحاظ هزینه 

های متابولیك ارثی در نوزادان، نماید. غربالگری تالاسمی در  زمان ازدواج، بیماری

سندروم داون در زنان باردار و یا دیابت در جمعیت هدف مثالی از غربالگری یکباره 

 (.3/ جمعیتی یك بیماری شایع ژنتیکی است )شکل شماره 

عامل خطر ژنتیکی در  در این نوع غربالگری، به دلیل شیوع بالای بیماری/

آن، به عنوان جمعیت از  های مشخصی جامعه، جمعیت عمومی یا زیرگروه

هدف غربالگری انتخاب شده و همه افراد گروه هدف از لحاظ خطر بیماری 

 (.4گیرند )شکل شماره مورد بررسی قرار می هدف ژنتیکی

و بعد از شناسایی موارد در معرض خطر  با اجرای هر یك از این روش ها 

مورد بعدی بیماری در خانواده و فامیل  پیشگیری از بروزمداخلات ژنتیك 

از طریق به تاخیر انداختن تظاهر علائم  -بیماری کاهش خطریا مداخلات 

 به انجام می رسد و در افراد در معرض خطر خانواده و فامیل -بیماری

 شود. مداخلات پیشگیرانه اصلی محسوب می

  

 در برنامه ژنتیك اجتماعی در فصل دوم همین دستورالعمل آمده است. های شناساییاستراتژی

بر حسب تجمع بیماری در خانواده   فامیلی بیماری های  ارثی  غربالگری: 2 شکل

 وفامیل

 جمعیتی یکباره /  : غربالگری3 شکل
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 ( فرایند مشاوره ژنتیک 3
 خدمت مشاور ژنتیک در برنامه ژنتیک اجتماعی

خانواده و یا فردی که احتمالا در معرض خطر است بررسی بالینی و آزمایشگاهی فرایندی است که از طریق آن، « مشاوره ژنتیك»

افراد اران و یا بیمکند و سپس بر اساس تشخیص بیماری، ها،  مشورت های بالینی و آزمایشگاهی، را دریافت میلازم شامل ارزیابی

 یا درمان بیماری و مداخلات پیشگیرانه هااحتمال ابتلا یا انتقال آن به سایر خویشاوندان و راه و از پیامدهای بیماری در معرض خطر

 .گردندشده و جهت اخذ تصمیم آگاهانه به طور کامل تا برخورداری عادلانه از خدمات همراهی میآگاه  در شرایط موجود

ژنتیك اجتماعی و از نظر ساختاری در نظام سلامت ایران  سلامت ایران، خدمت مشاوره ژنتیك از نظر تئوری و فنی در برنامهدر نظام 

 گردد. ادغام شده است و  در چهارچوب برنامه ژنتیك اجتماعی ارائه می

ه بالا و پس خوراند ها از بالا به پایین عمدتا با توجه به اینکه مشاور ژنتیك محور برنامه ژنتیك اجتماعی است و ارجاعات از پایین ب

از مسیر مشاوره ژنتیك می گذرد نقش مدیریتی مشاور ژنتیك در ارجاعات بسیار تعیین کننده است و یکی از وظایف مهم مشاور 

ن نکته مورد مدیریت ارجاعات در همین بخش مورد بحث قرار می گیرد. لازم است ایژنتیك اجتماعی است، لذا  ژنتیك در برنامه

تاکید قرار گیرد که با وجود محوری بودن نقش مشاور ژنتیك در ارجاعات، اجرای صحیح ارجاع و پس خوراند در هر مرحله از مشورت 

 ه ای و تیمی سایر بخش ها ارتباط مستقیم و تعیین کننده دارد. فهای بالینی به همکاری حر

 ح نظام سلامتدر سطو مشاوران ژنتیکآزمایشگاهی / ضوابط مشورت بالینی 

مشاور ژنتیك برای مشورت بالینی باید برنامه مشخص و هدفمند داشته باشد و نباید اقدامات غیر هدقمند و متعدد را به مراجعه 

کننده تحمیل نماید. مشاور ژنتیك باید پیش از ارجاعات،  متخصصین / فوق تخصص ها  از هر حوزه را  شناسایی و با ارتباط تلفنی 

حضوری از همکاری شایسته ایشان از هر گروه پزشکی و یا پیراپزشکی اطمینان حاصل نماید. همچنین پیش از ارجاع  هر مورد  و یا

ایشان را با شرایط ارجاع شونده آگاه نماید و همکاری ایشان و مراکز مرتبط را با مراجعه کننده، تقویت و شرایط پذیرش و حتی 

قدور  تسهیل نماید و اگر بتواند و موثر باشد باید مشورت های بالینی بدون ارجاع مراجعه کننده را پرداخت تخفیف یافته را حتی الم

ترجیحا به انجام رساند. ارجاع باید با خلاصه شرح حال استاندارد در برگ ارجاع انجام شود و تقاضا واضح بیان گردد و پاسخ مکتوب 

باید ارجاع شونده را بدرستی از اقدامات هدفمند و برنامه ریزی شده خود، آگاه  در زمان مناسب پیگیری شود. مشاور ژنتیك همچنین

 نماید و مشارکت وی را با همکاری  فعال وی به حداکثر برساند تا موفقیت ارجاعات به حداکثر برسد.

 سرنخدر خانواده و خویشان  (احتمالی ) معرض خطر مشاوره ژنتیک  افراد در  

دهد. مشاور ژنتیك باید جام مشاوره با فرد سرنخ، افراد در معرض خطر را در خانواده و خویشان تشخیص میمشاور ژنتیك بعد از ان

محل سکونت افراد خانواده و خویشاوندان در معرض خطر )احتمالی( را از طریق سرنخ شناسایی نماید و فرم مراقبت موقت ژنتیك 

رض خطر )احتمالی( هستند و محل سکونت آنها تحت پوشش همین دانشگاه برای افراد خانواده و آن دسته از خویشان که در مع

 است تکمیل و طبق موازین مندرج در بخش مراقبت ژنتیك دستورالعمل حاضر ارسال نماید. 

چنانچه خویشان فرد در حوزه تحت پوشش شهرستان و استان محل فعالیت مشاور ژنتیك نباشند مشاور ژنتیك همچنان موظف 

مل و آدرس را اخذ و به مرکز بهداشت شهرستان پوشش دهنده محل فعالیت خود به همراه زمان و برنامه فراخوان )با است نام کا

 ها و زمان دسترسی به افراد( با نامه اداری اعلام نماید. های زمانی و همچنین با توجه به آدرستوجه به شرایط بیماری و ضرورت

در صورتی که آدرس در همان استان است مرکز بهداشت شهرستان باید موارد خارج حوزه خود را به معاونت بهداشت و از آن طریق 

وسیله به شهرستان مربوطه مستقیماً و اگر خارج استان است به معاونت بهداشت و از آن طریق به معاونت بهداشت مقصد و بدین 
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ان مقصد اعلام نماید. در تمام موارد باید نام مشاور ژنتیك اعلام کننده و مرکز و شماره تلفن دقیق و نهایتاً به مرکز بهداشت شهرست

زمان دقیق دسترسی به وی در نامه ارسالی ذکر شود. مرکز بهداشت مقصد باید موارد را همزمان به تیم مراقبت و مشاور ژنتیك 

 مربوطه با نامه رسمی اعلام کند. 

به تیم سلامت، تیم مراقبت فراخوان و ارجاع افراد در معرض خطر )احتمالی( به مشاور ژنتیك مقصد را طبق برنامه با اعلام مراقبت 

دهد. مشاور ژنتیك نیز بعد از اعلام رسمی موارد اعلام شده از سوی مرکز بهداشت، اطلاعات پرونده ژنتیك مرتبط اعلام شده انجام می

 نماید. کند و مراجعه افراد در معرض خطر تحت پوشش را از طریق تیم سلامت پیگیری مییرا از مشاور ژنتیك مبدأ درخواست م

شود و روند در همان پرونده ژنتیك بعد از مراجعه این افراد به پزشك مشاور ژنتیك، مشاوره ژنتیك انجام و قطعیت خطر بررسی می

 شود. تکمیل می

حتمالی همواره با توجه به قطعی نبودن خطر در این مرحله لزوماً باید تحت عنوان اعلام مراقبت موقت ژنتیك افراد در معرض خطر ا

 مراقبت موقت ژنتیك و بدون ذکر نام بیماری باشد. بدین طریق افراد در معرض خطر یك خانواده و خویشان در معرض خطر بدون

با ارائه برگه  خویشان آنها و لزوماً به صورت مستقلمبتلا و یا در معرض خطر احتمالی / قطعی در خانواده و  افراد سایر نام ذکر

. هر گونه رد و بدل شدن اطلاعات این افراد به یکدیگر مصداق عدم رعایت محرمانگی اطلاعات پزشکی شوندآموزشی، فراخوان می

 باشد. مردم است و مستوجب برخورد قانونی می

های بالینی ضروری، به منظور ژنتیك، بعد از انجام مشاوره و ارزیابی با مراجعه خانواده و خویشان در معرض خطر به پزشك مشاور

شود. سپس بر اساس تشخیص قطعی، مداخلات بررسی قطعیت خطر، آزمایشات ژنتیك طبق روال پیشگفت درخواست و انجام می

ریزی شده و اصی بیماری برنامهپیشگیرانه ژنتیك لازم برای هر فرد در معرض خطر در خانواده و فامیل بر اساس دستورالعمل اختص

 شود.های مراقبت پوشش دهنده محل سکونت فرد اعلام میتحت عنوان مراقبت قطعی در فرم مراقبت ژنتیك به تیم

های علوم پزشکی که به هر دلیل دسترسی مطابق با استاندارد تعیین شده برنامه ژنتیك اجتماعی  به پزشك دانشگاه / دانشکده

ندارند موظفند تامین این نیرو را ترجیها در بخش دولتی و سپس خصوصی در اولویت قرار داده و تا زمان دسترسی مشاور ژنتیك 

کافی به پزشك مشاور ژنتیك، ارجاع موارد نیازمند مشاوره ژنتیك را به نزدیك ترین پزشك مشاور ژنتیك مجاز در محدوده جغرافیایی 

ی از دانشگاه های همسایه خود فراهم نمایند و حداکثر همکاری با ایشان برای مراجعه دانشگاه خود و در صورت عدم امکان در یک

 .تسهیل شده را به انجام برسانند

 

 

 

 

 

 

 ( فرایند مراقبت ژنتیک در برنامه ژنتیک اجتماعی4
 

 شود:بر اساس هدفی که از مراقبت ژنتیك مد نظر است مراقبت ژنتیك به دو نوع زیر دسته بندی می
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 ژنتیک قطعی مراقبت( 4-1
 اد مبتلاتولد نوزبروز بیماری ژنتیک  با  پیشگیری از  پیشگیری از (4-1-1

است هایی ها یا خا نوادهزوجهدف این مراقبت کاهش بروز بیماری از طریق پیشگیری از تولد نوزاد مبتلا بوده و ویژه  ▪

 که در معرض خطر داشتن فرزند مبتلا هستند. 

در مرحله اول با توجیه خانواده و تبیین این نکته که هدف کمك به خانواده جهت داشتن مراقب سلامت/ بهورز  ▪

فرزندان سالم است، فرد را جهت انجام خود مراقبتی )مطابق با بسته خود مراقبتی ژنتیك( آموزش داده و آماده 

 گیرد. ار میهای ماهیانه در جریان شرایط زوج از نظر وضعیت بارداری قرسازد. سپس با پیگیریمی

محقق می (PND:Prenatal Diagnosis)هدف این مراقبت از طریق انجام آزمایشات تشخیص ژنتیك پیش از تولد  ▪

 شود:گردد. این آزمایشات طی دو مرحله به شرح زیر انجام می

گردد. این مرحله یك بار در این مرحله نوع جهش ژنتیك بیماری در والدین و یا خویشان جنین تعیین می مرحله اول:

شود و در حاملگی بعدی نیاز به تکرار آن نیست. به دلیل محدودیت زمانی انجام سقط جنین مبتلا در صورت انجام می

حله اول تشخیص ژنتیك پیش از تولد، در اولین فرصت ترجیح بر این است که آزمایش مر ابتلای جنین در زمان بارداری،

 بعد از شروع مراقبت ژنتیك و قبل از وقوع بارداری انجام شود.

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

گردد. در این مرحله وضعیت جنین از نظر ابتلا به بیماری بررسی می شود( انجام میCVSگرفتن نمونه از پرزهای جفت )

گیرد. در غیر این در صورتی که جنین سالم گزارش گردد بارداری ادامه یافته و مادر تحت مراقبت معمول بارداری قرار می

انجام این مرحله از آزمایش گردد. بدیهی است در هر بارداری صورت مادر برای انجام سقط جنین مبتلا توصیه و معرفی می

 برای تعیین وضعیت هر جنین الزامی است. 

 PNDدارای اهمیت است. در مراقبت ژنتیك این گروه چنانچه  PNDدر این نوع مراقبت ژنتیك، انجام به موقع مراحل  -

اجعه به پزشك مرحله اول پیش از بارداری انجام نشده باشد سطح یك نظام سلامت با پیگیری مستمر، زوج را برای مر

مرحله اول قبل از وقوع بارداری ترغیب می PNDمشاور ژنتیك جهت ارجاع به آزمایشگاه تشخیص ژنتیك به منظور انجام 

 بایست قبل از وقوع بارداری صورت پذیرد. مرحله اول ترجیحاً می PNDنماید. 

به پزشك مشاور ژنتیك جهت فوری اع مرحله اول قبلا انجام نشده باشد، ارج PNDدر زمان بارداری در صورتی که  -

مرحله دوم در هفته  PND شود. زمان قابل قبول ارجاع جهت انجامدرخواست انجام این آزمایش در اولین فرصت انجام می

 دهم تا چهاردهم بارداری است. 

ه تحت مراقبت خود به بایست از وضعیت زوج در مورد تمایل به بارداری یا وقوع بارداری خانوادمی / بهورز مراقب سلامت -

صورت ماهانه از طریق پیگیری فعال مطلع بوده و در هر بارداری زوج را تا تولد نوزاد سالم یا سقط جنین مبتلا راهنمایی 

 نماید. 

این مراقبت در هر بارداری و تا تکمیل تعداد افراد خانواده با نوزادان سالم یا اعلام قطع پیگیری از طرف تیم مشاوره ژنتیك  -

ادامه خواهد داشت. مراقب سلامت / بهورز موظف است از شرایط خانواده «  اعلام وضعیت مراقبت ژنتیك»ه وسیله فرم ب
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به طور کلی و از شرایط مادر به طور اخص آگاه بوده و متعهدانه مادر را پیش و در طول بارداری و بعد از آن همراهی کند 

 ده با فرزندان سالم )حداقل دو فرزند سالم( کامل شود. تا خانواده در شرایط بدون اضطراب و تسهیل ش

 نتیک با مداخله درمانی پیشگیرانهبروز بیماری ژخطر کاهش ( 4-2-1

 است. این مراقبت عمدتاًهای درمانی پیشگیرانه مداخلههدف این مراقبت کاهش بروز )و تاخیر ابتلا به( بیماری از طریق  -

( و سرطانPCAD)نظیر بیماری عروق کرونر زودرس ) که در بزرگسالی  بروز می یابندژنتیکی کاربرد دارد های در بیماری

ر معرض دگیری بقیه افراد رد خانواده و سپس سایی افراد مبتلا درشنا از طریق . بنابراین در این مراقبتهای ارثی فامیلی(

از بروز بیماری  ،و مداخله پیشگیرانه خطر افراد در معرضژنتیك در  و در ادامه انجام بررسی خطر در خانواده و خویشان

 اندازیم.و یا بیماری زودرس را به تاخیر میپیشگیری کرده  این افراددر 

 ژنتیک موقت ( مراقبت 4-2

هدف از مراقبت موقت، فراخوان و ارجاع افراد در معرض خطر احتمالی برای مراجعه به مشاوره ژنتیك با هدف بررسی  -

 باشد.قطعیت خطر ژنتیك می 

در جریان مشاوره ژنتیك، خانواده و خویشان در معرض خطر احتمالی فرد یا زوج تحت مشاوره ژنتیك )سرنخ( تعیین می -

توسط پزشك مشاوره ژنتیك « اعلام وضعیت مراقبت ژنتیك»شوند. این افراد در معرض خطر احتمالی جهت فراخوان با فرم 

 گردند. به مرکز بهداشت شهرستان اعلام می

از فصل متوالی  4در نوبت  4بایست فرد را جهت ارجاع به مشاور ژنتیك فراخوان نماید. فراخوان باید در راقب سلامت میم -

های دقیق فراخوان باید در پرونده خانوار ثبت شود و در صورت عدم مراجعه پس از زمان شروع مراقبت تکرار شود. زمان

 شود. اقبت ژنتیك قطع یکسال، تحت عنوان فراخوان ناموفق ثبت و مر

در صورتی که فردی که فرم مراقبت ژنتیك برای او صادر می شود در جمعیت تحت پوشش شهرستان دیگری از آن دانشگاه است 

شود و چنانچه خارج از محدوده دانشگاه است فرم فرم مربوطه از مرکز بهداشت شهرستان برای شهرستان پوشش دهنده ارسال می

دد. گربهداشت دانشگاه و از آن طریق به معاونت بهداشت دانشگاه مقصد و سپس شهرستان مربوطه ارسال می مربوطه به معاونت

مرکز بهداشت شهرستان فرم را به طور همزمان برای مرکز خدمات جامع سلامت )تیم سلامت مربوطه( و پزشك مشاور ژنتیك 

 شهرستان ارسال می نماید. 

فرم اعلام وضعیت مراقبت از مرکز بهداشت شهرستان خود در صورت و مراجعه فرد فراخوان  پزشك مشاور ژنتیك بعد از دریافت

ها در صورت قطعیت خطر مراقبت ژنتیك دهد. با تکمیل مشاوره و بررسیرا  تشکیل و مشاوره ژنتیك را انجام می شده، پرونده ژنتیك

 شود. قطعی برای ایشان در فرم اعلام وضعیت مراقبت، اعلام می

بدین ترتیب خانواده و خویشان در معرض خطر فرد شناسایی شده )سرنخ( به ترتیب از طریق نظام مراقبت و با همکاری تنگاتنگ 

ات مشاوره ها به جلسمشاوران ژنتیك با این نظام و با یکدیگر و با برقراری ارتباط قعال و پیگیرانه کارشناسان ژنتیك همه دانشگاه

های ضروری در صورت قطعی شدن خطر ژنتیك، فرم مراقبت ژنتیك صادر و د از مشاوره ژنتیك و ارزیابیشوند. بعژنتیك ارجاع می

های مراقبت اعلام و ریزی شده و به تیممداخلات پیشگیرانه ممکن برای هر فرد در معرض خطر در تمام خانواده و خویشان برنامه

 شود. اجرا می

 افراد است؛ حفظ اسراردر مشاوره و مراقبت ژنتیک  مهمترین اصل

 هرگونه افشای مطالب به افراد غیر مرتبط تخلف حرفه ای محسوب می شود و مستوجب برخورد قانونی است.
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و فراخوان باید تحت  نام بیماری و مشخصات فرد اول شناسایی شده )سرنخ( نباید ذکر شوددر اعلام مراقبت ژنتیک موقت 

 ژنتیک صورت پذیرد.بررسی سلامت طرح  م عنوان انجا

 

 

 کاهش معلولیت ( مراقبت ژنتیک4-3

، خدمات درمانی است که در بیمارستان منتخب مخصوص هر بیماری ژنتیك، به موارد مبتلا معلولیتکاهش  ژنتیك منظور از مراقبت

بیمارستان منتخب، بیمارستان واجد حداقل استانداردهای عرضه گردد. به آن بیماری با هدف پیشگیری از معلولیت بیمار ژنتیك ارائه می

باشد. جزئیات مراقبت ژنتیك می -مندرج در دستورالعمل اختصاصی هر بیماری-فوق تخصصی مورد نیاز بیماری ژنتیك بالینی خدمات 

 خدمات مربوط به مراقبت کاهش معلولیتبالینی هر بیماری ژنتیك، در دستورالعمل اختصاصی آن بیماری شرح داده شده است. بنابراین 

های مراقبت کاهش معلولیت ژنتیك با هدف اطلاع از تحت شود و دادهژنتیك توسط تیم بالینی مربوطه در بیمارستان منتخب ارائه می

نشکده مان دانشگاه / داکنترل بودن وضعیت بیمار و آگاهی و پیگیری موارد غیبت از درمان از طریق تعامل بین معاونت بهداشت و معاونت در

 گردد. گردآوری و به اداره ژنتیك گزارش می

اند، در بیمارستان متولد شدهبه دلایل مختلف نظیر پوشش ناکافی خدمات پیشگیری، جهش جدید و ...  موارد بیماری ژنتیك مورد نظر که

 ای ژنتیك، بیمارستان منتخبِ هر بیماری در مرکز استانهبه دلیل نادر بودن موارد بیماریگیرند. مورد مراقبت قرار میمنتخب مربوطه 

 دهد.های علوم پزشکی آن استان را پوشش می/ دانشکدهیابد و موارد ارجاعی از همه دانشگاهاستقرار می

 

 شرایط و نحوه قطع مراقبت ژنتیک و اعلام مهاجرت

 گردد:مراقب اعلام میدر موارد زیر قطع مراقبت ژنتیك توسط پزشك تیم سلامت به بهورز/ 

 عدم ضرورت ادامه مراقبت ژنتیک: -

های دائمی پیشگیری از بارداری، جدایی والدین، فوت افراد و .. پزشك تیم سلامت با بررسی مواردی مثل استفاده از روش -

 .نمایدمیمستندات، قطع مراقبت ژنتیك را تحت عنوان عدم ضرورت ادامه مراقبت ژنتیك به مراقب سلامت/ بهورز اعلام 

ز شود تیم مشاوره ژنتیك ادر مواردی که بر اساس مشاوره و یا آزمایشات تشخیص ژنتیك نیاز به انجام مراقبت منتفی می -

عدم ضرورت ادامه مراقبت ژنتیك را به مرکز بهداشت شهرستان و از آن طریق « اعلام وضعیت مراقبت ژنتیك»طریق فرم 

شك قطع مراقبت ژنتیك را تحت عنوان عدم ضرورت ادامه مراقبت ژنتیك به مراقب به پزشك تیم سلامت اعلام نموده و پز

 نماید.سلامت/ بهورز اعلام می

 عدم همکاری: -

های ماهیانه زوج از همکاری در مراقبت اجتناب نماید )به عنوان مثال در مراقبت ژنتیك باروری در مواردی که در پیگیری .1

ید و...( و به مدت یك سال بهورز/ مراقب سلامت اطلاعاتی از شرایط زوج نداشته عدم پاسخگویی یا عدم اعلام نشانی جد

باشد، موضوع در کمیته ژنتیك شهرستان طرح و بر اساس صورت جلسه کمیته مربوطه، پزشك قطع مراقبت ژنتیك را 

 نماید.تحت عنوان عدم همکاری به مراقب سلامت/ بهورز اعلام می
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نوبت پیگیری،  4ر اساس دستورالعمل بالینی مربوطه در صورت عدم همکاری فرد در در مراقبت ژنتیك کاهش خطر ب .2

موضوع در کمیته ژنتیك شهرستان طرح و بر اساس صورت جلسه کمیته مربوطه، پزشك قطع مراقبت ژنتیك را تحت 

 نماید.عنوان عدم همکاری به مراقب سلامت/ بهورز اعلام می

مکاری گیرنده خدمت، مراقبت ژنتیك مجددا شروع و طبق دستورالعمل ادامه نکته: در هر زمانی از شروع مجدد ه

 داده می شود.

 تکمیل فراخوان: -

در مراقبت ژنتیك موقت با تکمیل بررسی فرد، مشاور ژنتیك نتیجه را به صورت مراقبت قطعی یا قطع مراقبت موقت  ▪

 اعلام می نماید. 

نوبت فراخوان )یك سال( به پزشك مشاور ژنتیك  4شده پس از  در مراقبت ژنتیك موقت در صورتی که فرد فراخوان ▪

 مراجعه ننماید، مراقبت ژنتیك تحت عنوان فراخوان ناموفق قطع می گردد.

 

 :مهاجرت

بایست توسط تیم سلامت به مرکز بهداشت شهرستان گزارش در صورت مهاجرت فرد تحت مراقبت ژنتیك، مورد مهاجرت می ▪

بایست نسبت به اعلام این مهاجرت به مرکز بهداشت شهرستان مقصد و یا معاونت گردد. مرکز بهداشت شهرستان نیز می

ده دانشگاه است( اقدام نماید و مراقبت ژنتیك در مرکز مربوطه تحت بهداشت دانشگاه )در صورتی که مهاجرت به خارج از محدو

 عنوان مهاجرت قطع می گردد.  

شود. در مراقبت ژنتیك موقت نیازی به بدیهی است مراقبت در مرکز مقصد ادامه یافته و در گزارشات آن ثبت و گزارش می ▪

 شود.ول انجام میاعلام مهاجرت نبوده و هر چهار نوبت فراخوان توسط همان مرکز ا

 

 ( فرایند تشخیص ژنتیك  5
 اجزاء خدمت تشخیص ژنتیک استاندارد

سازد و از فرایندهای اصلی و زیرساختی ژنتیك است. مشاوره این فرایند تشخیص بیماری و یا عامل خطر احتمالی ژنتیك را ممکن می

با تشخیص ژنتیك است. همچنین مداخله پیشگیرانه ژنتیك بخش ای و نتیجهژنتیك برای دستیابی به هدف خود نیازمند تعامل حرفه

 مبتنی بر تشخیص ژنتیك بیماری است.

های انتخاب شده بر اساس استانداردهای هر بیماری و استانداردهای کلی آزمایشگاهی در قالب در برنامه ژنتیك اجتماعی آزمایشگاه

عی و برنامه اختصاصی بیماری هدف با سطح دو و سه نظام سلامت کنند. هر شبکه در قالب برنامه ژنتیك اجتماشبکه فعالیت می

 تعامل دارند.

ریزی مداخلات ژنتیك و مرتبط بودن این تصمیمات با حیات و سلامت گیری و برنامهبا توجه به تاثیر تشخیص ژنتیك در تصمیم

 انه برای هر بیماری توسط کمیته فنی تشخیصهای اجرایی این فرایند به صورت جداگمتقاضیان خدمت، استانداردها و دستورالعمل

های عضو شبکه کشوری تشخیص شده و در قالب استانداردهای تشخیص ژنتیك به آزمایشگاهروزرسانی و بهمربوطه تدوین  ژنتیك

ن دریافت ها ضمگردد. با توجه به حساسیت موضوع تشخیص ژنتیك، این آزمایشگاهآن بیماری از سوی اداره ژنتیك ابلاغ می ژنتیك
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، تحت نظارت مضاعف (External Quality Assessment)ارزیابی کیفیت خارجی »ای، از طریق ممیزی ویژه و برنامه های دورهآموزش

آزمایشگاه مرجع سلامت و اداره ژنتیك قرار داشته و لزوماً موظف به استقرار نظام تضمین کیفیت پیش از همکاری با برنامه کشوری 

 باشند.می

های از پیش شناخته شده در چارچوب برنامه ژنتیك اجتماعی و استانداردهای  ضای آزمایش تشخیص ژنتیك برای بیماریتقا

های تحت پوشش برنامه ژنتیك اجتماعی از سوی مشاوران ژنتیك در فرم تشخیص ژنتیك درخواست تست تشخیص ژنتیك بیماری

های عضو شبکه تشخیص ژنتیك آن بیماری انجام میقیم از آزمایشگاهو توسط متخصصین مرتبط در سطح دو و سه به صورت مست

 رساند. ها را با توجه به استانداردهای درخواست تست پذیرش نموده و به انجام میگیرد. آزمایشگاه این دسته از تست

سطح دو با تعامل و مشورتهایی که از پیش شناخته شده نیستند درخواست از سوی مشاور ژنتیك در درخواست تست برای بیماری

گیرد. در صورت درخواست تست ژنتیك این گروه از های بالینی و آزمایشگاهی ضروری گقته شده در این دستورالعمل صورت می

ها توسط متخصص سطح دو موارد باید ابتدا به مشاور ژنتیك سطح دو در منطقه تحت پوشش ارجاع و سپس با تعامل کامل بیماری

شده تست توسط مشاور ژنتیك درخواست شود. درخواست از سوی متخصص و یا فوق تخصص سطح سه نیز در صورتی بالینی گفته 

های که با آزمایشگاه تشخیص ژنتیك منتخب آن بیماری مشورت و تعامل کامل بالینی آزمایشگاهی صورت گرفته و استاندارد

اید مراجعه کننده توسط آزمایشگاه ژنتیك توجیه شود و در زمان گیرد. در این موارد نیز بدرخواست تست رعایت شود انجام می

تحویل نتیجه تست لزوماً فرم تشخیص ژنتیك را که توسط مشاور ژنتیك پوشش دهنده محل سکونت تکمیل شده ارائه نماید. مشاور 

 ژنتیك باید از تکمیل پرونده ژنتیك و مشاور ژنتیك وی اطمینان حاصل نماید.

تمام موارد درخواست تست که با فرم تشخیص ژنتیك ارجاع نشده است باید مراجعه کننده را دقیقا و صریحاً توجیه ها در آزمایشگاه

نمایند تا در زمان تحویل شدن نتیجه آزمایش به ایشان فرم تشخیص ژنتیك را از مرکز مشاور ژنتیك پوشش دهنده محل سکونت 

تیك باید از تشکیل پرونده ژنتیك و انجام مشاوره ژنتیك تمامی این موارد در سطح دریافت و به آزمایشگاه تحویل نمایند. مشاور ژن

 دو اطمینان حاصل می نماید.

های تحت پوشش برنامه کشوری فرم تشخیص در تمام موارد انجام تست تشخیص ژنتیك بیماریموظفند ها همچنین آزمایشگاه

 د اعلام شده از سوی اداره ژنتیك بارگذاری و ارسال نمایند.ژنتیك را بعد از انجام آزمایش تکمیل و طبق استاندار

های بهداشتی نیز موظفند هر شش ماه لیست آزمایشگاه های منتخب اعلام شده از سوی اداره ژنتیك را به مشاوران ژنتیك معاونت

 منتخب تحت پوشش اعلام نمایند.  هایو لیست مشاوران ژنتیك اعلام شده )با ذکر آدرس کامل و شماره های تماس( را به آزمایشگاه

بدین ترتیب در برنامه ژنتیك اجتماعی بسته خدمت ژنتیك یك سلسله فرایند زنجیره ای برای هر فرد و یا خانواده در معرض خطر 

بندی شده رسد. این زنجیره شامل شناسایی، ارجاع سطحژنتیك است که در چارچوب ضوابط ارجاع سطح بندی شده به انجام می

ارد شناسایی شده، تشخیص ژنتیك و مراقبت ژنتیك افراد ارجاع شده برای تمام افراد در معرض خطر در خانواده و خویشاوندان مو

است. هر بخشی از این خدمات به صورت تعریف شده و توسط گروهی از پرسنل نظام سلامت اعم از بالینی، آزمایشگاهی و پیراپزشکی 

پذیرد. همچنین در قالب برنامه ژنتیك اجتماعی در صورت قطعی شدن در معرض خطر رت میدر چارچوب دستورالعمل مرتبط صو

اً گیرند. این مراقبت غالببودن افراد خانواده و خویشان، موارد. تحت پوشش خدمات مراقبت ژنتیك در سطح یك نظام سلامت قرار می

های برنامه خدمات ژنتیك مربوط به باروری و افراد در سایر برنامهبرای مدت زمان طولانی و حداقل به اندازه دوره باروری زوجین در 

های آتی در معرض خطر در آن خانواده رسد زیرا هر یك از افراد شناسایی شده سرنخ نسل فعلی و نسلخدمات ژنتیك به انجام می
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تا  گیرد وخانواده و خویشان شکل می و خویشاوندان است. بدین ترتیب یك چرخه از خدمات سلامت ژنتیك از ابتدا تا انتها برای

 های ژنتیك سلامت ارجاع سطح بندی شده و پیگیریشود. بنابراین در برنامهزمانی که ایشان به این خدمات احتیاج دارند پیگیری می

ها و اختلالات های ژنتیك و زیربنای پیشگیری بیماریو ارجاع موارد در معرض خطر به سیستم مراقبت ژنتیك، ارزش افزوده برنامه

دهی صحیح خدمات ژنتیك به افرادی که در معرض خطر هستند از اهمیت ژنتیك است. بدین دلیل رعایت زنجیره خدمات و آدرس

 یابد و سلامتی حاصل نخواهد شد.ها افزایش میویژه برخوردار است و بدون رعایت آن صرفا هزینه

ریزی شده و مبتنی بر نوع و میزان خطر افراد، در پیشگویی خطر ژنتیك، پیشگیری بعلاوه از آنجایی که تشخیص صحیح، ارجاع برنامه

ژنتیك و مداخله برای کاهش خطر ژنتیك در جامعه اهمیت غیر قابل انکار دارد، به انجام رسیدن صحیح این مراحل با رعایت 

 شود.های ژنتیك تلقی مینیاز اجرای برنامههای ژنتیك، اصل و پیشها در برنامههای قطعی و نظارت بر استاندارداستاندارد

های ژنتیك سلامت به جای خدمات از هم گسسته و پراکنده که ریزی اجرای یکپارچه و جامع برنامهاین ضوابط باعث شده که برنامه

ویژه مورد تأکید ای سلامت بههریزی برخورداری مردم از خدمات استاندارد در بستر برنامهتاثیر است، هدف قرار گیرد و برنامهغالبا بی

 و پیگیری باشد. 

 است. آمده« شرح وظایف»در بخش  عضو شبکه کشوری تشخیص ژنتیك آزمایشگاهجزئیات شرح وظایف 

 

 مدیریت موارد ارجاع شده از فرایند شناسایی
شوند. در برنامه ژنتیك شناسایی میها و ارزیابی های موارد در معرض خطر ژنتیك در نظام سلامت ایران از طریق انجام غربالگری

های مختلف و عمده موجود در نظام سلامت ادغام شده تا شناسایی ژنتیك اجتماعی، شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیك در برنامه

فتن ا گردر سطح وسیع و به صورت مقرون به صرفه انجام شود. با ارجاع هر یك از موارد شناسایی شده به مشاوران ژنتیك، ایشان ب

نمایند. مشاوران ژنتیك در این زمان شرح حال فامیلی، معاینه پزشکی و ترسیم شجره نامه، مدل وراثت بیماری را استنتاج می

توانند به طور مستقل مشورت بالینی با کلیه خدمت دهندگان در سطح دو و سه داشته و آزمایشات سطح دو و سه را بعد از می

های مورد نیاز )نظیر تجویز آهن برای بالینی و آزمایشگاهی در این سطوح درخواست کنند و به درمان های ضروری با عواملمشورت

رد احتمال فقر آهن در زوجین ارجاع شده در غربالگری تالاسمی( بپردازند. نیاز به مراقبت بالینی )در صورت نیاز توسط پزشك معالج 

رای مشاوره شونده و / یا افراد در معرض خطر خانواده، توسط مشاور ژنتیك به مرکز و پیش از مشاوره ژنتیك( و / یا مراقبت ژنتیك ب

گردد. شود و زمان فراخوان برای مشاوره ژنتیك افراد در معرض خطر خانواده و خویشان تعیین میخوراند میبهداشت شهرستان پس

نظام مراقبت ژنتیك در نظام سلامت موظف است فراخوان را طبق دستورالعمل انجام داده و ارجاع افراد در معرض خطر در فامیل و 

 خویشان هر فرد شناسایی شده )سرنخ( به مشاوره ژنتیك را پیگیری نماید.   

 به طور کلی مدیریت ارجاع شدگان به دو شکل عمده انجام میشود:

 اری های ژنتیکی از پیش تشخیص داده شده الف( بیم

در مواردی که تشخیص  قبلاً در جریان انجام آزمایشات غربالگری اولیه و یا با غربالگری و ارزیابی ارثی فامیلی و شناسایی بیماران 

مستقل، آزمایشات تواند به طور مشابه قبلی در خانواده و فامیل بطور قطعی/ احتمالی مشخص شده است، پزشك مشاور ژنتیك می
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تکمیلی و آزمایشات تشخیص ژنتیك در سطح سه را طبق دستورالعمل اختصاصی هر بیماری درخواست نمایند و بعد از انجام مشاوره 

 ژنتیك پس از تشخیص، افراد و خویشان در معرض خطر را شناسایی و به نظام مراقبت اعلام نمایند. 

، افراد در معرض خطر جهت دریافت مراقبت تأییدر معرض خطر بررسی و در صورت در این موارد قطعیت خطر در تمام افراد د

 شوند. ژنتیك، به نظام مراقبت پس خوراند می

 ب( بیماری های از پیش تشخیص داده نشده

یماری که ب در صورتی که بعد از بررسی اولیه برای فرد یا خانواده ارجاع شده، کماکان تشخیص قطعی / احتمالی بیماری و یا گروهی

یعنی در معرض خطر بودن فرد از لحاظ بیماری ژنتیك معلوم ولی نوع  –به آن تعلق دارد برای پزشك مشاور ژنتیك نامعلوم باشد 

تواند با متخصصین بالینی مشاور ژنتیك برای نزدیك شدن به تشخیص و در صورتی که ضروری بداند  می -بیماری وی نامعلوم باشد

خب( سطح دو مشورت نماید و تعامل بالینی و یا ارجاع هدفمند و پیگیرانه داشته باشد. . مشاور ژنتیك در این  و آزمایشگاهی )منت

رابطه بالینی باید پیگیرانه و فعال با متخصصین بالینی آزمایشگاهی )و سایر متخصصین پیرا پزشکی( مورد مشورت همکاری و از 

 یا گروه بیماری را معلوم نماید. طریق تعامل مستمر با ایشان تلاش کند  طبقه 

در مواردی که بیماری و یا دسته ای که به آن تعلق دارد مشخص نیست و نمی تواند با بررسی های بالینی پیراپزشکی سطح دو به 

ر این معطوف نماید. د 3آن  دسترسی پیدا کرد و یا به آن نزدیك شد مشاور ژنتیك باید تعاملات و مشورت بالینی خود را به سطح 

شرایط با ارجاع به فوق تخصص های بالینی مرتبط )با توجه به علایم بالینی اصلی و غالب و شرح حال فامیلی( در سطح سوم نظام 

سلامت ترجیحا با ارجاع به درمانگاه های چند تخصصی ژنتیك )در صورت دسترسی و معرفی آنها از طریق اداره ژنتیك( و نزدیك 

تمل،  آزمایشات ژنتیك را درخواست نماید. مشاور ژنتیك در این موارد باید پیش از درخواست شدن حداکثری به تشخیص مح

آزمایش ژنتیك  با مسئول فنی آزمایشگاه منتخب ژنتیك مربوط به آن بیماری  نیز مشورت نماید و وی را از نظرات بالینی و تشخیص 

 رخواست آزمایش تشخیص ژنتیك نماید.احتمالی آگاه کند و  سپس مبتنی بر مشورت های صورت گرفته د

 درخواست آزمایشات تشخیص ژنتیك، از طریق نرم افزار برنامه ژنتیك اجتماعی انجام می شود. 

متخصص ژنتیك بر اساس نوع مشکل مطرح شده در پرونده و مشورت صورت گرفته از سوی مشاور ژنتیك، آزمایش درخواست شده 

رسانددر طی روند آزمایشات تشخیص قطعی، تماس و ر گروه بیماری / اختلال  به انجام میرا طبق استاندارد های ابلاغ شده  ه

پذیرد. این همکاری به صورت مستمر دریافت اطلاعات خاص از خانواده از طریق تعامل متخصص ژنتیك و مشاور ژنتیك صورت می

 یابد.ژنتیك ادامه میتا زمان اعلام نتیجه و ارسال پس خوراند از سوی متخصص ژنتیك به مشاور 

بعد از مشخص شدن تشخیص ژنتیك، پرونده ژنتیك الکترونیك توسط مسئول فنی تکمیل و به مشاور ژنتیك سطح دو پس خوراند 

 می شود. 

مسئول فنی تشخیص ژنتیك در مرکز تشخیص ژنتیك منتخب )و یا فوق تخصص مشارکت کننده اصلی در تشخیص و روند  

ی که ضرورت حتمی بداند که جلسه اول مشاوره ژنتیك این دسته از مراجعات که بعضا مشاوره ژنتیك آنها پیشگیری بروز( در صورت

با پیچیدگی همراه است در سطح سوم انجام شود با ثبت این دلیل به صورت مشروح در پرونده، می توانند از مشاور ژنتیك سطح دو 

باید  تیمی و با فوق تخصصی  3سطح سه ارجاع نماید. مشاوره ژنتیك در سطح بخواهند که فرد و یا خانواده را برای مشاور ژنتیك 

که  در تشخیص بیماری مشارکت داشته و متخصص ژنتیك پزشکی )مسئول فنی آزمایشگاه تشخیص ژنتیك انجام دهنده آزمایش 

 صورت پذیرد. 
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ریزی و در صورت نیاز فرم مراقبت ژنتیك را تکمیل و به مشاور ژنتیك بر اساس پرونده بازخورد شده، اقدامات لازم بعدی را برنامه

دارد. مرکز بهداشت شهرستان نیز باید مراقبت را به دهنده محل سکونت مشاوره شونده ارسال میمرکز بهداشت شهرستان پوشش

های مراقبت ژنتیك اعلام شده راهنمایی تیم سلامت پوشش دهنده ابلاغ نموده و این تیم باید خانواده را برای به اجرا گذاردن برنامه

 نماید. 

 ضرورت اجرای برنامه ژنتیک اجتماعی در قالب زنجیره به هم پیوسته فرایندهای آن
ژنتیك اجتماعی، بخشی از بسته خدمت ژنتیك است و در یك سلسله فرایند در کنار خدمات ژنتیك ضروری  مشاوره ژنتیك در برنامه

ل شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیك، ارجاع سطح بندی شده این موارد، تشخیص ژنتیك و مراقبت دیگر برای هر خانواده شام

شود. هر بخشی از این خدمات به صورت ژنتیك افراد ارجاع شده برای تمام موارد در معرض خطر در خانواده و خویشاوندان عرضه می

پذیرد. برای مثال در برنامه تالاسمی ب دستورالعمل مرتبط صورت میتعریف شده و توسط گروهی از کارمندان نظام سلامت در چارچو

شناسایی موارد در معرض خطر در بین زوجین متقاضی ازدواج توسط آزمایشگاه منتخب غربالگری، مشاوره ژنتیك توسط مشاوران 

چنین پذیرد. همشده صورت میژنتیك مستقر در مراکز بهداشتی درمانی ویژه و تشخیص ژنتیك توسط مراکز منتخب و استاندارد 

در قالب برنامه ژنتیك اجتماعی در صورت قطعی شدن در معرض خطر بودن فرد و یا خانواده و خویشان، موارد تحت پوشش خدمات 

گیرند. این مراقبت غالباً برای مدت زمانی طولانی و مراقبت ژنتیك توسط کارمندان و کارشناسان سطح یك نظام سلامت قرار می

های آتی در معرض شود زیرا هر یك از افراد شناسایی شده سرشاخه نسل فعلی و نسلبه اندازه دوره باروری زوجین انجام می حداقل

خطر در آن خانواده و خویشاوندان است. بدین ترتیب یك چرخه از خدمات سلامت ژنتیك از ابتدا تا انتها برای خانواده و خویشان 

طح های ژنتیك سلامت ارجاع سشوند. بنابراین در برنامهشان به این خدمات احتیاج دارند پیگیری میگیرد و تا زمانی که ایشکل می

 های ژنتیك و زیربنای پیشگیریبندی شده و پیگیری و ارجاع موارد در معرض خطر به سیستم مراقبت ژنتیك، ارزش افزوده برنامه

دهی صحیح خدمات ژنتیك به افرادی که در معرض یره خدمات و آدرسها و اختلالات ژنتیك است. بدین دلیل رعایت زنجبیماری

 ها افزایش می یابد و سلامتی حاصل نخواهد شد.خطر هستند از اهمیت ویژه برخوردار است و بدون رعایت آن صرفا هزینه

گیری پیشگویی خطر ژنتیك، پیش ریزی شده و مبتنی بر نوع و میزان خطر افراد، دربعلاوه از آنجایی که تشخیص صحیح، ارجاع برنامه

ژنتیك و مداخله برای کاهش خطر ژنتیك در جامعه اهمیت غیر قابل انکار دارد، به انجام رسیدن صحیح این مراحل با رعایت 

 شود.های ژنتیك تلقی مینیاز اجرای برنامههای ژنتیك، اصل و پیشها در برنامههای قطعی و نظارت بر استاندارداستاندارد

ریزی برخورداری های ژنتیك سلامت هدف قرار گیرد و برنامهریزی اجرای یکپارچه و جامع برنامهضوابط باعث شده که برنامه این

یعی ها به طور طبریزیویژه مورد تأکید و پیگیری باشد. در مرکز این برنامهمردم از خدمات استاندارد در بستر برنامه های سلامت به

گیرد که عمدتاً پیشگیری ژنتیك در خانواده و خویشاوندان در معرض خطر را )غالباً بعد از انجام و تثبیت مشاوره ژنتیك قرار می

 تشخیص ژنتیك( به عهده دارد.
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 های ژنتیک در برنامه ژنتیک اجتماعیقرار دادن بیماری روش تحت پوشش
 

 طراحی و اجرای برنامه ژنتیک اجتماعی در اداره ژنتیک

در سطح یك، دو و سه نظام ارائه خدمات سلامت  الزامات برنامههای ژنتیك سلامت مستلزم تأمین هر یك از برنامه و اجرای اندازیراه

های هدف تأمین شده است. ژنتیك سلامت مشترک است و در حال حاضر برای تمام بیماری ساختارهایدر سطح یك و دو  باشد.می

 باشددر سطح سه می ژنتیك/ قطعی بیماری آوری تشخیصآوری فنفراهم ،های جدیدبرنامه یو اجرا اندازیدر نتیجه گام نخست راه

 (.5)جدول شماره 

 ی راه اندازی و اجرای برنامهمسیر تکاملهای ژنتیک تحت پوشش برنامه ژنتیک اجتماعی و بیماری

 زیر است: تکاملی ژنتیك سلامت شامل سه مرحله های برنامه یك از هر تکوینسیر  بنابراین

  نظام سلامت سطح سهدر  بیماری هدفهای تشخیص ژنتیك/ قطعی آوریتامین فن  .1

 سه سطح نظام سلامت پوششبا  در منطقه پایلوت برنامه هدف اجرای آزمایشی  .2

 (درسه سطح نظام سلامت) اجرای برنامه با پوشش کامل جمعیت هدف  .3

 در ایران های ژنتیک سلامتتکامل برنامهعناوین و سیر  : 5جدول شماره 

 های جاریبرنامه پایلوتهای برنامه ایتوسعه هایبرنامه

 هدفدرکل منطقه ، تمام سطوح نظام سلامت پایلوتدر منطقه ، تمام سطوح نظام سلامت تنظام سلام 3 سطح 

تشخیص و مداخله های استاندارد شده و کارآمد برای روش اندازیو راه تعیین .1

 قلبی فامیلیبیماری های ارثی  پیشگیرانه

برای تشخیص و مداخله های استاندارد شده و کارآمد روش اندازیو راه تعیین .2

 و فامیلی پستان سرطان ارثی پیشگیرانه

برای تشخیص و مداخله های استاندارد شده و کارآمد روش اندازیراهو  تعیین .3

 لونوک میلیفا ارثی سرطان های پیشگیرانه

برای تشخیص و مداخله های استاندارد شده و کارآمد روش اندازیو راه تعیین .4

 اهنجاریهای مادرزادین پیشگیرانه

برای تشخیص و مداخله های استاندارد شده و کارآمد روش اندازیو راه تعیین .5

  ارثی ناشنوای پیشگیرانه

برای تشخیص و مداخله های استاندارد شده و کارآمد روش اندازیو راه تعیین .6

  نابینایی ارثی پیشگیرانه

برای تشخیص و مداخله های استاندارد شده و کارآمد روش اندازیو راه تعیین .7

 نقص ایمنی ارثی پیشگیرانه

برای تشخیص و مداخله های استاندارد شده و کارآمد روش اندازیو راه تعیین .8

 های ارثی فامیلی شایع روانیبیماری پیشگیرانه

برای تشخیص و مداخله  استاندارد شده و کارآمدهای روش اندازیو راه تعیین  .9

 ناباروری ارثی و فامیلیپیشگیرانه 

برای تشخیص و مداخله  های استاندارد شده و کارآمدروش اندازیو راه تعیین .10

 های پوستی ارثی فامیلیبیماریپیشگیرانه 

سردسته ) سندرم داون شگیرییکنترل و پ .1

 (بیماریهای کروموزومی

هم ) کم خونی داسی شکلکنترل و پیشگیری  .2

 (هاگروه هموگلوبینو پاتی

 G6PDنقص آنزیم کنترل و پیشگیری  .3

ردسته س) نقص لوله عصبیکنترل و پیشگیری  

 (های مادرزادیناهنجاری

-ریسردسته بیما) هموفیلیکنترل و پیشگیری  .4

 (ارثی ریزی دهندههای خون

  دوشن و بکر کنترل و پیشگیری .5

 (های عضلانیدیستروفیسر دسته )

  های متابولیک ارثیبیماریکنترل و پیشگیری  .6

بتا   تالاسمیبیماری  برنامه پیشگیری از بروز .1

مدل ایجاد ساختار ژنتیك در نظام سلامت )

 (های شایع ارثیایران،  مدل اجرای بیماری

ا فنیل کتونوری برنامه پیشگیری و کنترل .2

(PKU) 

برنامه مدل بیماری های نادر ارثی و مدل )

 (جامع متابولیك ارثی
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 های مدل در برنامه ژنتیک اجتماعیبرنامه

 ذکر شده به صورت کشوری در نظام سلامت ادغام شده است، شامل تکوینسیر که در  های ژنتیك اجتماعیبرنامهاز مدل دو 

ماژور و غربالگری نوزادان برای پیشگیری بیماری متابولیك  تالاسمی از بروز بتا پیشگیریغربالگری زوجین در هنگام ازدواج برای 

های به ترتیب برای بیماری را به عنوان نماینده انهپیشگیرمداخله تأثیر  ها( است. این برنامهPhenylketonuria) فنیل کتونوریارثی 

  . انددادهنشان  شایع و نادر ارثی

 صورت کشوری به به 1376از سال  ماژور بوده است کهتالاسمی  از بروز بتا پیشگیری برنامه اولین برنامه ژنتیک اجتماعی ایران

های ژنتیکی ارثی ایران است و بروز اریترین بیمبر اساس محاسبات صورت گرفته بیماری تالاسمی بتا از شایع در آمده است. ءاجرا

مورد  200به  ،سال 10نظام سلامت با اجرای این برنامه توانست بروز تالاسمی را طی تولد زنده برآورد شده است.  1000در  1آن 

  .(3)نمودار شماره  کاهش دهد در سال

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 1392- 1377در ایران، : فراوانی و میزان بروز بتا تالاسمی ماژور 3نمودار شماره 

 

هایی با شرایط خاص اپیدمیولوژیك . این موارد در استانچنان باقی است موارد بروز هم %20اکنون  ،بر اساس محاسبات صورت گرفته

 یابند. این دسته از بروز بیماری تالاسمی هم اکنون با برنامه ویژه در حال پیشگیری و کنترل است.و زیرساختی بروز می

 مدل مدیریت برنامه ژنتیك سازنده ساختارهای ژنتیك در نظام سلامت و  چنین نقش هم ،پیشگیری تالاسمی بتا در ایرانبرنامه 

های اصلی خدمات ژنتیك سلامت در نظام ه است و اولین بار ساختار مسیرداشتعهده ر اجتماعی را در عرصه پیشگیری ژنتیك ب

 قرار یافت.سلامت با اجرای این برنامه سازماندهی و است

، زوجینی که هر دو مشکوک به تالاسمی بتا مینور هستند، مورد بررسی شوندمی غربالگریاین برنامه زوجین در هنگام ازدواج  در

گیرند و سپس در صورت تأیید نتایج، مشاوره ژنتیك می شوند و چنانچه تصمیم به ازدواج بگیرند، تشخیص ژنتیك تکمیلی قرار می

املگی به ایشان پیشنهاد شده و اگر این پیشنهاد را بپذیرند به مراکز منتخب تشخیص ژنتیك کشور )بر حسب جنین در هر بار ح

بیماری، زوجین در طول  ژنتیك تا جهش ژنتیکی در خانواده معلوم شود. براساس نظام مراقبت ،گردندمنطقه سکونت( ارجاع می

کنند. برنامه غربالگری خدمات ژنتیك دریافت می ،ا دستورالعمل کشوریبرای هر حاملگی مراقبت شده و مطابق ب ،دوران باروری
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برگیرندگی تمام سطوح خدمت،  ترین برنامه غربالگری تالاسمی جهان است. با وجود وسعت و گستره عمل و دربزرگ ،تالاسمی ایران

 .لقب گیرد نیز این برنامه توانسته برنامه موثر ژنتیك اجتماعی جهان

 

به صورت کشوری به اجرا در  1386است. این برنامه از سال  PKUبیماری فنیل کتونوری  مدل ژنتیک اجتماعی ایران دومین برنامه

متابولیك ارثی ایران است. بروز بیماری بین  هایترین بیماریشایعاز  ،PKUبیماری  محاسبات صورت گرفتهبر اساس آمده است. 

 برای کل کشور محاسبه شده است. 6000یك در 

شوند. چنانجه نوزادان شناسایی شده در غربالگری با آزمایشات در این برنامه نوزادان در هنگام تولد برای این بیماری غربالگری می

الینی و شوند. در بیمارستان با ارزیابی بشوند تحت عنوان بیماران موقت به بیمارستان منتخب مرکز استان معرفی می تأییدتکمیلی 

رار ای تا پایان عمر قطی یك سال بیماران قطعی شناسایی و تحت درمان تیمی مستمر و آزمایشات دوره نهایتاًآزمایشات تکمیلی 

 گیرند.می

طح یك سبه محض تثبیت شرایط بیمار، پزشك مسئول تیم بالینی خانواده را برای مشاوره ژنتیك به تیم مشاوره ژنتیك مستقر در 

ن گیرد. بر ایپرونده ژنتیك خانواده و خویشان در معرض خطر تحت مراقبت ژنتیك قرار می دهد. با تشکیلارجاع می نظام سلامت

اساس در هر بار حاملگی در خانواده و یا در صورت ازدواج فامیلی در خانواده بررسی ژنتیك انجام و در صورت وجود خطر پیشگیری 

 مخدمات پیشگیری ژنتیك به صورت توأ دمات بالینی به بیمار وژنتیك اجتماعی شامل خ مسیرشود. این ریزی و اجرا میآن برنامه

 است. 

های متابولیك ارثی در کشور را و ریل اصلی بالینی و پیشگیری بیماریایجاد نظام  چنین نقش هم ،در ایران PKUبرنامه پیشگیری 

 مسیر. همچنین ساختار های اصلی و نیز هست های نادردر بیماری مدل مدیریت برنامه ژنتیك اجتماعیو  به عهده داشته است

 ثیر خود را به اثبات رسانده است.سلامت با اجرای این برنامه تکرارپذیری و تأژنتیك در نظام 

 

 
 1393 -1388در کشور،  PKUپوشش غربالگری بیماری  : 4نمودار شماره 
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 های برنامه ژنتیک اجتماعیزیرساخت

های اصلی برنامه ژنتیك اجتماعی را زیرساخت« تشخیص ژنتیك»و « مشاوره ژنتیك»خدمات آوری و ساختار لازم ارائه دانش، فن

 1375های کشوری مشاوره ژنتیك و تشخیص ژنتیك در نظام سلامت ایران از سال ها و شبکهساختایجاد این زیر دهند.تشکیل می

ها توسعه ساختار برنامه ژنتیك اجتماعی این زیرساخت و همزمان با اجرای برنامه کشوری بتا تالاسمی شروع شده است. همزمان با

 نیز متحول شده و توسعه آنها ادامه دارد.

با توجه به نیاز زوجین تالاسمی  1375در سال  شبکه کشوری مشاوره ژنتیک

برای مشاوره ژنتیك تشکیل شد. پیش از آن و در جریان برنامه پایلوت برنامه 

های باشیوع هایی از استاندر شهرستان 1376تا  1370تالاسمی که از سال 

بالای تالاسمی در حال اجرا بود، پزشکان عمومی و کارشناسان بهداشت 

کردند. با توجه زوجین را در خصوص نتایج غربالگری تالاسمی راهنمایی می

به بعد تشخیص ژنتیك با روندی رو به رشد در دسترس  76به اینکه از سال 

مشاوره ژنتیك به صورت تخصصی و محتوی مشاوره  زوجین قرار گرفت، نیاز به

در خصوص تشخیص ژنتیك و سقط جنین مبتلا احساس شد. شبکه مشاوره 

ژنتیك با سازماندهی و آموزش پزشکان و کارشناسان بهداشت، در قالب 

های مشاوره ژنتیك مستقر در مراکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیك تیم

 های کشور گسترش یافت. هرستاندر نظام سلامت در تمام ش

ریزی در قالب طرح تحول سلامت نسبت پزشك مشاور ژنتیك بر اساس برنامه

تعیین شد. و خدمت  100000تا   50000به جمعیت تحت پوشش یك به 

مشاوره ژنتیك در پایگاه ضمیمه مرکز جامع سلامت جانمایی گردید. به منظور 

زشی پزشکان مشاور ژنتیك تسریع تحقق این استاندارد، برنامه ریزی آمو

را    95رو تعداد پزشکان مشاور ژنتیك دوره دیده تا سال  گردید. شکل روبه

پزشك عمومی در دوره سوم آموزش مشاوره ژنتیك  120دهد. و نشان می

های بعدی آموزش خود را به پایان می رسانند. دوره  96اداره ژنتیك در سال 

جهت دستیابی به استانداردهای تعیین شده آموزش تربیت مشاوران ژنتیك 

 یابد.دسترسی به پزشك مشاور ژنتیك  ادامه می

 

ریزی شده و مستمر مشاوره ژنتیك به اجرا در آمده است. در حال حاضر برنامه آموزشی به موازات سازماندهی شبکه مشاوره ژنتیك، آموزش های برنامه

های قیلی و همگام با برنامه ژنتیك اجتماعی برنامه ریزی و در قالب یك دوره یك ساله غیر حضوی و حضوری وسیع اجرای دورهبر گرفته از  تجارب 

کنند و مجاز به مشاوره ژنتیك رسد. مشاوران ژنتیك در پایان این دوره گواهی دریافت میبرای پزشکان عمومی علاقمند به این حرفه به انجام می

سازی شده است مشاوران را در تشکیل پرونده ژنتیك سال بومی 5افزار تخصصی این حرفه است و طی ند. نرم افزار مشاوره ژنتیك که نرمشواجتماعی می

 گیرد. نماید و به صورت رایگان در اختیار مشاوران همکار برنامه ژنتیك اجتماعی قرار میحمایت می

شود. در این یك سال مشاوران ژنتیك ضمن ژنتیك با یکسال دوره میدانی مهارت افزایی دنبال میهمچنین بعد از اشتغال به کار، آموزش مشاوران 

دهند. این آید مهارت خود را افزایش میریزی و سطح بندی شده که تحت نظارت استادان به اجرا در میارتباط درون گروهی با تعامل و مشورت برنامه

 سازد.مضاعف بر حسن انجام کار را ممکن میروند همچنین در شروع کار ایشان نظارت 
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تالاسمی اولین شبکه تشخیص ژنتیك در شبکه کشوری تشخیص ژنتیک 

با اعضا  محدود تشکیل شد. هدف از تشکیل  1378باشد که در سال کشور می

این شبکه ارائه خدمات و تامین نیاز های تشخیص ژنتیك برنامه تالاسمی به 

 ریزی برایده است. تعداد اعضا شبکه با برنامهای در کشور بوصورت منطقه

گسترش خدمات ژنتیك دولتی و خصوصی رو به افزایش گذاشت و نهایتا 

سال در دسترس قرار گرفت. این شبکه  5خدمت به طور متناسب در مدت 

در سطح سوم نظام سلامت و در ارتباط برنامه ریزی شده با شبکه مشاوران 

ژنتیك در نظام سلامت اجرای ل ارائه خدمات ژنتیك و از آن طریق سطح او

های نماید. با گسترش پوشش برنامه های ژنتیك ایجاد شبکهمینقش 

های در هم ادغام ها گسترش یافت. هم اکنون شبکهتشخیص ژنتیك بیماری

رو توسعه خدمت یافته تشخیص ژنتیك در حال توسعه است. شکل روبه

های کشور نشان در استان 1396سال  تشخیص ژنتیك تالاسمی در کشور را تا

 دهد.می

 
ها با پیشنهاد همکاری از سوی متقاضی و یا بالعکس و توافق برای اجرای استانداردهای خرید خدمت های تشخیص ژنتیك بیماریانتخاب اعضا در شبکه

خرید خدمت از موسسات و دانشگاه ها در قالب استاندارد استقرار برنامه مدیریت رسد. اداره ژنتیك با های کشوری به انجام میتشخیص ژنتیك برنامه

های عضو های کشوری در آزمایشگاههای ارزیابی خارجی تشخیص ژنتیك برنامهبخشد. بعلاوه برنامههای عضو را توسعه میتضمین کیفیت در آزمایشگاه

های رسد. در جریان اجرای استانداردهای خرید خدمت از آزمایشگاهها به انجام میو دانشگاه در شبکه های مربوطه با همکاری و خرید خدمت از موسسات

های هدف برای اعضا انجام و در صورت ضرورت تکرار های افزایش مهارت تشخیص ژنتیك بیماریهای تشخیص ژنتیك همچنین آموزشعضو شبکه

 شود.می

 

 ی ایران های پایلوت در برنامه ژنتیک اجتماعبرنامه

های غربالگری زوجین برای پیشگیری بیماری تالاسمی و غربالگری نوزادان برای پیشگیری و کنترل بعد از اجرای موفق و موثر برنامه

دگی باشند و در مقاطع دیگری از زنهای ژنتیك در اولویت دیگری که از اهداف برنامه ژنتیك سلامت میبیماری فنیل کتونوری، برنامه

 ریزی و در مناطق پایلوت به اجرا در آمدند. سایی هستند برنامهقابل شنا

 بود. G6PD، سندرم داون، نقص لوله عصبی، سیکل سل و Bو  Aها شامل پیشگیری و کنترل هموفیلی این برنامه

برنامه تحول  در بستر 1393ژنتیك اجتماعی ایران در سال در ادامه اجرای برنامه های ژنتیك سلامت و با متحول شدن رویکرد 

های تخصصی به جای اجرای عمودی در ها با حفظ هویتسلامت و به دلیل فراهم شدن شرایط در ساختار نظام سلامت، این برنامه

شمار است به برداری اختصاصی هر برنامه از تمام منابع سلامت و در نتیجه نیاز به منابع بیسطوح نظام سلامت که مستلزم بهره

 ادغام جامع به اجرا در آیند. به طور طبیعی با سلامت شدند که با استفاده از بسترهای موجود و مشاع در نظامنحوی سازماندهی 

های هتوسعه برنام از سوی دیگر زمینه استفاده از منابع مشترک نظام سلامت در برنامه ژنتیك اجتماعی از یك سو و خدمات ژنتیك

ندین چ عمودی بودن ساختار هر یك از برنامه ها و نیاز به منابع وسیع بدلیل ش از اینپی که هر برنامه های هدفپایلوت به جمعیت

 سال به تعویق افتاده بود آغاز و عملیاتی گشت.
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 های مهم کروموزومیسندرم داون و سایر بیماری 

کودکان و بهداشت باروری است. سندرم های مهم سلامت کنندهدر هزار تولد زنده از تعیین 5های کروموزومی با میزان بروز بیماری

های باروری و با اعمال سیاست 2500های کروموزومی قرار دارد. براساس نرخ تولد فعلی سالیانه دست کم داون در راس بیماری

به  های مقرونمورد سندرم داون دربین متولدین زنده مورد انتظار است. پیشگیری سندرم داون در کشورعملیاتی و به روش 4000

 های ایرانی و از ضروریات توسعه جمعیتصرفه تحقق پذیر است. بعلاوه پیشگیری سندرم داون از مطالبات اصلی زنان باردار و خانواده

 سالم است.

 نقص لوله عصبی و سایرناهنجاری های مادرزادی 

اصلی سلامت کودکان و باروری هستند. نقص های کنندههای مادرزادی با تشکیل سی درصد نقایص تولد ماژور، از تعیینناهنجاری

-مورد بروز در بین متولدین )با نرخ باروری فعلی(، از شایعترین نقایص مادرزادی و از مهمترین ناهنجاری 3000لوله عصبی با حداقل 

 های قابل پیشگیری است.

 Bو  A هموفیلی  

ان ها، امکآیند. یکی از دلایل اهمیت این بیماریمهمی به شمار میهای های نادری هستند، اما بیماریبیماری انواع بیماری هموفیلی

پیشگیری ژنتیك و درمان استاندارد و مقرون به صرفه آنهاست. این در حالی است که بدون اجرای برنامه پیشگیری و کنترل، خونریزی 

ز دلایل دیگر اهمیت بیماری، گران بودن شود. اهای جسمانی و کاهش شدید کیفیت زندگی میدر مفاصل بیماران منجربه معلولیت

بیمار بر  6000دلار مخارج سالیانه خرید فاکتور برای قریب به  130 000 000بسیار شدید درمان )با فاکتور های انعقادی( است. 

دهد. ار میلویت قرآورد شده است. این دلایل درمان استاندارد و پیشگیری از تخریب مفاصل همراه با پیشگیری ژنتیك بیماری را در او

 آوری پیشگیری ژنتیك بیماری در کشور مهیا شده است. این نکته قابل ذکر است که فن

  یارث کیمتابول یهایماریب و یکتونور لیفن 

های متابولیك ارثی نادر است لیکن تعداد و تنوع آنها زیاد است و به این دلیل مجموعاً گروه شایعی را تك تك بیماری گرچه غالباً

 مانند، درمان غالباً بسیار سختاند و در مواردی که زنده میهای متابولیك ارثی غالباً کشندهدهند. از سوی دیگر بیماریتشکیل می

های سلامت کننده بر شاخصها تاثیر تعیینو کیفیت زندگی اضافه شده ناشی از درمان ناچیز است. به دلایل گفته شده این بیماری

 باروری دارند. نوزادان، کودکان و

های اتوزومال مغلوب که بخش قابل ملاحظه آنها را های متابولیك ارثی غالباً از گروه اتوزومال مغلوب هستند )بروز بیماریبیماری

ند. یابتولد زنده است(. بدین دلیل تحت تاثیر ازدواج های فامیلی افزایش می 1000در  10دهد های متابولیك ارثی تشکیل میبیماری

ا با ها در کشور مهیا شده و یها در کشور است. پیشگیری ژنتیك اغلب این بیماریین یکی دیگر از دلایل عمده افزایش این بیماریا

 اندازی است.وجود مطالبه خدمات مرتبط، قابل راه

 6000 شود )به ازا هرآنها تلقی میترین های متابولیك ارثی قرار دارد و هم اکنون )در ایران( از شایعفنیل کتونوری در راس بیماری

این بیماری الگوی اجرای برنامه جامع متابولیك ارثی است و بستر اجرای این برنامه متولد می شود.(  PKUتولد زنده یك مورد بیمار 

 را در کشور بوجود آورده است.
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( و پیشگیری ژنتیك بیماری، One Stop Clinic)های منتخب با عرضه خدمات همزمان غربالگری نوزادان برای این بیماری، بیمارستان

در کشور سازماندهی شده و بستری  PKUهای متابولیك ارثی است که با اجرای برنامه سه عرصه اصلی پیشگیری و کنترل بیماری

 آماده برای اجرای برنامه جامع متابولیك ارثی است.

 

 تحت پوشش در قالب  برنامه ژنتیك اجتماعی های ژنتیكبیماری

در قالب برنامه ژنتیك اجتماعی در واقع تجمیع جامع نیاز های برنامه های اختصاصی در اولویت ژنتیك  ادغام جامع خدمات ژنتیك

از نظر مدیریت و عرضه خدمات ژنتیك در یك برنامه واحد است. با توجه به اینکه تمامی بیماری های ژنتیك دارای نیازمندی های 

شده،  مشاوره ژنتیك و تشخیص ژنتیك و نهایتا مراقبت ژنتیك هستند، با  اصلی و مشابه در حوزه های شناسایی، ارجاع سطح بندی

در سطوح نظام سلامت و ادغام خدمات مورد نیاز در هر سطح در بستر برنامه های  رای برنامه های ژنتیكایجاد مسیری مشترک

های عناوین بیماریبا ایجاد این بستر د. موجود سلامت امکان اجرای این برنامه ها در قالب برنامه واحد ژنتیك اجتماعی فراهم آم

ین آوری و تحلیل بهترهای در اولویت و مهم ژنتیکی ایران برآورد و با گردژنتیك در برنامه ژنتیك اجتماعی بعد از بررسی بیماری

 .گردیدبندی اطلاعات موجود و مرتبط انتخاب و در قالب چندین گروه دسته

 هدف برنامه ژنتیک اجتماعی ایرانفعلی  های: بیماری 4جدول شماره 

 بیماری سرگروه گروه بیماری بیماری دسته

ی
ی ژنتیک

ی ارث
ی ها
ی و بیمار

ی مادرزاد
ی ها
ناهنجار

 

 تالاسمی، سیکل سل شایع ارثی بیماری های خونی و هموگلوبینوپاتی های 

  بیماریهای متابولیك ارثی، بیماری های هدف غربالگری نوزادی و

 تکاملی کودکانغربالگری 

PKU 

 هموفیلی  های خون ریزی دهنده ارثیبیماریA  وB 

 نقص لوله عصبی های مادرزادیناهنجاری 

 سندرم داون بیماری های کروموزومی 

 دوشن و بکر عضلانی -دیستروفی های عصب 

 نقص ایمنی ارثی __ 

 ناشنوایی و کاهش شنوایی ارثی __ 

  ارثینابینایی و کاهش بینایی RP 

ی 
بیمار

ی
ها

 

ی 
سال
بزرگ

ی 
ارث

ی
فامیل

 
 

 کولون و برست های ارثی فامیلیسرطان 

 فامیلی ارثیزودرس  عروقی -های قلبیبیماری PCAD 
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سرگروه  انتخاب   شدد تا با اجرای برنامه پیشگیری و کنترل تر هر گروه به عنوان بیماری مهم سپس با اجماع نظر صاحب نظران 

یابد. برای مثال ابتدا برنامه تالاسمی ها مسیر اجرای آن گروه بیماری ها هموار و برنامه به تمام اعضا آن گروه تعمیم هر یك از سر گروه

 ا در آمد سپس برنامه سیکل سل در این بستر ادغام شد. های ارثی ایران انتخاب و به اجرهای خونی و هموگلوبینوپانیاز گروه بیماری

همچنین بعد از به اجرا در آمدن برنامه غربالگری نوزادان برای بیماری فنیل کتونوری و آماده شدن بستر برنامه برای اجرای برنامه 

 (.4های متابولیك ارثی، ادغام صورت گرفت )جدول شماره جامع غربالگری نوزادان برای بیماری

بدین ترتیب ادغام برنامه های ژنتیك در قالب واحد و ادغام برنامه واحد در بسترهای موجود برنامه های سلامت موجب شد تا اجرای 

 برنامه های ژنتیك به صورت مقرون به صرفه در نظام سلامت ایران ممکن شود.
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 برنامه ژنتیک اجتماعی یاجراکاربرد و فصل دوم: 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 های برنامه ژنتیك اجتماعیاستراتژی
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 و غربالگری ژنتیکی سیکل سل – : غربالگری تالاسمیخدمات ادغام یافته ژنتیک در زمان ازدواجاستراتژی اول: 

 آموزشدر کلاس نمایند در این استراتژی زوجینی که در بستر برنامه غربالگری تالاسمی به مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج مراجعه می

غربالگری شوند. بینند و برای انجام غربالگری ژنتیك راهنمایی میهای مشاوره ژنتیك آموزش میازدواج در خصوص ضرورت هنگام

د. وشیمانجام  به روش مصاحبه پرسشنامه استانداردسلامت آموزش دیده مشاوره ژنتیك با استفاده از  زوجین توسط مراقبژنتیك 

 شود. پرسشنامه غربالگری، مشاوره ژنتیك برای زوجین انجام میدر صورت مثبت شدن 

 .گرددنیز در قالب استراتژی اول انجام می -شامل انجام آزمایشات و مشاوره ژنتیك در صورت لزوم–همچنین غربالگری تالاسمی 

 

 سلامتهای ژنتیک ادغام یافته در بسته های موجود خدمات غربالگری و ارزیابی :استراتژی دوم

های سلامت به صورت عمودی و ارائه با توجه به سیاست وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی در خصوص عدم اجرای برنامه

های خدمات سلامت ادغام شده است. بر این خدمات سلامت در اولویت به صورت ادغام یافته، خدمات در اولویت ژنتیك در بسته

در بسته های موجود، شناسایی و به مشاوران ژنتیك سنین مختلف از طریق ارائه خدمات  اساس موارد در معرض خطر ژنتیك در

های غیرواگیر شایع دوران بزرگسالی های ژنتیك دوران کودکی، بیماریشوند. بنابراین در استراتژی دوم علاوه بر بیماریارجاع می

درس فامیلی و سرطان های برست و کولون ارثی( را پوشش میفامیلی )شامل بیماری های عروق کرونر زو –دارای عامل خطر ارثی 

 .18دهد

 هاهای اصلی به تفکیک استراتژیفعالیت

 غربالگری ژنتیکی سیکل سل و غربالگری تالاسمی،: خدمات ادغام یافته ژنتیك در زمان ازدواج: در قالب استراتژی اول 

 انجام آموزش های مردمی مرتبط .1

  ژنتیکی انجام غربالگری اختصاصی/انجام آزمایشات غربالگری  .2

  غربالگری ژنتیکی اختصاصی و زمایشات غربالگریآبررسی نتایج  .3

 مشاوره ژنتیك پیش از تشخیص .4

 تخصصی کلینیکی و پارا کلینیکیاخذ مشورت  .5

 ارائه خدمات بالینی در بیمارستان منتخب .6

 مشاوره ژنتیك پس از تشخیص .7

 تکمیل پرونده ژنتیك .8

 مراقبت ژنتیك  .9

 

 

  های ژنتیك ادغام یافته در بسته های موجود خدمات سلامتارزیابیغربالگری و  :ومددر قالب استراتژی 

 درگروه های سنی در سطح اول نظام سلامتژنتیك  شناسایی عوامل خطر بیماری های .1
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 در سطح اول نظام سلامت غربالگریهای یافته تأیید .2

 توسط تیم مشاوره ژنتیك فامیلی/ ژنتیکی بودن عامل خطر یا بیماری ارثی تأیید .3

 مشاوره ژنتیك پیش از تشخیص .4

 تخصصی کلینیکی و پارا کلینیکیاخذ مشورت  .5

 ارائه خدمات بالینی در بیمارستان منتخب .6

 مشاوره ژنتیك پس از تشخیص .7

 تکمیل پرونده ژنتیك .8

 مراقبت ژنتیك  .9

 های برنامه ژنتیک اجتماعیشرح اجرای هر یک از استراتژی
 

 و غربالگری ژنتیکی سیکل سل– : غربالگری تالاسمیخدمات ادغام یافته ژنتیک زمان ازدواجاستراتژی اول: 

 نحوه انجام فرایند شناسایی در استراتژی اول

های این استراتژی تنها آن دسته از بیماری .گرددارائه می به زوجین« مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج»در این خدمت  -

ویتی را پوشش خواهد داد که داشتن فرزند سالم را تحت تاثیر قرار داده و قابل شناسایی در زمان ازدواج ژنتیك در اول

  باشد.های ارثی فامیلی دوران بزرگسالی هدف این استراتژی نمیبیماریهستند. 

یم پیش از بارداری شاملنحوه اجرای استراتژی اول ژنتیك اجتماعی که غربالگری و مشاوره ژنتیك را در هنگام ازدواج تا  -

  ، بدین شرح است:شود

 :های زمان ازدواج و دریافت برگه آموزشی غربالگری زمان ازدواج و بعد از انجام آموزش غربالگری ژنتیکی زمان ازدواج

ط مراقب توس مصاحبه فعال به روش امه غربالگری ژنتیكبه وسیله پرسشنآن توسط زوجین، غربالگری زوجین مطالعه 

من ض»جمله با قید پرسشنامه تکمیل شده واجد امضاء و اثر انگشت زوجین . شودانجام می ژنتیك سلامت غربالگر

، همراه ژنتیك و امضاء مراقب سلامت غربالگر« نماییمهای داده شده را تأیید میمطالعه مطالب این فرم، درستی پاسخ

 رسد. میتأیید پزشك مرکز به  جهت صدور گواهی ازدواج با نتایج آزمایشات تالاسمی

مثبت بودن مورد مندرج در پرسشنامه را با حضور  پزشك مرکز ،چنانچه پرسشنامه وجود خطر )احتمالی( را بیان کند

 اورمشید نیاز به ارجاع به پزشك ، مؤاز این پرسش نامهتأیید شده وجود تنها یك مورد مثبت نماید. زوجین بررسی می

 است. ژنتیك 

گیری در خصوص زمان مشاوره ژنتیك در خصوص زوجین دارای پرسشنامه مثبت، با توجه به اینکه کمك به تصمیم

باشد، پزشك مرکز ارائه برای تکمیل فرایند غربالگری این زوجین ضروری می -پیش از ثبت ازدواج یا پیش از بارداری

 را به انجام تکمیل غربالگری جلسه( تالاسمی یا مشاور ژنتیك آموزش دیده اعم از مشاور ژنتیك)خدمات زمان ازدواج 

 .نمایداین زوجین را صادر می« انجام خدمات زمان ازدواج»رساند و سپس گواهی می
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فرصت زمانی  بایستمی مشاوره ژنتیك را به بعد از ازدواج موکول نمایند، ر صورتی که زوجین برگزاری جلساتد

ها عمیقاً مناسب برای مراجعه به مشاور ژنتیك مجاز و نحوه پیگیری اقدامات بعد از ازدواج و پیش از بارداری و برای آن

 شود. تبیین و به اطلاع ایشان رسانده می

 برای  اجعهو در زمان مر باید به زوجین تاکید شود که پرسشنامه اطلاعات پزشکی ایشان است و باید آن را حفظ کنند

زوجین ضروریست  شود،. با توجه به اینکه این مدرک به زوجین تحویل میمشاوره ژنتیك آن را به همراه داشته باشند

 ید نمایند.تأی« هنگام ازدواج ژنتیکی ثبت نتایج غربالگری»ضاء و ثبت اثر انگشت در دفتر دریافت پرسشنامه را با ام

  دفتر ثبت نتایج غربالگری ژنتیکی هنگام ازدواج در سامانه الکترونیك دانشگاه اطلاعات پرسشنامه غربالگری ژنتیکی و

گردد. تا زمان تکمیل سامانه های الکترونیك در این خصوص، از فرم های کاغذی پیوست دستورالعمل حاضر درج می

 استفاده گردد.

 یز بروز بتا تالاسمی ماژور انجام مطبق دستورالعمل اختصاصی برنامه پیشگیری ا غربالگری: این غربالگری تالاسمی

 شود.

 

 نحوه صدور گواهی انجام آزمایشات تالاسمی و غربالگری ژنتیکی

نداشته باشند و بر اساس نتایج آزمایشات وجود در صورتی که هیچ مورد مثبتی در پرسشنامه غربالگری ژنتیکی زوجین  -

د، گواهی انجام آزمایشات تالاسمی و غربالگری ژنتیکی در قالب باشغربالگری تالاسمی نیز نیاز به ارجاع به مشاوره ژنتیك ن

 گردد. و مهر می تأیید فرم کشوری، جهت ارائه به دفترخانه توسط پزشك مرکز

های آزمایشات غربالگری تالاسمی و یا به دلیل مثبت شدن پرسشنامه در صورتی که به دلیل غیرطبیعی بودن اندکس -

به مشاوره ژنتیك داشته باشند، بعد از انجام مراحل مشاوره ژنتیك مربوط به تالاسمی و  غربالگری ژنتیکی، زوجین نیاز

غربالگری ژنتیکی، گواهی انجام آزمایشات تالاسمی و غربالگری ژنتیکی در قالب فرم کشوری، جهت جلسه تکمیلی انجام 

سپس  گردد.صادر می( ژنتیك آموزش دیدهاعم از مشاور ژنتیك تالاسمی یا مشاور ) مرکزارائه به دفترخانه توسط پزشك 

 .گردندراهنمایی می بر حسب تصمیم اتخاذ شده زوجین جهت انجام جلسات مشاوره ژنتیك

 

 نحوه انجام فرایند مشاوره ژنتیک در استراتژی اول

ر اساس تصمیم ب دارندزوجینی که بر اساس نتایج آزمایشات تالاسمی یا پرسشنامه غربالگری ژنتیکی به مشاوره ژنتیك نیاز  -

  نمایند.خود قبل یا بعد ازدواج به پزشك مشاور ژنتیك مجاز مراجعه می

در صورتی که پزشك مشاور ژنتیك بعد از ارزیابی تشکیل شود  در نرم افزار مشاوره ژنتیكپرونده ژنتیك در این مرحله  -

رسشنامه را تأیید نماید و زوجین خود ترجیح فامیلی لازم، همچنان احتمال خطر ژنتیکی در نظر گرفته شده در پ -بالینی

یزی ربرنامه برای ایشاندهند که پیش از ازدواج مراحل بعدی مشاوره ژنتیك را به انجام برسانند، جلسات مشاوره ژنتیك 

 . شودمی

ادامه ی چگونگباید به صورت کتبی بیان شدن مطالب و فهم موضوع راجع به  پس از تکمیل جلسات مشاوره ژنتیكزوجین  -

با ثبت اثر انگشت و امضا اظهار دارند. اظهارنامه باید توسط پزشك نیز مهر شود و به زوجین تحویل  مشاوره و مراجعه را

 نمایند.  ءو امضا تأیید «مراجعات مشاوره ژنتیكثبت »گردد. زوجین باید تحویل گرفتن اظهار نامه را در دفتر 
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 شود.میانجام مربوطه  دستورالعملرعایت  با تالاسمی مشاوره بدیهی است -

 در  زمان ازدواج:مشاوره در جلسه تکمیل غربالگری ژنتیکی نکات بسیار مهم در خصوص کیفیت 

به  زوجینای و اطمینان بخش این روند به انجام رسد و این موضوع که آیا بسیار مهم است که به نحوی کاملا حرفه

اهمیت موضوع اشراف دارند یا خیر به نحو موثری بررسی شود تا دقیقا معلوم گردد زوجین به ضرورت مراجعه پیش 

 اند. برده از بارداری پی

ها و با فهم شخصی و عمیق به اهمیت پیشگیری و موفقیت با بدیهی است که باید ایشان بدون ترسانده شدن از پیامد

ه به موقع پی ببرند. باید این موضوع که مشاوره ژنتیك بدون ایجاد مشکل برای تکمیل درصد بالا در صورت مراجع

 شود، به خوبی توسط زوجین درک شود. مشاوره وقتی موفق استخانواده و با هدف داشتن فرزتدان سالم انجام می

ی زیرا زمان لازم برای بررس را با رغبت کامل پیش از بارداری، مشاوره کامل و تعیین تکلیف نماید که بتواند زوجین

ریزی اضطراب برای طرفین موضوع مدیریت شود. به علاوه باید موضوع بارداری برنامهاستاندارد باید فراهم باشد و بی

نشده برای ایشان تفهیم و اهمیت مراجعه به هنگام کاملا و از جوانب مختلف برای زوجین به ویژه با ملاحظه این 

های این زمان شرایط متعادلی برای درک عمیق مشکل پیش رو نیست، بیان با توجه به ویژگی موضوع که زمان ازدواج

 شود. 

 بایست طبق دستورالعمل مربوطه عمل شود.مایشات غربالگری تالاسمی میدر خصوص بررسی نتایج آز
 

 نحوه انجام فرایند مراقبت ژنتیک در استراتژی اول

های لازم و در صورت قطعی شدن خطر ژنتیك از ازدواج / قبل ازدواج( و انجام بررسیبا تکمیل مشاوره ژنتیك زوجین )بعد  -

طبق شرایط گفته شده در این دستورالعمل، فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیك صادر و مراقبت ژنتیك قطعی و موقت طبق 

 شود. های اختصاصی، آغاز میاین دستورالعمل و دستورالعمل

  :اندران ژنتیك مجاز خارج از شبکه بهداشتی درمانی ارجاع شدهبرای زوجینی که به مشاو

در صورت نیاز به مراقبت ژنتیك دائم یا موقت باید فرم مراقبت ژنتیك توسط پزشك مشاور ژنتیك صادر و به مرکز ارجاع  -

 .دهنده زوجین ارسال شود تا از این طریق به مرکز بهداشت شهرستان پوشش دهنده محل خدمت ارسال گردد

ی مرتبط ارکلیه مراحل بعدی مشاوره ژنتیك باید طبق دستورالعمل برنامه ژنتیك اجتماعی و دستورالعمل اختصاصی بیم -

های بهداشتی درمانی و در چارچوب برنامه ژنتیك اجتماعی و دستورالعملو ارتباط مشاور ژنتیك مجاز با شبکهو با تعامل 

 های صادره وزارت بهداشت درمان و آموزش پزشکی صورت گیرد. 

 

  های ژنتیک ادغام یافته در بسته های موجود خدمات سلامتارزیابیغربالگری و : استراتژی دوم 

 نحوه انجام فرایندهای شناسایی موارد در معرض خطر و مشاوره ژنتیک در استراتژی دوم 

در بسته های خدمات سلامت موجود ادغام یافته است.  فامیلیهای ارثی/ بیماریدر این استراتژی موارد در معرض خطر  -

های بهداشتی درمانی غربالگری ر معرض خطر ژنتیك به صورت ادغام یافته توسط مراقب سلامت/ بهورز در شبکهد دموار

توسط پزشك تیم سلامت به مشاور ژنتیك ارجاع  تأییدشوند. این موارد پس از می ارزیابی ژنتیکی و در نتیجه شناساییو 

 شوند. داده می
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 نحوه انجام فرایند مراقبت ژنتیک در استراتژی دوم 

ها در چارچوب دستورالعمل برنامه ژنتیك اجتماعی بعد از تکمیل جلسات مشاوره ژنتیك و در صورت نیاز به تکمیل بررسی -

راقبت ژنتیك قطعی و یا موقت ضروری باشد فرم اعلام وضعیت مراقبت های اختصاصی هر بیماری، چنانچه مو دستورالعمل

 شود. ژنتیك صادر می

مدیریت مراجعه زوجین طی تکمیل روند مشاوره و بررسی به عهده مشاور ژنتیك و بعد از صدور فرم اعلام وضعیت مراقبت  -

نحوه مدیریت موارد ارجاع »ژنتیك در بخش جزئیات نحوه تعامل تیم مراقبت و مشاوره ژنتیك به عهده نظام مراقبت است. 

 شرح داده شده است.« شده از فرایند شناسایی

های ژنتیك قطعی و موقت لازم در چارچوب دستورالعمل ژنتیك اجتماعی با صدور فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیك مراقبت -

« مراقبت ژنتیك»مراقبت ژنتیك در بخش  ای فرایندهجزئیات مفاهیم و فعالیتشود. های اختصاصی آغاز میو دستورالعمل

 شرح داده شده است.
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 های غربالگری و مراقبت ژنتیکفلوچارت

   ما  ا   ا  می    ر   امه  ربا  ر  ژنتی ی:     ا    ربا  ر  ژنتیک  ما  ا   ا 

ی
سم

الا
ی ت

گر
ربال

 غ
گاه

ش
مای

آز
اج
دو

 از
ان

زم
ت 

دما
 خ

کز
مر

ارجاع به مرکز خدمات زمان ازدواج

مراجعه زوج به دفتر ثبت ازدواج و تهیه معرفی نامه

الگری ژنتیکی و ثبت نتایج  تکمیل پرسشنامه غرب
مراقب سلامت -آزمایشات غربالگری تالاسمی 

بررسی نتایج آزمایشات غربالگری تالاسمی و پرسشنامه  
پزشك مرکز -غربالگری ژنتیکی 

آیا نیاز به مشاوره ژنتیك 
وجود دارد 

خیر بله

-انجام مشاوره ژنتیك 
پزشك مشاور ژنتیك

انجام بررسی های تکمیلی 
در صورت نیاز

ارجاع جهت مراقبت ژنتیك 
در صورت نیاز

مراجعه زوج به آزمایشگاه غربالگری هنگام ازدواج

کارشناس آزمایشگاه -بررسی نتیجه آزمایشات آقا 

در خانم و آقا A2 Hbانجام آزمایش 

کارشناس  -بررسی نتیجه آزمایشات خانم 
آزمایشگاه

MCV  یا 80کمتر از MCH  27کمتر از

MCV  یا 80کمتر از MCH  27کمتر از

پذیرش زوجین داوطلب ازدواج بر اساس فرم اداره 
پذیرش مرکز -باروری سالم  

MCV  و 80بیشتر یا مساوی MCH  27بیشتر یا مساوی 

صدور گواهی انجام بررسی های سلامت ازدواج

پایان فرایند غربالگری

برنامه کلاس های آموزش هنگام 
ازدواج و واکسیناسیون خانم ها نیز 

.در این مرکز اجرا می گردد
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معرفی فرد به پزشك تیم سلامت برای شروع مراقبت ژنتیك 

توصیه به مادر برای مراجعه در 
اولین زمان پس از اطلاع از 

بارداری در پیگیری های ماهیانه

ارجاع خانواده به مرکز مشاوره 
ژنتیك در اسرع وقت جهت انجام 

PND  مرحله دوم

قطع مراقبت ژنتیك و اعلام آن به ستاد 
شهرستان

انتخاب نوع مراقبت

تماس تلفنی جهت مراقبت ماهانه 

مراقبت کاهش خطر 
مراقبت پیشگیری / بروز

از معلولیت
مراقبت موقت

چهار نوبت فراخوان جهت 
ارجاع به مشاوره ژنتیك

انجام مراقبت در بازه 
زمانی مشخص

مراقب برای شروع مراقبت ژنتیك / معرفی فرد به بهورز

ادامه مراقبت دوره ای بر اساس دستورالعمل

ادامه مراقبت های معمول 
بارداری 

ارجاع خانواده به مرکز مشاوره 
ژنتیك جهت مشاوره برای تصمیم 
گیری در مورد ادامه روند بارداری 

در (توصیه به خانواده برای استفاده از روش دائم 
یا روش ) صورت تکمیل خانواده با فرزندان سالم

مطمئن برای پیشگیری از بارداری ناخواسته

آیا معیارهای قطع مراقبت 
ژنتیك وجود دارد  

آیا مادر تمایل به بارداری 
دارد 

آیا بارداری رخ داده است 

آیا جنین مبتلاست  

ختم بارداری/ تولد نوزاد

خیربله

خیربله

                      

خیر بله

خیربله

)به تفکیك نوع بیماری(مراقبت پیشگیری از بروز 

            /             
 /                  

ترغیب و ارجاع خانواده برای 
مرحله اول تا قبل  PNDانجام 

از اقدام به بارداری و ارجاع به 
مرکز مشاوره ژنتیك 

مرحله اول انجام PNDآیا 
شده است 

خیربله

فلوچارت فرایند مراقبت ژنتیک

افراد نیازمند به مراقبت از طریق 
پزشك مشاور ژنتیك یا ستاد 

شهرستان از طریق فرم مربوطه به 
مرکز خدمات جامع سلامت محل 

.زندگی فرد اعلام می گردند
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 سطوح مختلف نظام سلامت در برنامه ژنتیک اجتماعی شرح وظایف
 

 ستاد وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی
  یوزارت ستاد بهداشت معاونت
 برنامه شبردیمشترک جهت پ یهاها در حوزهمعاونت ریسا با یهماهنگ -

 افزایی و ممانعت از اقدامات موازیبخشی به منظور ایجاد حداکثر همهماهنگی برون -

 های غیرواگیردفتر مدیریت بیماری

 های علوم پزشکیابلاغ برنامه و استاندارد های برنامه ژنتیك اجتماعی به دانشگاه 

  صحیح برنامههماهنگی با سایر دفاتر و مراکز معاونت بهداشت جهت مدیریت و اجرای 

 های مرتبطهای مشترک جهت پیشبرد سیاستبخشی در حوزههای برونهماهنگی 

 های ژنتیكتامین منابع مورد نیاز برای مدیریت و اجرای برنامه 

 ژنتیک اداره

نامه اجرای بردر راستای و ای ژنتیك در سطح کشور است هپیشگیـری از بیماریهای برنامه مدیریتدوین و مسئول ت ی ژنتیكاداره

 دار است:ژنتیك اجتماعی وظایف ذیل را عهده

 ژنتیك اجتماعی هایاستاندارد  تدوین برنامه و .1

 های زیر:کمیته مشورتی کشوری و زیر کمیته های فنی مورد نیاز در زمینهتشکیل  .2

 آموزش ارائه دهندگان و گیرندگان خدمات متناسب با نیاز اجرای برنامه 

 ژنتیك/ مراقبت الگریغـرب 

 ژنتیك  تشخیص 

 ی ژنتیكمشاوره 

  سایر موارد مورد نیاز برای پیشبرد برنامه 

هر دو  سال برای بحث راجع به نتایج کلی برنامه ژنتیك اجتماعی تشکیل میدر سطح کشوری کمیته مشورتی ژنتیک 

از اجرای برنامه ژنتیك اجتماعی ها با توجه به نتایج بدست آمده شود. اعضا این کمیته در خصوص خطوط کلی ارتقا برنامه

نمایند. این کمیته از مسئولین بالادست و کارشناسان ستادی و صاحب نظران فنی و علمی نظرات مشورتی خود را ارائه می

گردد. رییس این کمیته معاون بهداشت، جانشین مدیر کل دفتر مدیریت بیماری های مرتبط از زیرکمیته ها متشکل می

 آن رییس اداره ژنتیك است.  غیرواگیر و دبیر

های فنی، علمی و اجرایی اختصاصی هر برنامه هستند که با توجه به نیاز های اختصاصی مشورتیگروه زیرکمیته های فنی

 ها از نمایندگان مـرتبطاعضای این گروه شوند.می مرتبط تشکیل فنی تخصصی هایراجع به موضوعو مشورت برای بحث 

اداره  هستند که به دعوتکارشناسان ستادی اجرایی نظیر متخصصین، صاحب نظران، مدیران و های علمی و از بخش

های غیرواگیر نمایند. ابلاغ این اعضا را مدیر کل دفتر  مدیریت بیماریژنتیك برای دوره معین در این کمیته شرکت می

نامه اعضا برای هر بار شرکت در جلسه دعوت گردند.می، تشکیل دستور جلسهبا توجه به ها نماید. این کمیتهصادر می
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نمایند و هر بار در ابتدای سال بعد ضمن تقدیر به خاطر همکاری، تعداد جلسات همکاری و ساعات آن )به دریافت می

شود. ساعات همکاری مستمر هر یك کنندگان تقدیم میمیزان دو برابر ساعات شرکت در جلسات( گواهی شده و به شرکت

 با برنامه باید جداگانه به آن عضوی که همکاری جداگانه مستمر دارد تقدیم شود. از اعضا 

سیستمی برنامه و ممانعت از مد و پیشبرد هماهنگی حداکثری و کارآ منظور بخشی بههای درونانجام هماهنگی .3

 مداخلات. 

 سیستمی برنامه و ممانعت از مداخلاتهنگی حداکثری و کارآمد و پیشبرد هما منظور بخشی بهرونبهای انجام هماهنگی .4

 برنامه ژنتیك اجتماعی های آموزشیتدوین و توسعه برنامه .5

 آوری اطلاعات، تجزیه و تحلیل، تفسیر و انتشار آن در قالب گزارش وضعیت برنامه ژنتیك اجتماعیگرد .6

 مرتبط و مورد نیازهای علمی ماییهبرگزاری گرد  .7

 برنامه اجرای نظارت و پایش  .8

 كهای ژنتیهای تحقیقاتی مورد نیـاز برنامهو پیشنهاد موضوعها ر بستر برنامهایجـاد بستر مناسب جهت تحقیق د .9

 های ژنتیكبرنامه ءارتقابازنگری و  .10

 کارکنان سازیهای منـاسب جهت ارتقای علمی و توانمندپیشنهاد و ایجاد زمینه .11

 ازین مورد خدمات تعرفه نییتع در یهمکار .12

 برنامه پوشش تحت كیژنت یهایماریب درمان و صیتشخ خدمات مهیب پوشش نیتام یریگیپ در یهمکار .13

 كیژنت یهایماریب کنترل و یریشگیپ یاختصاص یهابرنامه یابیارزش و شیپا برنامه نیتدو .14

 

 سایر ادارات دفتر غیر واگیر

 های تحت پوششهای شناسایی و ارجاع موارد ارثی فامیلی برنامههمکاری در تدوین الگوریتم .1

 های هدف برنامه ژنتیكموارد ارثی فامیلی بیماری به مشاور ژنتیك همکاری در  شناسایی و ارجاع .2

 های ارثی فامیلیهای پیشگیرانه و پروفیلاکتیك بیماریمشارکت در اجرای درمان .3

 

 دفتر سلامت خانواده، جمعیت و خانواده

 موجودهای خدمات سلامت ادغام خدمات ژنتیك در بسته .1

 های خدمات سلامتهای بستههای اختصاصی ژنتیك در آموزشادغام محتوای آموزشی برنامه ژنتیك اجتماعی و برنامه .2

 هاهای ادغام یافته به دانشگاهابلاغ بسته .3

 های خدمات سلامت موجودمشارکت در نظارت بر اجرای ادغام یافته برنامه در بسته .4

 دفتر آموزش سلامت

 های آموزش عموم برنامه ژنتیك اجتماعیبرنامه مشارکت در  اجرای .1

 های آموزشی تخصصی همکاری در اجرای برنامه .2

 مرکز توسعه شبکه

 های ژنتیك اجتماعی در ساختار نظام سلامتمشارکت در ادغام برنامه .1
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آموزش بهورزی و های اختصاصی ژنتیك جهت ارائه آموزش در مراکز ابلاغ محتوای آموزشی برنامه ژنتیك اجتماعی و برنامه .2

 سامانه آموزش مرتبط

 مشارکت در نظارت بر اجرای برنامه .3

 مشارکت در ارزیابی و ارزشیابی .4

 

 معاونت درمان ستاد وزارتی

 های برنامهاستاندارد مبتنی برهای بالینی و درمانی تحت پوشش در اجرای برنامه در حوزه مشارکت .1

 تعیین تعرفه خدمات مورد نیاز .2

 های ژنتیك تحت پوشش برنامهبیمه خدمات تشخیص و درمان بیماریپیگیری تامین پوشش  .3

 های برنامه استانداردمشارکت در طراحی و ارتقاء مستمر .4

 های مختلف تحت پوششمشارکت در تثبیت نظام ثبت اطلاعات بر اساس دستورالعمل کشوری در بخش .5

  مدیریت صحیح امور مرتبطجهت  کشور پزشکی قانونیشرکا اجرایی برنامه شامل  مشارکت در همکاری با .6

 های علوم پزشکی کشوردرمانی دانشگاه-نظارت و پایش بیمارستان منتخب بالینی .7

های علوم پزشکی کشور )و در صورت ضرورت ابلاغ با امضای های مرتبط با حوزه درمان به دانشگاهابلاغ دستورالعمل .8

 مشترک معاونین بهداشت و درمان(

 آزمایشگاه مرجع سلامت

 های کشوری ژنتیك مشارکت در تدوین و اعمال استاندارهای آزمایشگاهی ژنتیك برنامه .1

 های تدوینی کننده در برنامه ژنتیك بر اساس چك لیستهای مشارکتپایش و ارزیابی آزمایشگاه .2

 های آزمایشات ژنتیكمشارکت در تدوین تعرفه  .3

 مشارکت در افزایش پوشش خدمات بیمه آزمایشات ژنتیك .4

 معاونت غذا و دارو

بیماران ( شامل شیر و مواد غذایی ویژه)درمانی  -های تغذیه ای ریزی و اجرای برنامه تهیه و توزیع داروها و مکملبرنامه .1

 متابولیك ارثی

 هماهنگی در نظام ثبت بیماران متابولیك ارثی .2

 

  ستاد وزارتی معاونت اجتماعی

 ژنتیك اجتماعیمشارکت در تدوین پیوستار اجتماعی برنامه  .1

 اجرای پیوستار اجتماعی برنامه ژنتیك اجتماعی با هماهنگی با معاونت بهداشت .2

های مردم نهاد جهت همکاری در اجرای فرایند آموزش برنامه ژنتیك اجتماعی با هماهنگی معاونت سازماندهی سازمان .3

 های علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانیبهداشت دانشگاه / دانشکده

های وزارت بهداشت و برنامه های سلامت و اطمینان از التزام آنهای مردم در چارچوب سیاستسازماندهی سازمان .4

 هاها به استانداردهای برنامه
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های مردمی در راستای حمایت از گیرندگان خدمت برنامه ژنتیك اجتماعی و ارتقاء خدمات جذب و هزینه کرد کمك  .5

 داشت ژنتیك با هماهنگی معاونت به

 هماهنگی درون و برون سازمانی جهت رفع موانع اجتماعی اجرای برنامه ژنتیك اجتماعی .6

 

 علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی  دانشکدهدانشگاه/ستاد 
 

 واحدهای ستادی
 

 معاونت بهداشتی دانشگاه 

کمیته مشورتی دانشگاهی ژنتیك  ها برای شرکت درها و صاحب نظرهای فعال و موثر در پیشبرد برنامهتعیین صاحب سمت .1

 ها( نفر از افراد موثر در پیشبرد و ارتفا برنامه10تا  8)ترجیحا 

و یا  سالانه کمیتههای جلسهرییس جلسه کمیته کشوری رییس دانشگاه، و دبیر جلسه به طور ثابت معاون بهداشت است. 

و ایجاد هماهنگی  های برنامهچارچوب دستورالعمل های کشوری و دردر راستای سیاستمنظور مشارکت  برحسب ضرورت به

انجام می برنامه و پیشگیری از بروز مداخلات در اجرای بستر مناسب جهت اجرای استاندارد بخشی و ایجاددرون و بین 

ی و رزمانبندی و تعیین مسئول اصلی اجرا برای هر یك از تصمیمات اجرایی در جلسه کمیته مشورتی دانشگاهی و پیگیشود. 

گزارش نتایج ظرف حداکثر سه ماه از تشکیل به رییس دانشگاه با رونوشت به اعضا ضروری است.  صورت جلسه کمیته مشورتی 

اعضا برای دانشگاهی لازم است به  معاونت بهداشت وزارت متبوع )و از آن طریق سایر معاونت های وزارت متبوع( رونوشت شود. 

نمایند و هر بار در ابتدای سال بعد ضمن تقدیر به خاطر همکاری تعداد جلسات همکاری دریافت میهر بار شرکت در جلسه دعوت نامه 

شود. سمتی که هر نفر سه برابر ساعات شرکت در جلسات( گواهی شده و به شرکت کنندگان تقدیم میو ساعات آن )به میزان 

جلسات قید شود. پیشنهاد اعضا توسط معاون بهداشت و  ابلاغ به دلیل آن دعوت شده باید در دعوت نامه و  در گواهی شرکت در 

 ایشان توسط رییس دانشگاه برای حداکثر دو سال  صادر می شود.

تشکیل کمیته بررسی بروز با حضور عوامل اجرایی مؤثر مرتبط به ازاء هر مورد بروز بیماری ژنتیك تحت مراقبت جهت  .2

 غ آن برای اجرا به بخش های تحت امربررسی علت بروز و برنامه ریزی بهینه و ابلا

نظارت و اطمینان از حسن انجام وظایف محوله و تسلط نیروها در هر بخش مرتبط با برنامه در صورت لزوم با استفاده از  .3

 اعضا  فنی  اجرایی و علمی منتخب کمیته مشورتی 

  های برنامه به منظور:دستورالعملهای کشوری و در چارچوب سیاست بخشیبیندرون بخشی و  هایایجاد هماهنگی .4

   ...ردم و عموم مهای هدف مرتبط شامل کارکنان نظام سلامت، گروه رایهای آموزشی بمهااجرای بـرن ▪

 های ژنتیكهای برنامهیبودجهصحیح و به هنگام  مدیریت مالی، جذب و تخصیص ▪

ها و وظایف بهزیستی و موسسات خیریه در چارچوب رسالتها شامل ادارات تابعه ها و بخشهمکاری و تعامل با سازمان ▪

ها و موازین تعیین شده با پیشگیری همه جانبه از تداخلات در نظام ارجاع و عریف شده نظام سلامت و استانداردت
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افزایی اجرایی همزمان با ممانعت از اقدامات های مالی پیشنهادی و ایجاد همبندی خدمات به منظور جذب کمكطحس

 موازی و هرز منابع

بهبود دسترسی جهتها در های کشوری و دستورالعمل برنامهبه نحو بهینه و در چارچوب سیاستری پیگیحمایت و  .5

  تشخیص ژنتیك تشخیص طبی و ایهزمایشگاهآ ها در حوزه

 در منطقه تحت پوشش الب گزارش وضعیت موجود برنامهو تحلیل، تفسیر و انتشار آن در قآوری اطلاعات، تجزیه گرد .6

  هاها و تحقیقات مورد نیاز برای ارتقا برنامه، پیشنهاد بررسیمورد نیاز انجام تحقیقاتمشارکت در  .7

 های ژنتیكهماهنگی با معاونت درمان در خصوص انتخاب و معرفی بیمارستان منتخب هر یك از بیماری .8

ها تا تکمیل دسترسی در سطح و در اولویت برنامهتامین مشاوران ژنتیك ثابت و با مهارت به صورت تسریع شده  .9

 دیده دارای گواهی از وزارت متبوعنفر یك مشاور ژنتیك دوره 100000تا  5000و سپس بر اساس هر   شهرستان

 مطابق دستورالعمل به منظور ارائه مشاور ه ژنتیك صحیحبرای تیم مشاوره ژنتیك  تامین شرایط و امکانات لازم .10

 ان در تمامی سطوح برنامه با توجه به لزوم داشتن تسلط و تجربه در حوزه برنامه ژنتیك حفظ ثبات کارکن .11

های موثر و کاربردی ی غیر قابل اجتناب و اجرای آموزشبینی تغییرهاتجربه با پیشالتزام به عدم بکارگیری افراد بی .12

 عوامل جدید 

)درون  مدت به مرکز دانشگاهی نمونهجدید برنامه جهت توجیه و آموزش کوتاه  و کارکنان کارشناسانپزشك، عزام ا .13

معاونت بهداشت مربوطه و با هماهنگی دانشگاهی/ بین دانشگاهی بر حسب نیاز( حداقل یك ماه پیش از جابه جایی 

 ریزی قبلی و تامین مخارج مرتبط بر اساس برنامه

 انشگاه و انعکاس و پیگیری تـا دریافت پاسخ مناسبدر سطح د ها، پیشنهاداتنظر گردآوری نقطه .14

های ، محاسبه شاخصو اطلاعـات مـورد نیـاز آمارموقع  بهصحیح و  ارسـالمدیریت اطلاعات برنامه شامل ثبت،  .15

 ها در بازه زمانی معین شده در برنامه اختصاصی هر بیماریبرنامه، تحلیل آن و گزارش تحلیل شاخص

های کلی های ژنتیك در راستای استراتژیاهی پیشگیری از بروز و کاهش معلولیت بیماریتدوین مداخلات دانشگ .16

 برنامه و در قالب برنامه عملیاتی دانشگاه

های حضوری بر مبنای آن به منظور اجرای ریزی شده و نظارتیافته و برنامهحضوری سازمانغیرنظارت و پایش  .17

های ارتقاء و مقایسه با شرایط ارائه پسخوراند با ذکر نقاط قوت و ضعف و روشهای تابعه و صحیح برنامه در شهرستان

 پایش قبلی، حداقل یك بار در سال

 های فرایندهای برنامهتحلیل و پایش مستمر اطلاعات دریافتی، رفع اشکلات و نظارت جامع بر شاخص .18

 معاونت درمان دانشگاه

های اختصاصی هر بر اساس شرح وظیفه برنامه)های مرتبط حوزه مدیر درمان و کارشناسان از/ شرکت معاون درمان .1

 ، به صورت فعال، موثر و ثابت از آن معاونت در کمیته مشورتی دانشگاهی ژنتیك (بیماری

معرفی و پیشنهاد متخصصین و کارشناسان از ادارت مرتبط درمان به معاونت بهداشتی جهت پیشنهاد صدور ابلاغ به  .2

 ریاست دانشگاه

 ها سازی و اجرای صحیح برنامهمشارکت کارشناسان مرتبط از حوزه درمان در عملیاتی .3

 های هدف در سطح منطقه تحت پوشش برنامه با هماهنگی معاونت بهداشتیای گروهاجرای آموزش دوره .4
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ه بوطمعرفی بیمارستان منتخب دارای حداقل استانداردهای ارائه خدمات بالینی فوق تخصصی بیماری ژنتیك مر .5

 مندرج در دستورالعمل اختصاصی هر بیماری

های ژنتیك مرکز استان و در صورت لزوم کارکنان مرتبط در بیمارستان های منتخب بیماری معرفی مراکز بالینی و .6

 مراکز بالینی تابعه در شهرستان 

 بهداشتی برابر با ضوابط ومنتخب مورد نیاز برای انجام اقدامات تشخیصی با هماهنگی معاونت / معرفی مراکز رفرانس .7

 هاهای کشوری برنامهاعلام موارد در دستورالعمل

 طور مستمربه  های غربالگری، تایید تشخیص، کنترل درمان و تشخیص ژنتیكنظارت و کنترل کیفی موثر آزمایشگاه .8

ی هر مه اختصاصو گزارش وضعیت به رییس دانشگاه و کمیته مشورتی دانشگاهی ژنتیك بر اساس استانداردهای برنا

 بیماری

 های موجود در بخش خصوصیسازماندهی نظام انتقال نمونه به صورت صنعتی و سیستمی با استفاده از پتانسیل .9

ها، ها، بیمارستانهای مختلف شامل درمانگاهدر بخشطلاعات بر اساس دستورالعمل کشوری تثبیت نظام ثبت ا .10

پاراکلینیك منتخب و حمایت از ارسال اطلاعات درخواست شده به معاونت سایر مراکز های منتخب و آزمایشگاه

 بهداشت

 سقط قانونی جنین در زمان مشخص شده مدیریت بهینه روندجهت  استان با پزشکی قانونی تعامل .11

 هاهای کشوری بیمه بیماریها بر اساس دستورالعملتعامل با ادارات بیمه در جهت انجام تشخیص ژنتیك بیماری .12

 

 رکز بهداشت شهرستانم

ترین وظایف آن به شرح مهم است. مرکزاین  وظایف از برنـامه ها و اطلاعاتو مدیریت داده و پـایش نظارت آموزش،، هدایتهماهنگی، 

 ذیل است:

 مرتبط با اجرای برنامه حداقل دو بار در سال با وظایفو عوامل اجرایی اصلی مؤثر کمیته شهرستانی ژنتیك با شرکت  تشکیل .1

  منظور: بهو بین بخشی بخشی های درونانجام هماهنگیاصلی 

  مورد نیاز برنامه آزمایشگاهی مراکز تجهیزمدیریت بهینه در تامین و 

 ن جنین در زماجهت تسهیل در سقط قانونی شهرستان  پزشکی قانونیبرای مثال )شرکا اجرایی برنامه  با تعامل

 (های دارای مجوز سقطدر بیماری مشخص شده

  های غربالگری و آموزشاعلام اسامی و نشانی مراکز نظیر  هامعرفی و اعلام نشانیمدیریت و تسهیل ارجاعات شامل

 .ثبت اسناد و املاک شهرستان اداراتبه  مورد تأیید هنگام ازدواج

به ازاء هر مورد بروز بیماری ژنتیك تحت مراقبت )جهت بررسی علت  مؤثر مرتبطعوامل اجرایی تشکیل کمیته بروز با حضور  .9

 ریزی بهینه جهت کنترل موثر و به هنگام بروز(بروز و برنامه

شامل کارکنان و جمعیت تحت پوشش از  های هدفهای آموزشی مرتبط با گروهو اجرای فعالیت هماهنگیمدیریت،  .10

 پایگاه سلامت /خانه بهداشت 
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 پزشك مشاور ژنتیك و مراقب سلامت ریزی موثر برای تامین پرسنل ثابت و با مهارت شاملمدیریت بهینه و برنامه .11

  مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج مورد نیاز برای جمعیت تحت پوشش

 یكی ژنتدرصـورت تقاضای مرخصی از سوی پزشك مشاوره (مشـاوره ژنتیك مرکز)پزشك ژنتیك جایگزین  تعیین .12

 اجرای صحیح برنامه و پایش عملکرد سطوح محیطی در راستای ظارتن .13

 و کنترل صحت گزارشات آماری برنامه تأییدمدیریت ثبت و گردش اطلاعات و  .14

برداری بهینه و اطمینان از دسترسی و بهره مواد آموزشی به روز و مشارکت ها، اسناد ودستورا لعمل و نگهداری آرشیو .15

  توسط پرسنل تحت امر 

دانشکده  /، پیشنهادات و انتقادات در سطح شهرستان و انعکاس به معاونت بهداشتی دانشگاهاتنظر نقطه و ثبت گردآوری .16

 و پیگیری تا دریافت پاسخ مناسب

 

 1ارائه خدمت سطح  واحدهای محیطی

 

 مرکز خدمات جامع سلامت

 سلامت تحت پوششهای پایگاهدر  های مربوط به برنامهو نظارت بر فعالیت مدیریت .1

تأکید بر  با جمعیت تحت پوششآگاهی  آموزش و مهارت پرسنل تحت مدیریت و ارتقا سطح ارتقا ریزی در زمینهبرنامه .2

  های هدفگروه

 و کنترل صحت گزارشات آماری برنامه تأییدمدیریت ثبت و گردش اطلاعات و  .3

برداری بهینه توسط بهره و و اطمینان از دسترسی و مشارکت روزمواد آموزشی به  ها، اسناد ودستورا لعمل و نگهداری آرشیو .4

 پرسنل تحت امر  

کده و دانش/ دانشگاه ، پیشنهادات و انتقادات در سطح شهرستان و انعکاس به معاونت بهداشتیاتنظر نقطه و ثبت گردآوری .5

 پیگیری تا دریافت پاسخ مناسب

 پوشش تحت های سلامتپایگاه / های بهداشتخانه از سطحو کنترل صحت گزارشات آماری برنامه  تأیید .6

 

 پایگاه سلامت/ خانه بهداشت

 های مرتبط در چارچوب دستورالعمل ارائه خدمت شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیك .1

  های مربوطهمراقبت ژنتیك در چارچوب دستورالعملارائه خدمت  .2

 پوششهای هدف در جمعیت تحت ارائه خدمت آموزش ژنتیك به گروه .3

 های مرتبطارجاع موارد در چارچوب دستورالعمل .4

 های مربوطهت در چارچوب دستورالعملاثبت و گزارش اطلاع .5

  تکمیل و جایگزینی موارد به روزرسانی شده ،پیگیری دریافت ها و مواد آموزشی واسناد و دستورالعمل یگانی و نگهداریبا .6

 مربوطه هایتهیه و ارسال گزارشات در چارچوب دستورالعمل .7
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 مرکز ارائه خدمات هنگام ازدواج

های هنگام ازدواج وجود داشته باشد. این مرکز به حداقل یك مرکز برای آموزش و غربالگری و  بر حسب جمعیت در هر شهرستان

لازم و استاندارد شود که آزمایشگاه انجام دهنده آزمایشات هنگام ازدواج در نزدیکی و یا مجاورت آن بوده و فضای نحوی انتخاب می

های آموزش هنگام ازدواج غربالگری ژنتیك و ضزوزت های در کلاسهای آموزش هنگام ازدواج را داشته باشد. برای برگزاری کلاس

برای ثبت ازدواج صدور »گردد مشاوره ژنتیك بسیار خلاصه و در حد برگه آموزشی به داوطلب ازدواج توضیح داده شده و تاکید می

 .«م غربالگری ژنتیکی لازم استگواهی انجا

در برگه آموزشی، راهنمایی برای غربالگری ژنتیك هنگام ازدواج انجام شده است. غربالگری باید توسط مراقب سلامت که قبلاً دارای 

های مربوطه در این مرکز بوده و آموزش دریافت کرده است انجام شود. در صورت وجود حتی یك فعالیت در زمینه ژنتیك و بیماری

نکته مثبت در پرسشنامه غربالگری ژنتیکی زوجین، مثبت غربالگری محسوب شده و باید زوج به پزشك مرکز ارجاع شود. در صورتی 

گردد زوج باید در جلسه اول مشاوره ژنتیك )تکمیل  تأییدکز پزشك مرتوسط فامیلی ژنتیکی / های ارثیبیماری عامل خطرکه وجود 

غربالگری ژنتیك( شرکت کند. اجرای برنامه غربالگری زوجین برای تالاسمی باید طبق دستورالعمل برنامه انجام شود. در بخش اول 

 این دستورالعمل توضیحات مفصل راجع به چگونگی انجام خدمات مشاوره ژنتیك آمده است.

 

 (19خدمات سلامت 04)بر اساس نسخه   ژنتیک مشاورهمرکز 

هزار نفر جمعیت  100تا  50و در بخش دولتی و یا مراکز خصوصی )به ازاء هرمشاوره ژنتیك است  پزشكاین مرکز محل استقرار 

 یك مرکز و حداقل یك مرکز در هر شهرستان با جمعیت کمتر از بیست هزار نفر( است.

سط پزشکانی که دارای گواهی گذراندن دوره آموزش مشاوره ژنتیك وزارت متبوع می باشند صورت بایست تومشاوره ژنتیك می

پذیرد. پزشکان عمومی در نظام سلامت اعم از خصوصی و دولتی علاقمند به انجام مشاوره ژنتیك می توانند داوطلب گذراندن این 

پزشکی منطفه تحت پوشش ثبت نام نمایند. مشاوره ژنتیك در دوره باشند. ایشان باید از طریق معاونت بهداشت دانشگاه علوم 

این نظام در چارچوب برنامه ژنتیك اجتماعی و دستورالعمل مشاوره ژنتیك ابلاغ شده از سوی معاونت بهداشت وزارت متبوع انجام 

 شود.می

 

 )تخصصی و فوق تخصصی( 3و 2واحدهای محیطی ارائه خدمت سطح 

 

 بیمارستان منتخب

بیماران ارجاعی از سوی مراکز بهداشتی درمانی و سایر مبادی تعیین شده در چهار چوب ضوابط و استانداردهای تعیین پذیرش  .1

  در قالب درمانگاه تخصصی/ فوق تخصصی بیماری شده در دستورالعمل اختصاصی هر بیماری

 تیم بالینی و هدایت جلسه در جهت اهداف تعیین شده در دستورالعمل  ایتشکیل جلسات منظم دوره .2

                                                           

 

طراحی شده است. این موازین از زمان اجرایی شدن این نسخه قابل اعمال است.  04جانمایی مرکز مشاوره ژنتیك و جایگاه پزشك مشاور ژنتیك در نسخه  19

 . 
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و تسهیل عرضه خدمات به در بیمارستان برنامه اجرای هماهنگی و مشارکت موثر، مستمر و فعال در راستای رفع مشکلات  .3

 بیماران 

ای دوره ای بالینی، فرم بررسیدورههای خدمات بالینی و آزمایشگاهی شامل فرم بررسی بالینی اولیه، فرم بررسی تکمیل فرم .4

ای فوق تخصصی بیمار در بیمارستان منتخب در چهارچوب دستورالمل هآزمایشات و تجویز داروها و فرم ثبت نتیجه مشاوره

 اختصاصی هر بیماری

 تکمیل دقیق فرم اطلاعات ماهانه دفتر مراقبت ممتد بیماران مبتلا .5

  غیبت از درمان به ستاد معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشکی محل سکونت فرداعلام اسامی بیماران جدید / موارد  .6

 همکاری در توزیع اقلام دارویی و کمك دارویی بیماران .7

 

 منتخب آزمایشگاه تشخیص ژنتیک

 استقرار نظام تضمین کیفیت .1

 مشارکت در برنامه ارزیابی خارجی کیفیت .2

 ش ارجاعات بر اساس دستورالعمل برنامهنظام سلامت و پذیر 2تعامل با مشاوره ژنتیك سطح  .3

 بر اساس دستورالعمل برنامه 3تعامل با متخصصین بالینی و پیراپزشکی سطح  .4

 انجام آزمایشات ژنتیك بر اساس استانداردهای ابلاغی .5

 خوراند به هنگام نتایج آزمایشات بر اساس دستورالعمل برنامهارائه پس .6

 برنامه بر اساس دستورالعمل و فرم های مربوطهها و اطلاعات گردآوری و گزارش داده .7

 شرح وظایف پرسنل ارائه دهنده خدمات در برنامه ژنتیک اجتماعی
 

 بهورز  /وظایف مراقب سلامت

 های مرتبط مصاحبه، پرسشگری، غربالگری و ارجاع ژنتیك در چارچوب دستورالعمل .8

  های مربوطهمراقبت ژنتیك در چارچوب دستورالعمل .9

 های مربوطهت در چارچوب دستورالعملاگزارش اطلاعثبت و  .10

  تکمیل و جایگزینی موارد به روزرسانی شده ،پیگیری دریافت ها و مواد آموزشی واسناد و دستورالعمل یگانی و نگهداریبا .11

 های مربوطهتهیه و ارسال گزارشات در چارچوب دستورالعمل .12

 یت تحت پوششهای هدف در جمعبرنامه ریزی به منظور آموزش گروه .13

 پزشک تیم سلامت

 مراقب سلامت در موارد لازم/ آموزش بهورز .1

 موارد نیازمند ارجاع ژنتیك تأییدبررسی و  .2

 ارجاع ژنتیك در چارچوب دستورالعمل های مرتبط .3

 مراقبت ژنتیك در چارچوب دستورالعمل های مرتبط .4

 و اجرا و انجام غربالگری ها، مراقبت ژنتیك نظارت بر عملکرد مراقب سلامت/ بهورز شامل تسلط به مصاحبه، پرسشگری .5
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 نظارت بر صحت ثبت اطلاعات و تهیه و ارسال آمار و گزارشات. .6

 جمعیت تحت پوشش برایریزی و مشارکت در اجرای برنامه های آموزشی برنامه .7

 

 خدمات هنگام ازدواج در  مرکز ارائه وظایف مراقب سلامت )غربالگری  ژنتیک(

 هنگام ازدواجژنتیك برای غربالگری مقدماتی غربالگری تکمیل پرسشنامه استاندارد  .1

   تأییدارجاع موارد مثبت غربالگری هنگام ازدواج به پزشك مرکز برای  .2

 به مـرکـز بهداشت شهرستـان در پایان هر فصلارائه خدمات هنگام ازدواج تکمیل و ارسال فرم عملکرد مرکز  .3

 :باشند ریز اتیخصوص یدارا ستیبایم مراکز نیا یبرا شده انتخاب نیمراقب

 مهارت در مصاحبه و پرسشگری و تکمیل پرسشنامه مشاوره ژنتیك ▪

 ویژه با توجه به شرایط حساس ایشانه زوجین بدارای مهارت لازم در برقراری ارتباط مطلوب با  ▪

 ویژه آداب و رسوم ازدواجه ب آشنا به آداب و رسوم و فرهنگ منطقه ▪

 برای غربالگری ژنتیك تعیین شدهدر آموزش های  و قبولی شرکت ▪

 ک مرکز ارائه خدمات هنگام ازدواجوظایف پزش

 فامیلی/ بیماری های ارثی خطروجود  تأییدبررسی موارد مثبت غربالگری ژنتیك هنگام ازدواج جهت  .1

به پزشك مشاور ژنتیك در چارچوب موازین این  فامیلی/ بیماری های ارثی خطرشده دارای عامل  تأییدارجاع موارد  .2

  دستورالعمل 

 به مرکز بهداشت شهرستان در پایان هر فصل مرکز ارائه خدمات هنگام ازدواج تکمیل و ارسال فرم عملکردنظارت بر  .3

 

پزشك و مراقب سلامت مسئول غربالگری ژنتیك مرکز آموزش و غربالگری هنگام ازدواج باید حداقل یك  بار درسال درآموزشهای حضوری یا 

 غیـرحضوری  ارتقا سطح مهارت و آموزش غربالگری ژنتیك هنگام ازدواج شرکت نمایند.

 

 وظایف پزشک مشاور ژنتیک

 و تشکیل پرونده مشاوره ژنتیك غربالگری اولیه بررسی پرسشنامه های تکمیل شده .1

 موارد ارجاع شده  و اطلاعات ثبت مشخصاتاخذ شرح حال ژنتیك و  .2

 در راستای تشخیص قطعی و یا احتمالی بیماری ژنتیك های تکمیلیدرخواست آزمایش .3

 ژنتیك دستورالعمل های کشوری درخواست آزمایشات تشخیص ژنتیك بر اساس .4

  در معرض خطر بیماری های ژنتیكافراد ژنتیك با  یمشاوره .5

 فامیلی/ عامل خطر بیماری های ارثیدارای  بـرای افراد تشکیل پـرونـده .6

 تکمیل شرح حال فامیلی و معاینات بالینی مربوطه -6-1

 ترسیم شجره نامه فامیلی -6-2
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 تعیین ریسك بیماری در افراد در معرض خطر فامیل و سایر خویشاوندان در معرض خطر -6-3

 فراخوان افراد در معرض خطر از طریق ارسال فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیك  -4 -6

 میزان خطر و مداخلات اجتناب از خطر برای افراد در معرض خطر ژنتیكتوجیه  -6-5

 طراحی مداخلات و مراقبت ژنتیك و پسخوراند به پزشك ارجاع کننده -6-6

 ژنتیك در صورت نیاز دستورالعمل های کشوری اقدامات بالینی سطح دو در چارچوب انجام .7

 در چارچوبخصوص موارد در معرض خطر بیماری های ژنتیك  م درسطح دوم و سو منتخب برنامه در با مراکز بالینیمشورت  .8

 .ژنتیك دستورالعمل های کشوری

 ژنتیك در صورت نیاز های کشوریدستورالعمل ها در چارچوبپیگیری انجام .9

شـود، یك نسخه در می این فـرم در دو نسخه تهیه در موارد نیاز "یك ژنت اعلام وضعیت مراقبت"تکمیل و ارسال فرم  .10

 بتاعلام وضعیت مراق " متکمیل فر .شودمیارسال ی اصلی به مرکز بهداشت شهرستانبایگانی و نسخهژنتیك فرد ی پرونده

 شهرستان  مرکز بهداشت بهیك ژنت

  تکمیل و ارسال فرم عملکرد مرکز مشاوره ژنتیك به مـرکـز بهداشت شهرستـان در پایان هر فصل .11

ژنتیك در چارچوب ی خدمات آزمایشگاهی تشخیص شبکه تشخیص ژنتیك در فرم تشخیص ژنتیك با  مایشدرخواست آز .12

 این دستورالعمل و دستورالعما های اخنصاصی هر بیماری

 مرخصی ژنتیك جانشین درصـورت درخـواست پزشك مشاوره هماهنگی با .13

های مدیریتی دریافتی در آرشیو مرکز ها و نامه، دستورالعملها، جزوههاتمام کتاب آرشیو و پیگیری به روز رسانینگهداری و  .14

 ژنتیك مشاوره

 درصدو تعیین « در خواست آزمایش تشخیص ژنتیك» با ضرب مهر بر روی فرم برخورداری از تسهیلات ویـژه تعیین .15

 با روحیه مدکارانه و به نحوی عادلانه بدون اعمال نظر و یا گرایش شخصی برخورداری از تسهیلات بر اساس شرایط زوج

تذکر 1. با توجه به هزینه بالای آزمایشات تشخیص ژنتیك، بیمه بودن خانواده ها جهت انجام آزمایشات ذکر شده ضروری است بنابراین لازم 

 است طی مشاوره ژنتیك افراد فاقد بیمه جهت تحت پوشش بیمه قرار گرفتن، ترغیب و ارجاع شوند.

تذکر 2. اعتبارات تسهیلات ویژه به شدت محدود بوده، بنابراین مدیریت اعتبارات مذکور به منظور توزیع عادلانـهی آن ضروری است. بدیهی 

 است مسوولیت این موضوع بر عهدهی پزشك مشاورهی ژنتیك و نظارت بر آن بر عهده ستاد مرکز بهداشت شهرستان می باشد.

 .صورت الکترونیك و دائمیبه مرکز مشاوره ژنتیك به  مراجعات مشاوره ژنتیكبایگانی و نگهداری دفتر ثبت  .16

 

 

 

 

 

 توجه: 
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های ارثی/ فامیلی، باعث تسهیل مراقبت و حتی خود مراقبتی های در معرض خطر بیماریمشاوره استاندارد و مطلوب با خانواده

ها ضعیف باشد باعث واردآمدن بار کاری بیشتر برای مراقبت ژنتیك و تضعیف خود با این خانوادهگردد و  به هر میزان مشاوره می

 . شودمیها مراقبتی خانواده

گیری و تحمیل یك تصمیم به فرد نیست. بلکه مشاوره عبارت است صرفا آموزش دادن و راهنمایی یا دخالت در تصمیم« مشاوره»

و یا زوجی شود که با مشکل ژنتیك  گیری درست و آگاهانه توسط فرداعث ایجاد توان تصمیماز: آموزش و راهنمایی موثر که ب

 اتخاذ نماید. گردد تا تصمیم آگاهانهشود. در طی فرایند مشاوره فرد توانمند میمی احتمالی و یا قطعی روبرو هستند، 

دانش ژنتیك  خطرات  کننده دریافت کرده و با استفاده ازجعهمشاور ژنتیك باید بتواند شرح حال بالینی کامل، موثر و مطلوب از مرا

و در نهایت اطمینان حاصل نموده بیماری را از نظر جسمی، روانی، اجتماعی، اقتصادی و وراثت بیماری به مراجعه کننده گوشزد 

گیری صلاحدید خود تصمیمکند که مراجعه کننده مطالب را به طور کامل دریافت و درک کرده و با آگاهی کامل و بر مبنای 

 نماید.می

فرد و یا زوجی است که زا به ترین مهارت و دانش مشاور ژنتیك، انتقال اطلاعات صحیح ژنتیك به نحو صحیح و غیرآسیباصلی

تنها شود لیکن با مطالعه مورد اول با مطالعه دانش ژنتیك کسب میبا مشکل احتمالی و یا قطعی سلامت ژنتیك روبرو می باشند. 

گیری باشد آید. مشاور ژنتیك باید معتقد به حق مردم برای تصمیمزا به مردم  بدست نمیمهارت انتقال دانش به نحوی غیرآسیب

بیاموزد، آن را دائم تمرین کند و در پایان هر مشاوره از  در تصمیم گیری های علمی مشاوره را برای عدم دخالتو باید تکنیك

 زا حمایت کردم.گیری بهینه زوج و یا فرد را به نحوی غیرآسیبم گرفتم و یا تصمیمخود بپرسد آیا من تصمی

 

 :شرایط اتاق مشاوره ژنتیک

  پوستر و مواد آموزشی بر روی دیوار نصب نباشدرنگ مناسبی داشته باشد و. 

 دارای نور کافی و تهویه مناسب باشد. 

 لازم به راحتی مستقر شده و فضای کافی برای حضور افراد ای انتخاب گردد که تجهیزات مساحت اتاق به اندازه

 .فراهم باشد

 اتاق موجود باشدنفر در داخل  6 ترجیهاًبرای و مناسب  یصندلی راحت. 

 وسایل اضافی در داخل اتاق وجود نداشته باشد. 

  منطبق با شرایط مشاوره استاندارد باشد هاراحتیچیدمان اتاق و. 

  خط پرسرعت اینترنت  ،کامل رایانه به همراه اسپیکر سیستم ،دستگاه دورنگارمجهز به(ADSL)، ازملو ،تجهیزات 

 .باشد هامطلوب مستندات و پرونده آرشیوبرای  امکانات کافی

 

 

 صین و مراکز تخصصی منتخب سطح دومتخص

از گروه اطفال، داخلی و زنان هستند که بر حسب ضرورت مورد مشورت مشاور ژنتیك در این  (جنرال)این گروه متخصصین بالینی 

خدمات  وشوند توجیه قبل از مشورت توسط مشاور ژنتیك بر اساس دلایل ارجاع انتخاب و  گیرند.. این متخصصین بایدسطح قرار می

 به انجام رسانند: دستورالعمل و به شرح زیرخود را در چارچوب 

 ارائه مشورت بالینی به مشاوران ژنتیك در صورت درخواست  .1
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پذیرش ارجاعات بالینی از سطح یك در تمام مواردی که ارجاع به متخصص به دلایل ذکر شده در دستورالعمل اختصاصی  .2

 هر یك از برنامه های تحت پوشش برنامه ژنتیك اجتماعی ضرورت دارد.

آزمایشگاه های سطح دو و مراکز تصویر برداری و غیره با انتخاب مشاور ژنتیك بر حسب ضرورت مراکز دیگر بالینی سطح دو شامل 

وجیه ت به انتخاب صحیح آنها و  گیرند. بدیهی است مشاوران ژنتیك در هر بار مشورت بالینی با این مراکز موظفمورد مشورت قرار می

ی با ایشان هستند تا بهترین نتیجه از مشورت حاصل شود. تحت هر کدام از لازم بالینی مراکز و تعامل و ارتباط فعال اجرایی و علم

 این شرایط چارچوب عرضه خدمات دستورالعمل ژنتیك اجتماعی است.

 

 راکز فوق تخصصی منتخب در سطح سومفوق تخصص و م

 پذیرش ارجاعات از مشاوران ژنتیك در موارد ضرورت .1

تعامل و ارتباط اجرایی و علمی فعال با مشاوران ژنتیك سطح دو در چارچوب ارائه مشورت بالینی در صورت درخواست و  .2

 دستورالعمل ژنتیك اجتماعی

ارائه مشورت بالینی در صورت درخواست و تعامل و ارتباط اجرایی و علمی فعال با متخصصین ژنتیك سطح سه در چارچوب  .3

 دستورالعمل ژنتیك اجتماعی

ح دو در جهت اداره بالینی بیماران شناخته شده در چارچوب دستورالعمل پذیرش ارجاعات از متخصصین منتخب سط .4

 اختصاصی و قالب برنامه ژنتیك اجتماعی

 تیم بالینی بیمارستان منتخب و درمان بیماران ارجاع شده  هدایت و هماهنگی .5

 شرکت در جلسات علمی بر حسب دعوت .6

 

 متخصصین ژنتیک و مراکز تشخیص ژنتیک سطح سوم

وری در های کشهای مرتبط در وزارت متبوع برای عرضه خدمات ژنتیك به برنامهوسط اداره ژنتیك با همکاری بخشاین مراکز ت

شوند. وظایف این متخصص/ مرکز به شرح زیر های مشخص زمانی معرفی میهای برنامه انتخاب و در دورهصورت قبول استاندارد

 است:

 های ابلاغیو استانداردهای اختصاصی ژنتیك اجتماعی و برنامه ها و موازین برنامهبکارگیری کلیه استاندارد .1

 های مورد مسئولیتهای تشخیص ژنتیك از مشاوران ژنتیك در سطح دوم نظام سلامت بر حسب بیماریپذیرش درخواست .2

 های ابلاغ شدهو انجام آزمایش و اعلام پاسخ به ارجاع کننده در چارچوب دستورالعمل

 تعامل و ارتباط فعال اجرایی و علمی و ارائه مشورت به مشاوران ژنتیك سطح دو  .3

 ها و مراکز فوق تخصصی بالینی در صورت ضرورتمشورت بالینی با فوق تخصص .4

ها برای ارائه آن در صورت عدم تقاضای فرم تشخیص ژنتیك در برنامه های تحت پوشش برنامه کشوری و توجیه خانواده .5

 ن انجام آزمایشارائه در زما

 تکمیل فرم تشخیص ژنتیك و بارگذاری آن طبق به منظور و ارسال اطلاعات به ادراه ژنتیك .6

 نتایج در پرونده ژنتیك ارجاعی به مشاور ژنتیك سطح دوات و پس خوراند اقدام .7

 پس خوراند نتایج به متخصصین ارجاع کننده موارد برای تشخیص ژنتیك .8
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صورت تیمی با متخصصن و فوق تخصص بالینی اصلی مشارکت کننده در تشخیص  به سهانجام مشاوره ژنتیك سطح  .9

  .در مواردی که ضرورت آن اعلام شده است سهبیماری در سطح 

 های علمی و آموزشی بر حسب اعلامشرکت در برنامه .10
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 ها و مستنداتفرم: سوم فصل
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 ژنتیکی زمان ازدواجغربالگری اطلاع رسانی در خصوص متن 
 ....................................دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی ...................................................، شبکه بهداشت درمان شهرستان.....

 مراجعین محترم

برای  داشتن فرزندانی سالم باشد به همین دلیل غربالگری و در صورت ضرورت مشاوره ژنتیک می تواند راهنمای شما 

 غربالگری ژنتیکی برای پیشگیری از خطر ژنتیک برای همه زوجین در هنگام ازدواج  انجام می شود.

 دهد.موارد زیر احتمال خطر بیماری ژنتیک در فرزندان را افزایش می

  ر خانوادهدوجود بیماری شناخته شده ارثی 

وشن، تالاسمی ماژور، سیکل سل،  بیماری های متابولیك ارثی )فنیل کتونوری، گالاکتوزمی و ... ( ناشنوایی برای مثال : هموفیلی، د

 و نابینایی، .....

  مشابه بوده یا هستند. که از زمان کودکی مبتلا به یك بیماریدر بستگان شما وجود حداقل دو نفر 

  نوه های عمو، عمه، خاله، دایی با یکدیگر(.با یکدیگر )ازدواج فرزندان و یا نسبت فامیلی نزدیك 

  (:هر یك از شما )و یا هر دوی شما در بستگانوجود فردی مبتلا به یکی از مشکلات زیر 

 باشد. )بند نیامدن خون موقع خون ریزی( فردی که از کودکی دارای مشکل انعقاد خون -

 ر باشد.فردی که از کودکی کم خونی داشته باشد و  نیازمند تزریق خون مکر -

 فردی که از زمان کودکی از نظر ذهنی و عقلی ناتوان و یا ناتوانی درحرکت داشته باشد. -

 فردی که از زمان کودکی مبتلا به نا بینایی یا نا شنوایی باشد. -

 کودکی که  می بایست غذاهای مخصوص دریافت کند و برخی غذاها را نمی تواند تحمل کند.    -

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

در زمان غربالگری ژنتیک به کارشناس غربالگری اعلام نمایید. است «آری»چنانچه پاسخ شما به هریک از سوالات فوق   
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                 پرسشنامه غربالگری ژنتیک هنگام ازدواجبرنامه ژنتیک اجتماعی: 
 ......................      شماره................          تاریخ.................شبکه بهداشت درمان شهرستان................... ........................دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی 

 خیر بلی پرسش ها:

 آقا و خانم با یکدیگر نسبت فامیلی نزدیك دارند    .1

    خاله یا دایی با یکدیگرازدواج فرزندان و نوه های عمه، عمو، 

  

 در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  بیماری شناخته شده ارثی وجود دارد  .2

وایی و ..( ناشنبیماری های ارثی مورد سوال شامل: هموفیلی، دوشن ،تالاسمی ماژور، سیکل سل، بیماری های متابولیك ارثی )فنیل کتونوری، گالاکتوزمی و .

 )در صورت پاسخ مثبت نام بیماری ذکر شود:....................(  نابینای، سایر موارد 

  

 بستگان هر کدام  بیماری مشابه وجود دارد و یا داشته است در آقا یا خانم یا خانواده و  .3

 د.م اکنون وجود داردر خانواده آقا یا خانم و بستگان ایشان حد اقل دو نفر که از زمان کودکی مبتلا به یك بیماری یا اختلال مشابه هستند وجود داشته یا ه

  

 کودکی دارای مشکل انعقاد خون باشد، وجود دارد و  یا داشته است در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام فردی که از  .4

  منظور از مشکل انعقاد خون، سابقه خونریزی های خود به خود و بدون دلیل و یا سابقه قطع نشدن خونریزی است.

  

 وجود دارد و یا داشته است  ی داشته و نیازمند تزریق خون باشد،ردی که کم خوندر آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  ف .5

             منظور از تزریق خون سابقه تزریق خون مکرر  از زمان کودکی است.
  

شد و یا تکامل باشد، در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  فردی که از زمان کودکی دارای ناتوانی ذهنی عقلی و یا ناتوانی حرکتی و یا اختلال در ر .6

 یا داشته است  وجود دارد

 منظور از ناتوانی ناتوانی ذهنی، ناتوانی حرکتی یا اختلال در رشد و تکامل یکی از موارد زیر است:

 متوجه صحبت دیگران نمی شده یا قادر نبوده به آن پاسخ دهد.

 کارهای شخصی خود را مانند غذا خوردن، توالت رفتن یا لباس پوشیدن را انجام نمی داده است.

 سته است به طور مناسب و فعال با همسالان خود ارتباط برقرار کند.نمی توان

 توانایی یادگیری در حد همسالان خود نداشته است.

 ی داشته که باعث ناتوانی ذهنی شده است.ابیماری شناخته شده 

 نمی توانسته به خوبی با حفظ تعادل راه برود. از زمان کودکی

 ها بالا رود.ی از جایش بلند شده و از پلهاز زمان کودکی  نمی توانسته به راحت

 در کودکی به موقع گردن نگرفته است.

 تواند بنشیند. در کودکی به موقع ننشسته است یا در حال حاضر نمی

 در کودکی به موقع شروع به راه رفتن نکرده یا در حال حاضر راه نمی رود.

 حال حاضر حرف نمی زند.در کودکی به موقع شروع به حرف زدن نکرده است یا در 

 از زمان کودکی سابقه لرزش یا حرکات غیرارادی در استراحت یا شروع فعالیت در اندامها(

  

 می نماییم. تأییدضمن مطالعه مطالب این فرم درستی پاسخ های داده شده را  
 نام و نام خانوادگی آقا ..........................                               نام و نام خانوادگی خانم .................................                       

 .نگشت آقا .........................................امضاء و اثر انگشت خانم  ........................................                                                امضاء و اثر ا

 نام و نام خانوادگی و امضا مراقب سلامت مسئول غربالگری ژنتیك      ...............................

 نتیجه غربالگری  بر اساس نظر پزشک:

 بر اساس پاسخ دهی زوجین در پرسشنامه، نیازی به ارجاع ایشان به مشاور ژنتیك نمی باشد.  □

 .نیسته توسط زوجین در پرسشنامه، نیازی به مشاوره ژنتیك بر اساس بررسی موارد مثبت پاسخ داده شد □

                                       .نیاز به مشاوره ژنتیك دارندزوجین بررسی موارد مثبت پاسخ داده شده توسط زوجین در پرسشنامه، بر اساس  □

 :مهر و امضاء پزشك                                                                                            .انجام شدمشاور ژنتیك ارجاع جهت  ینبر اساس اصرار زوج صرفاً □

                                                                                                                                                    
توجه: زوجین محترم این فرم را به عنوان مستند مربوط به غربالگری هنگام ازدواج ، نزد خویش نگهداری نمایید.
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 گواهی انجام خدمات هنگام ازدواج
 باسمه تعالی

 

 تاریخ ..............                                                    

 شماره .............

 

 

                               شبکه بهداشت و درمان شهرستان...............

 

 خدمات هنگام ازدواج گواهی انجام

 

 

 در مورد

 ...................................... و آقا.......................................فرزند  ...............................  به شماره ملی

 ..خانم.......................................فرزند ............................. به شماره ملی .................................

                                                                                                               

 

 مهر و امضا پزشك مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج...............................  
 

خ صدور یك ماه بوده و در صورت سر رسید این تاریخ فقط همین مدت اعتبار نتیجه آزمایش عدم اعتیاد که به پیوست می باشد،از تاری  -

 آزمایش نیاز به تکرار دارد و نیازی به انجام مجدد آزمایشات دیگر نیست.

 

 

 

 

 شرکت در جلسه آموزشی انجام شد.      .1

 

 واکسیناسیون کزاز خانم انجام شد. .2

   

 غربالگری ژنتیکی زوجین انجام شد. .3
 

 .)تالاسمی مینور( انجام شدآزمایش بررسی بتا تالاسمی  .4

   
 انجام شد.  VDRLآزمایش  .5

                  

 آزمایشات عدم اعتیاد انجام شد. .6

 
     

 عکس خانم

 

آرم 

 دانشگاه

 عکس آقا
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 مراکز خدمات بالینی ازنظریه مشورتی درخواست فرم  :برنامه ژنتیک اجتماعی

 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  شهرستان........................................... . . . . . . . .. . . . . درمانیعلوم پزشکی و خدمات بهداشتی / دانشکدهدانشگاه
 تاریخ .........................        .........................     مرکز مشاوره ژنتیك 

 ................................................. . 2................................................    . 1  :مشخصات ارجاع شدگان

 

ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ـــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ـــ ــ ــــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ  ــ

 

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

 با سلام و احترام

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

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

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

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

شده به پیوست،  های انجامغرمایید. درضمن ارسال سوابق و نتایج تمام آزمایش ازطریق همین فرم اعلامی مشورتی خود را خواهشمند است نظریه

 .ضروری است

                                                                                                                                                                                               

 مشاور ژنتیک پزشک یر و امضامه                                                                                                                                                                                           
 

ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ـــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ـــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ  ــ
 

 اعلام نظریه مشورتی به پزشک مشاور ژنتیک:ب( 

 ...............................  محترم ژنتیك مشاور

 با سلام و احترام

 

 .گرددمی اینجانب  به شرح ذیل اعلام شـده و سـوابق ارسالی، نظریه مشورتی های انجامضمن ارسـال بررسی
. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . . . . . . . . . . . . . . . .

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

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

 

 

 ......................................تاریخ .......................متخصص مهر و امضا 
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 نظریه مشورتی در برنامه ژنتیک اجتماعیدرخواست راهنمای تکمیل فرم 

 

به عنوان فرم ارجاع، هنگام ارجاع بیمار و منتخب برنامه ژنتیك اجتماعی بوده  متخصصان  ورتی از منظریه این فرم جهت درخواست  

 شود.  متخصص استفاده میبه 

 قسمت است: 2این فرم شامل 

به همراه موضوع مورد  شده و توضیحات مورد نیاز ی اقدامات انجامخلاصه. شودمی تکمیل ژنتیك یمشاوره توسط پزشك قسمت اولالف( 

 شود.مشورت در این قسمت نوشته می

ها در داخل پاکت قرار داده شده و پس از بستن درب پاکت، ممهور همراه سوابق آزمایشتذکر: در صورت ارجاع مستقیم به متخصصان منتخب، فرم به 

 .  گرددبه مهر مرکز شده و پاکت تحویل فرد / زوج می

لازم نظریه های اساس بررسیر ـب متخصص منتخب .است متخصصان منتخب برنامه ژنتیك اجتماعیب( قسمت دوم مربوط به 

صورت صریح و روشن ه . لازم است متخصص منتخب نظریه خود را بنمایدمی اعلام ژنتیك زشك مشاورـجهت اطلاع پ امشورتی ر

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

 ارسال نماید.  ژنتیك

 به ایشان واگذار نمایند.  باشد و متخصصان منتخب باید این امر را صرفاًمشاور ژنتیک مینکته: مشاوره ژنتیک بر عهده 
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 PND  / برنامه ژنتیک اجتماعی: فرم ارجاع تشخیص ژنتیک
 ان:  ................................ دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی: .............................................................    مرکز بهداشت شهرست

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

 بر  :       ..................................نما           نشانی: ............................................................................................                           

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

 الف(مشخصات فردی ارجاع شونده

نام و نام 

 خانوادگی

ا ب نسبت

 سرنخ

تاریخ 

 تولد

سطح 

 تحصیلات

 محل تولد
 قومیت دین

 قومیت 
استان محل تولد 

 والدین

 مادر پدر مادر پدر استان شهر

            

            

            
 

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

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

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

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

 ( .......................... 2( .............................    شماره تلفن1............ پلاک: ....................      شماره تلفنکوچه:....................

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

 تایج بررسی پاراکلینیک و آزمایشگاهی اصلی غیر ژنتیک و نتایج آزمایشات ژنتیک مرتبطب(ن

 نسبت با سرنخ نام و نام خانوادگی

عتوان بررسی  پاراکلینیک و 

آزمایشکاهی و نتایج آزمایشات 

 ژنتیک 

 نتیجه

    

    

    

    

    

    
 

 

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

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

 13تاریخ اعلام نتایج نهایی:     /      /                                 13..................................    تاریخ پذیرش:        /        /          شماره پرونده :

 ...........................................................................................................................نوع نمونه و تاریخ نمونه گیری: .........................................................................

 نتایج بررسی های پارا کلینیک، آزمایشگاهی غیر ژنتیک و ژنتیک 

نام و نام خانوادگی فرد بررسی 

 شده 
 نتیجه نهایی بررسی عنوان بررسی

   

   

   

   

   

   

   

   

 توصیه/ نظریه پیشنهادی نهایی مسئول فنی:

 مهر آزمایشگاه               نام و نام خانوادگی و امضاء مسئول فنی آزمایشگاه: ......................................................................       
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 PND  / ژنتیکراهنمای تکمیل فرم ارجاع تشخیص 

 

 :کاربرد

 مراکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیك سوی و آزمایشات تشخیص ژنتیك از PNDدرخواست انجام  -

 

  مرکز منتخب تشخیص ژنتیك سوی و آزمایشات تشخیص ژنتیك از PNDنتیجه  اعلام -

 

 قسمت است: 2این فرم شامل 
و همراه با درخواست انجام آزمایش تشخیص ژنتیك برای  شودمی تکمیل ژنتیك یمشاوره توسط پزشك قسمت اولالف( 

 آزمایشگاه تشخیص ژنتیك ارسال می گردد.

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

 پزشك مشاوره ژنتیك ارجاع دهنده ارسال می گردد.
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 وضعیت مراقبت ژنتیکاعلام فرم  :برنامه ژنتیک اجتماعی
 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . :انـرستـداشت شهـز بهـرکـم به               ............................................................................................................                 خدمات مشاوره ژنتیک  از مرکز 

 مشخصات زوج / فرد  واجد مراقبت ژنتیک:

 

 نام و نام خانوادگی

 

 

 نام پدر

 

 تماس تلفن محل سکونت  و علت مراقبت ژنتیک شماره ملی

   

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

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

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

   

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

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

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

                                                                                                                               گردد:میمعرفی خدمات ذیل دارنده / دارندگان مشخصات فوق برای دریاقت 

 مراقبت ژنتیک  قطعی:

 پیشگیری از بروزژنتیک مراقبت انجام   □ 

   انجام مراقبت کاهش خطر بروز   □    

 مراقبت ژنتیک موقت:     

 فراخوان و ارجاع برای مشاوره ژنتیک   □

 قطع مراقبت ژنتیک:   

 به دلیل عدم ضرورت         □

 

 ژنتیکمشاور   پزشکامضا  مهر و                                                                                                        

 

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

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

 

 با سلام و احترام

 شوند. میانجام خدمات اعلام شده  بر اساس دستورالعمل کشوری معرفی جهت فوق،مشخصات دارنده    

 نمحل امضا رئیس مرکز بهداشت شهرستا

 

 

 شود. شهرستان عودت داده درصورت عدم شناسایی، اصل فرم در اسرع وقت به مرکز بهداشت : تذکر
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 لام وضعیت مراقبت ژنتیکاعرم راهنمای تکمیل ف

ژنتیك توسط پزشك مشاور ژنتیك جهت اعلام نتیجه مشاوره ژنتیك و اعلام وضعیت مراقبت  این فرم پس از تکمیل جلسات مشاوره

راد اف ی ژنتیك در مرکز بهداشت شهرستان، با توجه به نشانیکارشناس برنامهگردد.  میبه مرکز بهداشت شهرستان ارسال ژنتیك، تکمیل و 

نماید و میی این مرکز، فرم را به مرکزخدمات جامع سلامت مربوطه ارسالمـرکـز بهداشت و ثبت در دبیرخـانهو پس از امضای رئیس 

بهداشت مربوطه جهت شروع یا اتمام مراقبت  پایگاه سلامت یا خانهفـرم را به  مرکز خدمات جامع سلامت با توجه به نشانی، پس از آن پزشك

 دهد. مید برای مشاوره ژنتیك ارجاعژنتیك و یا فراخوان و ارجاع فر

  نکته بسیار مهم:

در قسمت علت مراقبت ژنتیك نام بیماری تحت مراقبت درج می شود ولی توجه به این نکته الزامی است که در اعلام فراخوان و ارجاع 

باشد نام بیماری و مشخصات فرد اول برای مشاوره ژنتیك )مراقبت ژنتیك موقت(  با توجه به اینکه خطر احتمالی است و قطعی نمی

 عنوان می گردد. "طرح بررسی سلامت ژنتیك"شناسایی شده ) سرنخ( نباید ذکر شود و علت مراقبت ژنتیك 

 توجه:

  ی اداری از مرکز بهداشت باشد، این فرم ازطریق مکاتبهاز همان دانشگاه اگر فرد تحت مراقبت ساکن شهرستان دیگری

 . شودبهداشت شهرستان مقصد ارسال می  شهرستان مبدا به مرکز

  دیگری باشد، این فرم جهت ارسال به معاونت منطقه تحت پوشش دانشگاه علوم پزشکی اگر فرد تحت مراقبت ساکن

 . شودبهداشتی دانشگاه ارسال می  معاونتی اداری از مرکز بهداشت شهرستان مبدا به بهداشت دانشگاه مقصد، ازطریق مکاتبه

 تحت مراقبتی که محل سکونت مجزا دارند ملاک نشانی محل سکونت خانم می باشد و فرم به ترتیب فوق بر  در زوجین

 اساس نشانی خانم ارسال می گردد. )شماره تماس از هر دو نفر ثبت گردد.(

 م همین فرم به پیوست نامه اعلابرای گزارش مهاجرت ها . ین فرم فقط یك بار توسط تیم مشاوره تکمیل می شودا

 مهاجرت ارسال می گردد.
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 مشاوره ژنتیک نامهاظهار  :برنامه ژنتیک اجتماعی
 

 نام و نام خانوادگی

 مشاوره شونده 
 تماس تلفن آدرس دقیق محل سکونت  و ژنتیک مشاورهعلت  شماره ملی نام پدر

     

     

 

نتیك ژ اینجانب / اینجانبان ضمن شرکت در ............ )تعداد( جلسه مشاوره ژنتیك، از نیاز به اقدامات ذیل و ادامه بررسی بدلیل احتمال خطر

مربوط به خود/  فرزند خود مطلع شدم و راهنمایی چگونگی انجام اقدامات ممکن برای پیشگیری از بروز این خطر احتمالی را شامل موارد 

 ل دریافت نمودم: ذی

 تکمیل روند تشخیص بالینی و آزمایشگاهی ضرورت -الف  □

 انجام آزمایش های تشخیص ژنتیك  -ب  □

 انجام  آزمایش های تشخیص ژنتیك پیش از تولد در هر بار بارداری در زمان مناسب.   -ج  □

 همکاری برای مراقبت ژنتیك   -د  □

 این خطر احتمالی می بایست با کارکنان نظام سلامت در زمینه های زیر نیز همکاری نمایم:بعلاوه  مطلع شدم که جهت پیشگیری از 

اعلام نشانی جدید  با تغییر محل سکونت به خانه بهداشت / پایگاه سلامت محل سکونت جهت استمرار مراقبت سلامت   -الف □

 ژنتیك

 مراجعه به خانه بهداشت/ پایگاه سلامت محل سکونت با  اطلاع از بارداری جهت انجام مراقبت سلامت ژنتیك  -ب □

 
 

 امضاء و اثر انگشت                                                                                          نام و نام خانوادگی:
                             

 امضاء و اثر انگشت                                                                                        نام و نام خانوادگی:                         

 

 

 مهر و امضا  و تاریخ                           ژنتیک                                       پزشک مشاور نام و نام خانوادگی 

 

 

 ، نزد خویش نگهداری نمایند.باید این فرم را  به عنوان مستندتوجه: فرد / زوج محترم 
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 فرم اظهار نامه مشاوره ژنتیکتکمیل  راهنمای
 

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

 شود.در تکمیل فرم موارد مورد تعهد، بسته به نوع عامل خطر ژنتیك علامت زده می

بایست توسط مشاوره گیرنده نگهداری شود. مشاوره گیرنده )ها( تحویل گرفتن فرم را با امضاء و اثر انگشت در دفتر این فرم می

 نماید. می تأییدمربوط به فعالیت مرکز مشاوره ژنتیك 
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 ی زمان ازدواجدفتر ثبت نتایج غربالگری ژنتیک

 

 ....... مرکز خدمات هنگام ازدواج ...........   سه ماهه ..... سال

 کد ملی یننام خانوادگی  زوجو نام   ردیف
 شماره گواهی نتیجه غربالگری نتیجه پرسشنامه

 پرسشنامهامضا و اثر انگشت زوج در خصوص دریافت 
 منفی مثبت منفی مثبت 

  …………………….   …………………….         

 

  

   ……………………. …………………….          

 

  

 

 

 

 

 «ی زمان ازدواجثبت نتایج غربالگری ژنتیک »شرح فرم 

 مرکز استفاده می شود.این دفتر در مرکز خدمات هنگام ازدواج برای ثبت اطلاعات و شماره گواهی کلیه زوجین مراجعه کننده به 

 شود.شروع می 1شماره ردیف این دفتر هر فصل از شماره 

 شماره گواهی، مطابق با شماره درج شده در بالای پرسشنامه و گواهی انجام خدمات هنگام ازدواج زوجین می باشد.
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 ی زمان ازدواجفرم اعلام نتایج غربالگری ژنتیک

 

 ..........    به/از: مرکز بهداشت شهرستان .......   معاونت بهداشتی دانشگاه علوم پزشکی ......      به/از: ستاد وزارت بهداشتاز مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج ...

 سه ماهه ................... سال ...................

نام مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج/ مرکز 

 بهداشت شهرستان

 تعداد نتیجه غربالگری به تفکیك نتیجه پرسشنامه به تفکیك تعداد تعداد زوج غربالگری شده

 منفی مثبت منفی مثبت

 
     

 
     

      جمع

 

 

 

 «ی زمان ازدواجاعلام نتایج غربالگری ژنتیک »شرح فرم 

تکمیل  و به سطوح « ی زمان ازدواجثبت نتایج غربالگری ژنتیك »زمان ازدواج در دفتر ماهانه توسط مراکز ارائه خدمات زمان ازدواج بر اساس آمار ثبت شده غربالگری ژنتیکی  3این فرم به صورت 

 گردد. بالاتر ارسال می
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 فرم گزارش ماهیانه بیمارستان / مرکز بالینی منتخب :برنامه ژنتیک اجتماعی

 دانشگاه علوم پزشکی ......................
 

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

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

 نفر تحت بررسی تشخیصی  .....   ،با تشخیص نهایی تعداد کل بیماران تحت مراقبت: ........ نفر

 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 

 ردیف

 نام و

 نام خانوادگی

 بیمار

نام 

 پدر

تاریخ 

 تولد

 

 

 کد ملی

 

 وضعیت تشخیص علت مراجعه جدید

ان
رم
 د
 از
ت
یب
غ

 

 قطع اقدامات درمانی به دلیل

 نشانی محل سکونت و تلفن تماس

ان
رم
 د
مه
دا
ه ا
ز ب
یا
م ن
عد

 

ار
یم
ت ب
فو

 

ت
جر
ها
م

 

وارده   

به 

منطقه 

تحت 

 پوشش

 شناسایی شده جدید

ص 
خی
ش
ا ت
ی ت
یر
یگ
ت پ
ح
ت

ی
های
ن

 

ار
یم
ب

لم 
سا

 

از طریق 

 غربالگری

از طریق 

سایر 

 موارد

1                

2                

3                

4                

 پزشک منتخبامضا  و مهر

 تاریخ گزارش ................        



 تکمیل فرم گزارش مرکز بالینی منتخبراهنمای 

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

ای دارند( و موارد قطع مراقبت بالینی از سوی مرکز بالینی منتخب بیماری که برای هکه ویزیت دور)در مورد بیمارانی درمان

لفنی درمانگاه، نظیر مرکز تزریق خون در بیماری تالاسمیمنتخب شده است ) های ژنتیك،ارائه خدمات بالینی در هر یك از بیماری

گردد و به مرکز بهداشت شهرستان ( تکمیل میکتونوری، مراکز کاشت حلزون در ناشنوایی، مرکز درمانی بیماران هموفیلی و ...

این فرم به شبکه بهداشت گردد. بر اساس نشانی محل سکونت بیماران مربوطه و از آن طریق به مرکز بهداشت دانشگاه ارسال می

چنانچه محل سکونت بیماری در محدوده دانشگاه علوم پزشکی دیگری گردد. های محل سکونت بیماران ارسال میو درمان شهرستان

                                      گردد.باشد نام بیمار به معاونت دانشگاه محل سکونت خود برای اقدام لازم  اعلام می

موارد جدید ساکن در محدوده شهرستان باید از طریق مرکز بهداشت شهرستان به مرکز خدمات جامع سلامت محل سکونت جهت کلیه 

 های بالینی بر حسب نیاز هر برنامه اعلام گردد. فراخوان و ارجاع به مشاور ژنتیك و شروع مراقبت

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

  بهداشت دانشگاه جهت اعلام به مرکز بالینی منتخب اعلام نماید.

 نکات مهم:

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

.گردددارند نمی

گردد.مهاجرت نشانی جدید محل سکونت بیمار درج میدر موارد  -

 هایی که موردی برای گزارش وجود ندارد )گزارش صفر( نیز الزامی است. ارسال این فرم در خصوص ماه -
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 بروز بیماری های ارثی/ ژنتیکیبررسی اپیدمیولوژیک موارد برنامه ژنتیک اجتماعی: فرم 
 . . . . .. . . . . . . . . . . . . . ..............................مرکز بهداشت شهرستان. . . . .. . . . . . . . . . ........................................... . . درمانیعلوم پزشکی و خدمات بهداشتی / دانشکدهدانشگاه

 

1 

 اطلاعات بیمار

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

 نام بیماری:                                                                      استان محل تولد:                                   شهرستان محل تولد:                  

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

                                   .................................................................روستای ...............                                      ......ان........................................................................................./ شهر.............................نشانی دقیق محل سکونت: استان.................................................. ......................................... شهرست

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

      13رم ............./.............../........ تاریخ تکمیل ف    13............. تاریخ گزارش: .............../................../.......... شناسایی شده توسط واحد یا فرد:................................................................................................

2 

 مشخصات والدین 

 

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

 گویش قومیت سطح تحصیلات شغل استان محل تولد ملیت کدملی سال تولد نام و نام خانوادگی 

          پدر

          مادر

3 

 وضعیت سایر فرزندان

 

 تعداد قرزندان فوت شده بعد از تولد   فرزندان زندهتعداد 

تعداد نوزاد 

مرده بدنیا 

 آمده

 تعداد موارد سقط جنین

 سالم 
مبتلا به 

 این بیماری

 نتیكژمبتلا  به سایر بیماری های 

 )با ذکر نوع بیماری(

مبتلا  به 

بیماری مورد 

 بررسی

 سایر دلائل

 )با ذکر دلیل(

به علت ابتلا به 

 این بیماری 

 سایر دلائل

 )با ذکر دلیل(

        

 ب فرم صورت گیرد-4الف فرم و در صورتی که انجام نمی شود تکمیل قسمت  -4تکمیل قسمت  م می شوددر صورتی که برای بیماری غربلگری انجا توجه
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4-

 الف

 

 غربالگری و آزمایشات ژنتیک )براساس نتایج  دفتر ثبت در آزمایشگاه یا ثبت در دفتر مشاوره تأییدنتایج آز مایشات و اقدامات غربالگری، آزمایشات و اقدلمات 

 با عنوان دقیق بیماری ثبت شود  توجه: نتیجه بر حسب مورد  بیماری، مورد آزمایش،  بررسی انجام شده  و نتیجه ،به صورت  مشکوک ، بیمار و نتیجه نهایی 

فرد  نام بیماری

غربالگری 

 شده

 غربالگری تأییدعنوان بررسی آزمایشگاهی/ غربالگری و 

 

عنوان  

آزمایش)های( 

 تشخیصی

 نتیجه

 نهایی

 نتیجه نام

 

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

 مادر

 

 

 

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

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

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

 

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

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

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

. 

 

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

 

 

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

 

 پدر 

 

 

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

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

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

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

 

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

.... 

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

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

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

 

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

.... 

 

  نوزاد. 

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

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

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

 

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

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

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

 

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

 

 

 ...........................................................................................................................................................سایر توضیحات اصلی و مهم : 

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

 ب -4

 آیا خانواده در ارزیابی های ژنتیك دوره ای این مشکل شناسایی شده بوده است 

 بلی     □      

 نام برنامه ......................................................................         

 ...........................................با ذکر علت:.................................................................................................................. خیر □    
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5 

 .......... خیر با ذکر علت:.............................................................................................................. □    بله □آیا خانواده برای این موضوع  مشاوره ژنتیك شد ه بودند    

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

 بلی                                            □  اندآیا بر اساس مستندات موجود )فرم مراقبت و پرونده خانوار( افراد در معرض خطر تحت مراقبت ژنتیك مستمر قرارداشته

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

ذکر نام آزمایشگاه  و13بلی با ذکر تاریخ     /      /      □است شده انجامبرای فرد و یا خانواده    PND1 / آیا قبلا تشخیص ژنتیك

 )ژنتیك(:....................................................

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

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

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

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

 ..............................در بارداری های قبلی   PND2تعداد موارد انجام بلی   □انجام شده است   PND2آیا در بارداری های قبلی آزمایش 

6 

 علت بروز بیماری تشریح شود : ی کارشناس شهرستان:         نظریه

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

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

 خطا:      -الف

 خطای تشخیص  ژنتیك       □خطای تیم مراقبت    □خطای تیم مشاوره ژنتیك        □خطا در غربالگری            □ 

 عدم همکاری:   -ب 

 عدم همکاری در مراقبت ژنتیك □ عدم همکاری در مشاوره ژنتیك          □عدم همکاری در غربالگری            □

 

 خانوادگی تکمیل کننده فرم...................................................................................... نام و نام:

 ...................................................................................... :...سمت

  امضا                                                                                                                                    تاریخ تکمیل فرم:   /   /    

 

7 

 ی کارشناس استان:   نظریه

 علت بروز بیماری تشریح شود:       

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

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

 نتیجه گیری:

 خطا      -الف

 خطای تشخیص  ژنتیك       □خطای تیم مراقبت    □خطای تیم مشاوره ژنتیك        □خطا در غربالگری            □ 

 عدم همکاری   -ب 

 عدم همکاری در مراقبت ژنتیك □عدم همکاری در مشاوره ژنتیك           □عدم همکاری در غربالگری            □

 

 خانوادگی بررسی کننده : نام و نام

 امضا                                    سمت:                                                                                                                           

 13تاریخ بررسی:   /   /    

 هر گونه مستندات با ذکر دقیق تاریخ ، محل و فرد انجام دهنده خدمت قابل پذیرش می باشد.ای تکمیل شده ومشخصات بیمار براساس اطلاعات شناسنامهتوجه:   
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 بروزبیماری های ارثی/ ژنتیکیبررسی اپیدمیولوژیک موارد فرم  تکمیل راهنمای
ه بروز ری جلسه کمیتو طی برگزاشهرستان  ی ژنتیكهتوسط کارشناس برنامبروز بیماری ژنتیك، هر مورد  این فرم پس از کسب اطلاع از

 .شودمی تکمیلشهرستان 

 نکته مهم:
گردد به عنوان مثال هر فردی که در بیمارستان خون اند تکمیل میاین فرم فقط برای موارد بیماری ژنتیک که بصورت قطعی تشخیص داده شده

شوند که تشخیص قطعی تالاسمی برای بیمار در نظر گرفته مینماید لزوماً بیمار تالاسمی نیست و فقط مواردی بعنوان بروز تالاسمی در دریافت می

 بیمارستان ثبت شده باشد.

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

 .شودمی تکمیل زیرشرح هب موردنظرهای قسمتسپس  ،شودمی نام دانشگاه و شهرستان مربوط نوشته ی فرمابتدادر 

کننده بیمار بر اساس اطلاعات خواسته ، گروه بیماری و واحد یا فرد شناسایی، آدرس و شماره تماسارمشخصات بیم :1 قسمت

باشد که بیمار و خانواده او خدمات اولیه خانه بهداشت یا هر واحد بهداشتی می ،منظور از تحت پوشش مرکز گردد.شده ثبت می

 نمایند.بهداشتی را از آن واحد دریافت می

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

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

ری اینکه غربالگدر این ردیف باید مشخص گردد که برای بیماری مورد بررسی غربالگری وجود دارد یا نه. بسته به : 4قسمت 

 گردد.ب فرم تکمیل می -4الف یا  -4بیماران، والدین و خانواده انجام گرفته قسمت 

ها درخصوص از زوج .گرددهای ژنتیك مشخص میردیف وضعیت مشاوره ژنتیك، مراقبت زوج و انجام آزمایشدر این  :5قسمت 

 .شودمیقید  پاسخ هشدسؤال PNDاول  یمشاوره و انجام مرحله تیم وسطـاوره تمشام ـانج

کـه  شده و درصـورتی بارداری ایـن کودک سؤال در PNDدوم  یهای مرحلهآزمایش انجامو عدم  انجاماز والدین درخصوص 

 .شودمی نوشتهی آزمایش و نتیجه گاهنام آزمایش، اریخ آزمایشـتپاسخ مثبت باشد، 

ود، ولی به دلایل متفاوتی چون ش است اقدام )ممکن سقط و اقدام به PND آزمایش یهـوالدین درخصوص اطلاع از نتیج از

 ود.شمی زده× ده و برحسب مـورد در قسمت مربوط علامت ش سؤال باشد( هفته موفق نشده 16از بارداری بیش 

اگر علت بروز بیماری  گردد.میهای موجود انتخاب پس از بررسی مستندات موجود علت بروز بیماری از داخل گزینه :6قسمت 

 یهکنندمشخصات تکمیل شود.های موجود وجود نداشته باشد گزینه سایر علل انتخاب گردیده و علت بروز نوشته میدر گزینه

 یی نهاییهنظرآن است. همچنین باید در پایان بررسی، نام و نام خانوادگی و سمت شامل  )کارشناس ژنتیك شهرستان( فرم

 ماژور بتا تالاسمی پیشگیری از وقوع موارد جدیدمنظور  بههای پیشنهادی کاردرخصوص علت بروز و نیز راه شهرستانکارشناس 

 قید گردد.

شود. میی ژنتیك استان تکمیل برنامهتوسط کارشناس  مرکز بهداشت استان،ذکور به فرم مپس از ارسال این ردیف  :7ردیف 

یری پیشگمنظور را بهنیز راهکارهای پیشنهادی ی نهایی و هنظری خود، فردی و سمت ضمن نوشتن مشخصاتکارشناس برنامه 

سخه شده و یك ند. لازم است اصل فرم پس از تکمیل به مرکز بهداشت شهرستان ارجاعنمایمی ثبت اژوربتـا تالاسمی م روزباز 

 ریزی جهت ارتقایارزیابی، تعیین مشکلات، برنامهی دیگر جهت شود و نسخه ها ارسالاز تصویر آن به مرکز مدیریت بیماری

  .ودشبرنامه و ... در استان بایگانی 

، محل و فرد انجام دهنده خدمت بوده و تا حد امکان بایستی ستندات بایستی با ذکر دقیق تاریخم تذکر: هر گونه
.ضمیمه این فرم گردیده و به سطح بالاتر ارسال گردد



 

 ژنتیکمراقبت ماهانه گزارش برنامه ژنتیک اجتماعی: فرم 

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

 13. . . . . . . سالماه ..........  

 ژنتیک                                                                            الف( مراقبت              
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 در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیکثبت وقایع -ب
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: سایر G: ختم بارداری قبل از انجام آزمایش     PND1      F: عدم نیاز  به دلیل نتیجه CVS     E: بعد مسافت تا مرکز D:مشکلات مالی    Cهفته بارداری   17: اولین مراجع پس از B: عدم همکاری    PND2:  Aکد های علل عدم انجام    

 دلایل

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

 :امضا                                                    :          خیتار             :                  سمت                                                               فرم:   یهکنندو نام خانوادگی تکمیل نام

 



 ماهانه مراقبت ژنتیکگزارش راهنمای تکمیل فرم 

 وسطـتهای ژنتیك انجام شده های لازم برای افراد در معرض خطر بیماریو پیگیری هنماهاژنتیك مراقبت از طریق این فرم گزارش 

شود که می لتکمی نسخهدو در این فرم  گردد.به مرکز بهداشت شهرستان اعلام می ،بهداشت یخانهپایگاه سلامت/ در کارکنان بهداشتی 

  .شودمی دیگر بایگانی یارسال و نسخه سطح بالاتربه  از آن نسخهیك 

 . باشدباردار تحت مراقبت ژنتیك میقسمت الف( مراقبت ژنتیك و ب( ثبت وقایع در زنان م شامل دو این فر

 الف( مراقبت:

 شود.گذاری میر شمارهیك تـا آخاز بـه ترتیب  )ردیف(: 1ستون 

گردد. در مورد ثبت در این ستون درج میهای ژنتیك نام و نام خانوادگی فرد در معرض خطر بیماری )نام و نام خانوادگی(: 2ستون 

وضعیت مراقبت پیشگیری از بروز باید فقط نام و نام خانوادگی خانم در این ستون درج گردد. این افراد توسط فرم اعلام وضعیت مراقبت 

 گردند.معرفی می شوند و یا از طرف مراکز بالینی منتخب هر برنامه به عنوان بیمار جدیدژنتیك توسط مشاور ژنتیك اعلام می

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

 شود.

 شود.در این ستون نام بیماری مورد نظر که فرد بخاطر آن مراقبت می گردد ثبت می )بیماری تحت مراقبت(: 4ستون 

 گردد:زیر ستون تقسیم می3این ستون خود به  )نوع مراقبت ژنتیک(:  5ستون 

، تعداد فرزندان و وضعیت 1PNDدر این ستون وضعیت زوج از نظر های تحت مراقبت است ویژه زوج بت پیشگیری از بروز:مراق -

 .گرددبارداری مشخص می

 مراقبت کاهش خطر: بر اساس دستورالعمل مربوط به بیماری تحت مراقبت -

در صورت قطع مراقبت ژنتیك به دلایل عدم همکاری، مهاجرت، عدم ضرورت مراقبت، تکمیل فراخوان در مراقبت  )قطع مراقبت(: 6ستون 

 گردد. ژنتیك موقت این ستون تکمیل می

 -7فوت یکی از زوجین   -6طلاق   -5عقیمی و یا نازایی قطعی   -4هیسترکتومی   -3توبکتومی   -2وازکتومی   -1 در مواردی نظیر

 . شودمی مراقبت علامت زده ضرورتقطع مراقبت برای زوج در ستون عدم ... و   PND1عدم نیاز به مراقبت بر اساس نتیجه  -8یائسگی  

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

 ب( ثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیک:

 گردد.تحت مراقبت ژنتیك تکمیل می خانم باردار یك مرتبه و در زمان ختم بارداریاین قسمت از فرم برای هر نوبت بارداری 

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

 نکات مهم:

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

باشد. بدیهی است در صورت قرار گرفته و در صورت سالم بودن به عنوان خطای ازمایشگاه ژنتیک مشمول گزارش فوری می

 گردد.ل و گزارش میابتلای کودک به بیماری نیز فرم بررسی اپیدمیولوژیک علت بروز تکمی

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

 .در پایین فرم تعداد موارد دو یا چند قلویی توضیح داده شود

 می، در صورتی که چند دلیل برای عدم انجام جهت زوج مطرح بود توصیه های ژنتیکدر خصوص علت عدم انجام آزمایش

 .ترین علت درج گرددگردد کد مهم
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 ژنتیکمراقبت  سه ماهانه گزارشبرنامه ژنتیک اجتماعی: فرم 
 . . . . .  سال. . . . . . .   سه ماهه. . . . . . . .. . . . . . به/ از معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشکی .........به: اداره ژنتیک      داشت شهرستان مرکز به/ از :  به. . . . . . . .. . .   مرکز خدمات جامع سلامتاز: 
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  ژنتیک سه ماهانهشرح فرم گزارش مراقبت  

 گردد.تر تکمیل و به سطح بالاتر گزارش میارسالی از سطوح پایینهای بندی فرمفصل بر اساس جمع این فرم در پایان هر

بایست بر اساس فرمهای ماهیانه پایگاه/ خانه بهداشت نیست و میبندی جبری از فرمیک جمع دقت شود که این فرم صرفاً توجه:

مراقبت گزارش شود. در مورد کسانی که دارای بیش از یک  آخرین وضعیت موجودهای ماهیانه دریافت شده از سطوح محیطی 

شود. به استثناء موارد ختم بارداری در این فصل که در پایان فصل دارای روش اند آخرین وضعیت مراقبت گزارش میوضعیت بوده

 شوند.ذیل ستون ختم بارداری گزارش می فقطاند در این فرم مطمئن و یا غیر مطمئن گزارش شده

 گردد.: نام سطح تکمیل کننده فرم درج می1 ستون

 گردد.و ... درج می PKU: نام بیماری تحت مراقبت نظیر تالاسمی، 2ستون 

در مراقبت ژنتیك باروری ملاک مادر تحت مراقبت گردد. ): تعداد افراد تحت مراقبت مربوط به بیماری تحت مراقبت ثبت می3ستون 

 شود.(محاسبه میاست و هر زوج تحت مراقبت یك مورد 

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

مین این تعداد موارد این ستونبنابر است. موارد تحت مراقبت ژنتیك فعلیاند مربوط به داده 1PNDتعداد مواردی که  -

داد تحت مراقبت ژنتیك تواند از تعداد کل موارد تحت مراقبت بیشتر باشد. )در پوشش صددرصد مساوی با کل تع

 پیشگیری از بروز خواهد بود.(

 شود. اند، یك مورد محاسبه میمادری که بیش از یك فرزند مبتلا دارند یا داشته -

 در ستون وضعیت از نظر بارداری درج روش برای مادری که تمایل به بارداری دارد و یا در این فصل ختم بارداری -

دارای روش مطمئن یا  بارداری در اوایل فصل بوده و در آخرین اعلام وضعیت مادرداشته مفهومی ندارد. هرچند ختم 

 بایست با تعداد کل مادر تحت مراقبت برابر باشد.(های این قسمت میمطمئن گزارش شده باشد. )جمع زیر ستونغیر

شود و در زارش میگ 2PNDچنانچه بارداری بیش از یك قلویی است برای هر جنین یك مورد انجام  2PND در مورد -

 گردد. قسمت توضیحات درج می

 : 5ستون 

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

 :6ستون 

فصل بعد توسط مرکز مقصد گزارش میموارد مهاجرت در فصلی که مهاجرت صورت گرفته توسط مرکز مبدا و در  -

 شوند.

 

 

 

 

 



87 

 

 دفتر ثبت مراجعات مشاوره ژنتیک -برنامه ژنتیک اجتماعی
 مرکز مشاوره ژنتیك ................... شهرستان ............. دانشگاه علوم پزشکی ........... 

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

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

 شود.(یك مورد مراجعه محسوب می

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

و جلسات بعدی به  1باشد. )اولین جلسه مراجعه نوبت : مخصوص درج نوبت مراجعه به این مرکز برای مشاور ژنتیك می4ستون 

 شود.(ترتیب شماره می

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

تواند باشد: مراکز خدمات جامع سلامت، مراکز خدمات هنگام ازدواج، از این موارد میکز ارجاع دهنده شامل یکی نام مر -

مراکز خصوصی نظیر پزشکان بخش خصوصی و دولتی خارج از مراکز خدمات جامع سلامت و متخصصان ، مراکز مشاوره 

 ژنتیك و ....

بر اساس پرسشنامه غربالگری ژنتیك هنگام ازدواج برای مشاوره ژنتیك  غربالگری ژنتیك هنگام ازدواج: شامل مواردی که -

 ارجاع شده اند.

های سنی برای مشاوره ژنتیك های سنی: شامل مواردی که بر اساس ارزیابی ژنتیك در خدمات گروهارزیابی ژنتیك در گروه -

 اند.ارجاع شده

 اند.مشاوره ژنتیك فراخوان شده مراقبت ژنتیك موقت: مواردی که طی مراقبت ژنتیك موقت برای -

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

ك مشاور زمایشگاهی و .... به پزشتشخیص بالینی یا آژنتیك پیش از تولد، تفسیر نتیجه آزمایش تشخیص، پیگیری روند 

 شوند.میژنتیك ارجاع داده 

: در مواردی که مشاوره ژنتیك تکمیل نشده و برای اعلام نظر در مورد نتیجه مشاوره ژنتیك نیاز به جلسات بیشتر مشاوره 7ستون 

 شود.وجود دارد، علامت زده می

 شود:: نتیجه مشاوره ژنتیك به شرح زیر در زیر ستون مربوطه علامت زده می8ستون 

نتیك و ژ مواردی که پس از تکمیل جلسات مشاوره ژنتیك نیاز به اقدام دیگری نظیر مراقبتاختتام پرونده ژنتیك: در  -

اند وجود ندارد. )دقت شود که این مورد شامل کسانی که قبلا تحت مراقبت ژنتیك قرار گرفتهیا ادامه جلسات مشاوره 

یبیوشیمی یا تشخیص ژنتیك یا ... م ولی به دلیلی مثل عدم ضرورت مراقبت به دلیل ناقل نبودن نتایج آزمایشگاهی

 شود.(گردند نمی

درخواست آزمایش تشخیص ژنتیك )گاهی ممکن است این زیر ستون و ستون نیاز به مراجعه بعدی به طور همزمان  -

 علامت زده شود.(

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

 تاریخ گزارش، تاریخ تکمیل و ارسال فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیك است. -

 شود.: نشانی محل سکونت و شماره تماس مراجعه کننده در این قسمت درج می9ستون 

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

گیرد.قرار می تأییدمشاوره ژنتیك هم در همین ستون مورد 
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 خلاصه عملکرد مشاور ژنتیک -برنامه ژنتیک اجتماعی
 از: مرکز مشاوره ژنتیك مرکز خدمات جامع سلامت ......................................

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

                                                                                            فصل ............... سال ......................
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 فرم اعلام موارد مراقبت ژنتیک کاهش معلولیت

شگاه علوم پزشکی ....از پایگاه سلامت/ خانه بهداشت ..... به/ از مرکز خدمات جامع سلامت ..... به / از مرکز بهداشت شهرستان ..... به معاونت بهداشت  دان  

 سه ماهه .... سال .....

 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 

بیماری تحت نام  ردیف

 مراقبت

نام و نام 

خانوادگی 

 بیمار

کد ملی 

 بیمار

 نام و نام خانوادگی

 مادر بیمار

تشکیل پرونده 

 مشاوره ژنتیك

ارجاع به مشاوره 

ژنتیك/ نوبت 

 ارجاع

 

اعلام غیبت 

از درمان در 

 ماه گذشته

 نتیجه بررسی علت غیبت از درمان

عدم  خیر بلی

همکاری 

 والدین

 سایر مهاجرت فوت بیمار
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 فرم اعلام موارد مراقبت ژنتیک کاهش معلولیت

 از مرکز بهداشت شهرستان ..... به/ از معاونت بهداشت  دانشگاه علوم پزشکی ...      ستاد وزارت بهداشت  

 سه ماهه .... سال .....

 

1 2 3 4 5 6 

تعداد موارد تشکیل  تعداد موارد بیماری بیماری تحت مراقبتنام  ردیف 

 پرونده مشاوره ژنتیك

تعداد موارد اعلام غیبت از 

 درمان در سه ماه گذشته 

 تعداد موارد نتیجه بررسی علت غیبت از درمان

 سایر مهاجرت فوت بیمار عدم همکاری والدین
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 راهنمای فرم اعلام موارد مراقبت ژنتیک کاهش معلولیت

 

باشند تکمیل و سرجمع آن توسط هایی که مشمول مراقبت ژنتیك پیشگیری از معلولیت میهای سلامت برای بیماریهای بهداشت و پایگاهاین فرم هر سه ماه یکبار از سطح خانه

 .گرددوزارت بهداشت ارسال میشبکه بهداشت و درمان برای معاونت بهداشت و سپس ستاد 

 در فرم مربوط به خانه بهداشت/ پایگاه سلامت:

 شود.علامت زده می «خیر»و در غیر این صورت  «بلی»در صورتی که خانواده به مشاوره ژنتیك مراجعه کرده باشند  :6ستون 

 شود.ه به مشاوره ژنتیك قید میکه در ستون قبل خیر علامت زده شده نوبت فراخوان برای مراجعبرای کسانی  :7ستون 
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 فصل چهارم: پایش و ارزشیابی برنامه
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 و ارزشیابی برنامه پایش
اخصاجتماعی بر اساس نظارت بر شفرایندهای برنامه است. بر این اساس پایش برنامه ژنتیك  و استاندارداجرای صحیح پایش ناظر بر 

های شود. شاخصهای فرایندهای مختلف برنامه )شامل شناسایی، مشاوره ژنتیك، تشخیص ژنتیك و مراقبت ژنتیك( انجام می

 قابل محاسبه هستند. فرایندهای ذکر شده  های آماریای فرمفرایندهای برنامه از اقلام داده

پردازد. شاخص های ارزشیابی بر اساس اهداف برنامه ژنتیك اجتماعی، شامل برنامه می قق اهدافتحارزشیابی برنامه به بررسی میزان 

ها از فرم های بررسی اپیدمیولوژیك باشد. این شاخصهای پیامد نهایی بیماری های ژنتیك یعنی بروز بیماری و معلولیت میشاخص

 ند.شوهای مراکز بالینی منتخب برنامه استخراج میبروز و فرم

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

 هستند.« نتیجه نهایی»از جنس 

نگهداری و های ها اولویتنتیجه تحلیل این شاخص اجرای صحیح و استاندارد برنامه هستند. داد ناظر بر الزاماتهای درونشاخص

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

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

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

ها در سطح اجرای تحقق سطح مطلوب این شاخص -شود. وظیفه تأمین استانداردهای برنامه و پشتیبانی علمیاز طرف دیگر انجام می

 باشد.بهداشتی دانشگاه می کشوری به عهده اداره ژنتیك و در سطح دانشگاهی به عده ریاست و معاونت

 باشد.داد در برنامه ژنتیك اجتماعی سالیانه میهای درونبازه زمانی محاسبه شاخص

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

کند که در طراحی مداخلات های هر فرایند را مشخص مینقاط قوت و ضعف گامها، شاخصاستاندارد فرایند است. نتیجه تحلیل این 

 گیرند.اصلاح فرایند مورد استفاده قرار می

ای این باشند. در سطح دانشگاهی، تولید اقلام دادههای آماری هر یك از فرایندهای برنامه قابل محاسبه میها از فرماین شاخص

گردد. پایش و نگهداری شود و در سطوح مدیریتی شهرستان و دانشگاه جمع بندی میخدمت انجام می ها در سطح ارائهشاخص

باشد که از طریق نظارت به وضع موجود در سطوح ها جزء وظایف مدیریتی کارشناس ژنتیك دانشگاه میسطح مطلوب این شاخص

ی برای حفظ و ارتقاء استانداردهای برنامه از طرف دیگر انجام ها از یك طرف و تعامل با سطوح مدیریتاجرایی و محاسبه این شاخص

 شود.می

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

ها، نقاط قوت و ضعف جه تحلیل این شاخصکنند. نتیگیری میپوشش ارائه انواع خدمات به گروه هدف مورد نظر است را اندازه

 کند.پوشش خدمات ژنتیك در منطقه تحت پوشش را مشخص می
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های آماری برنامه و اطلاعات دموگرافیك / اپیدمیولوژیك جمعیت تحت پوشش محاسبه ای فرمها با استفاده از اقلام دادهاین شاخص

باشد که از طریق نظارت وظایف مدیریتی کارشناس ژنتیك دانشگاه می ها جزءگردند. پایش و نگهداری سطح مطلوب این شاخصمی

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

 شود.برای حفظ و ارتقاء استانداردهای برنامه از طرف دیگر انجام می
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 نحوه محاسبه منبع اطلاعات واحد عنوان شاخص

 فرایند شناسایی

 درصد درصد موارد غربالگری مثبت به تفکیک بیماری
های اختصاصی فرم

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

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

 فرآیند مراقبت

 فرم مراقبت ژنتیک درصد )به تفکیک بیماری(در زوجین تحت مراقبت درصد انجام مشاوره ژنتیک 
ژنتیک مشاوره شده و برای ایشان پرونده ژنتیک تعداد زوجین تحت مراقبتی که توسط پزشک مشاور 

 )به تفکیک هر بیماری( 100تشکیل شده است / کل زوجین تحت مراقبت *

 100قطعی*  مراقبت تحت افراد کل /تعداد افراد واجد مراقبت ژنتیک قطعی به تفکیک بیماری  فرم مراقبت ژنتیک درصد بیماری تفکیک بهقطعی  ژنتیکتحت مراقبت  مواردنسبت 

 درصد تفکیک نوع مراقبت به قطعی ژنتیک تحت مراقبت موارد نسبت
/ موقت و پیشگیری از بروز پیشگیری از معلولیت، مرافبت تفکیک به قطعی ژنتیک مراقبت واجد افراد تعداد فرم مراقبت ژنتیک

 100 تحت مراقبت * افراد کل

  100تعداد موارد فراخوان موفق/ مجموع تعداد قطع مراقبت موفق و ناموفق * فرم مراقبت ژنتیک درصد نسبت فراخوان موفق

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

 بروز )به تفکیک بیماری(

 درصد  تفکیک بیماری()به  PND2  پوشش
 فرم مراقبت ژنتیک

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

 درصد پوشش سقط جنین مبتلا
 فرم مراقبت ژنتیک

 )قسمت ب(
  100تعداد موارد ختم بارداری به دلیل سقط انتخابی به دلیل ابتلا جنین/ کل موارد جنین مبتلا *

 فرایند مشاوره

 درصد مراجعه برای مشاور ژنتیک به تفکیک محل ارجاع از کل مراجعات مواردنسبت 
فرم خلاصه عملکرد 

 مشاور ژنتیک

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

  100اول*

 درصد نسبت موارد اختتام پرونده
فرم خلاصه عملکرد 

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

 بروز

 پیشگیری هدفهای بیماری تفکیک بیماری ژنتیک به)شیوع بدو تولد(  بروز میزان
در ده هزار 

 تولد زنده
 تعداد موارد مبتلا به بیماری بر اساس سال تولد/ موالید زنده همان سال فرم بروز
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به تفکیک بیماری هدف  ( GD+) **بیماری  تشخیص ژنتیک مثبت درصد موارد 

 مراقبت ژنتیک بالینی
 درصد

تشخیص ژنتیک   فرم

 ( و فرم بررسی3)فرم 

 بروز

 یک بیماری / GD+تعداد موارد 

 100انجام شده برای همان بیماری در  GDکل 

 موارد درصد

- FPCADGD*** 

 
 

 درصد
تشخیص ژنتیک   فرم

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

 100در  ارجاع شده به مشاوره ژنتیک FPCDانجام شده برای  GDکل 

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

 

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

کلا یك بار   ود وبرای زوج مورد بررسی حساب می ش 1PNDگفته می شود و سر جمع یك  1PND تشخیص ژنتیکی که پیش از بارداری انجام می شود اصطلاحاً  مجموعپیشگیری بروز در برنامه ژنتیك اجتماعی به 

 .شودبررسی وجود و شرایط جهش شناسایی شده در جنین است که در معرض خطر احتمالی است و در هر حاملگی تکرار می  2PND برای شناسایی جهش خانواده بررسی انجام می شود.

  **GD ( تشخیص ژنتیك (Genetic Diagnosis ژنتیك ارجاع شده اند. با شناسایی  برای شناسایی جهش در افرادی است که احتمالا در معرض خطر ژنتیك قرار دارند و با هدف کاهش خطر ژنتیکی به مشاور

 GD-شوند  منفی می  GDکسانی که   FPCADه پیشگیری و کنترل فقط در برنام .شودثبت می +GD. فرد  واجد این جهش یا موتاسیون  تحت عنوان  جهش این گروه  واجد مراقبت ژنتیك بالینی می شوند
نیز  

 .شوند( ثبت می FPCADGD–بالینی )علی رغم منقی شدن تست تشخیص ژنتیك( نیاز دارند  و نحت عنوان ) مراقبت ژنتیك قطعی م شجره نامه دارند. این افراد بهنیاز به مشاوره و ارزیابی خطر ژنتیك با تکیه بر ترسی

. 
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 یآموزش مواد:  پنجم فصل
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 نحوه اجرای آموزش عموم در برنامه ژنتیک اجتماعی
( ارتقای آبشاری سواد ژنتیك عموم، این حیطه با اجرای برنامه آموزشی در مقطع متوسطه دو )کلاس یازدهم( با همکاری با 1-1

استان ها و در مرکز با وزارت آموزش و پرورش  به انجام می رسد. در این برنامه آموزش قالب مسابقه و ادارات کل آموزش و پرورش 

ها و کنند. سپس این رقابت در بین شهرستانرقابت دارد و دانش آموزان هم رشته در سال تحصیلی هدف بین مناطق رقابت می

 کنند.دریافت میها انجام و برندگان مدال سواد ژنتیك نهایتا بین استان

ریزی به گونه گونه صورت پذیرد. در این سیر آموزشی برنامهریزی شده است که آموزش با جذابیت و بازیاین رقابت به نحوی برنامه

شود خانواده خود را از برنامه و محتوای آموزشی مطلع نموده و از این طریق سفیر آموزشی برای ایست که دانش آموز تشویق می

 ها باشد.خانواده

شوند و به فرزند دانشهایی که همراهی متناسبی طبق تعریف داشته باشند به عنوان خانواده همراه دعوت و تشویق میخانواده

 آموزشان گواهی سفیر آموزش پایه ژنتیك نیز اهدا می گردد.

هترین زمان برای نسل جوان جامعه که در این رویه آبشاری آموزش دارای مزایای قابل توجهی از جمله ارتقا سطح سواد ژنتیك در ب

بعلاوه در این نحوه آموزش گردد. یمعرض مراحل اساسی ازدواج و فرزندآوری و در نتیجه نیاز به خدمت مشاوره ژنتیك هستند، م

یماریژنتیك بتکیه بر سواد عمومی و پایه ژنتیك است و بر ژنتیك سلامت تمرکز دارد و از مشوش کردن ذهن دانش آموزان با بیان 

 نماید.ها را به صورت مثال بیان میشود و تنها در صورت نیاز بیماریها پرهیز می

شناسی و معرفی شده از طرف ترجیهاً مدرس زیست-در این روش ابتدا آموزش پایه در قالب برنامه ویدئویی از مرکز به دبیرانی 

. در این برنامه توضیحات متن آموزش به صورت فایل ویدویی قابل گرددیارائه م -مدارس حداکثر تا آغاز نیمه شهریورماه هر سال

گیرد. در مدارس برگزاری مسابقه با دبیری نماینده معرفی شده به صورت جداگانه و دروندانلود در دسترس دانش آموزان قرار می

منطقه، یك شهر، سپس بین شهرهای استان  ای بین مدارس در یكگیرد. دانش آموزان برتر به رقابت درون رشتهای صورت میرشته

شوند. نمایند و نهایتا برندگان کشوری معرفی میای در سطح کشور رقابت میدهند و برندگان استانی به صورت درون رشتهادامه می

گیرد و آموزش ت میای صورنماید. در حین اجرای جشنواره تبلیغات رسانهجشنواره اعطای جوایز هر سال برگزار و جوایز را اهدا می

 شود.عموم به صورت کمپین اجرا می

مسئولیت اجرای این برنامه به عهده ادارات آموزش و پرورش در شهرستان و ادارات کل در استان و  وزارت آموزش و پرورش در 

ذکر شده در قالب کمیتههای جغراقیایی های ما به ازا  آن در حوزهکشور است و وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی و شاخه

کنند. موضوع کلی همکاری وزارت بهداشت درمان و آموزش پزشکی حمایت علمی تخصصی، های مشترک همان حوزه همکاری می

های کمیته مشترک وزارتین است. اجرای صحیح برنامه در حوزه جغراقیایی توسط کمیته مشترک فنی آموزشی و مالی در قالب توافق

 شود. ت ابلاغ شده این کمیته راهبری میو بر اساس توافقا
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محتوای آموزشی در همه مراحل رقابت یکسان است و توسط وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی به کمیته مشترک برای توافق 

 یابد. نهایی ارائه می شود و برای هر دوره ارتقا می

درمان و آموزش پزشکی به کمیته  ،موضوع توسط وزارت بهداشتتم رقابت در هر رشته متفاوت و مربوط به زمینه تحصیلی است. 

شود که عموم دانش آموزان بتوانند در آن شرکت کنند و نیاز به مهارت ای انتخاب میشود. موضوع به گونهمشترک پیشنهاد می

ت، موضوع کوچك زیست درون رشته برای رقابت نداشته باشند )برای مثال نوشتن داستانك در رشته ادبیاخاص به جز مهارت 

ای می توانند شناسانه در رشته تجربی، موضوع کوچك محاسباتی در رشته ریاضی و موضوع های غیر تنوریك در رشته فنی و حرفه

 های رقابتی در هر رشته باشند(.موضوع

 .توانند توسط دانش آموزان و مدارس پسشنهاد شوندهای رقابت میموضوع

شود. بندی هر سال پیش از آغاز سال تحصیلی از سوی وزارت آموزش و پرورش ابلاغ میچگونگی اجرا، زمانها با اعلام اجرای رقابت

انجامد. رقابت گیرد. هر مرحله از رقابت دو ماه به طول میبا شروع زمان رقابت محتوای آموزشی به صورت بر خط در دسترس قرار می

 ءهر مدرسه در هر رشته پنج برنده خواهد داشت. بعد از ارزیابی توسط انجمن اولیاشود. ای در مدارس آغاز میرشتهبه صورت درون

شود و بعد از ارزیابی توسط ای بین مدارس آغاز میو مربیان و معرفی برندگان از سوی مدارس از آغار ماه سوم رقابت درون رشته

بت بین مناطق از آغاز ماه پنجم شروع و بعد از ارزیابی توسط انجمن اولیا و مربیان و اعلام سه برنده از هر رشته در یك منطقه رقا

انجمن اولیا و مربیان و اعلام  برنده در هر رشته در ماه هقتم و هشتم تحصیلی در استان و با اجرای ارزیابی و اعلام یك برنده از هر 

شود. جشنواره در سه ماهه تیر و مرداد برگزار میها طی ای و بین استانرشتهرشته در استان صورت می پذیرد و در ادامه رقابت بین

 شود.اول سال تحصیلی بعد برگزار  می

ها نماینده مدرسه متون را ابتدا با مشارکت نماینده وزارت بهداشت و درمان و آموزش پزشکی بررسی و سپس تمام موارد در ارزیابی

نمایند. در زمان ارزیابی نماینده وزارت بهداشت و درمان و را توجیه میاحراز کننده شرایط را در انجمن اولیا و مربیان مطرح و اعضا 

کنند. در هر ارزیابی سه شاخصه برای موضوع در نظر گرفته گیری حق رای ندارند و به عنوان ناظر شرکت مینماینده معلمان در رای

. نوآوری بیشتری داشته 3آموزشی بیشتر داشته باشد،   . جنبه2. نمایانگر فهم بهتر و عمیق تر و بیشتر از  موضوع  باشد، 1می شود، 

 باشد.

  اجتماعی ژنتیک برنامهموزش مشاوران ژنتیک در قالب آ
 مشاوره ژنتیک در نظام سلامت ایران

حول تدر نظام سلامت ایران، مشاوره ژنتیك از نظر تئوری در برنامه های ژنتیك سلامت و از نظر ساختاری در ساختار نظام و برنامه 

 آید. سلامت ایران ادغام شده است و در قالب برنامه ژنتیك اجتماعی به اجرا در می

مشاوره ژنتیك در برنامه های ژنتیك سلامت بخشی از بسته خدمت ژنتیك است و در یك سلسله فرایند سیستمی در کنار خدمات 

ارجاع سیستمی این موارد، تشخیص ژنتیك و مراقبت ضروری دیگر برای هر خانواده شامل شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیك، 

شود. هر بخشی از این خدمات به صورت ژنتیك افراد ارجاع شده برای تمام موارد در معرض خطر خانواده و خویشاوندان عرضه می



101 

 

 

می در برنامه تالاسپذیرد. برای مثال تعریف شده و توسط گروهی از کارمندان نظام سلامت در چارچوب دستورالعمل مرتبط صورت می

شناسایی موارد در معرض خطر در بین زوجین متقاضی ازدواج توسط آزمایشگاه منتخب غربالگری، مشاوره ژنتیك توسط مشاوران 

چنین پذیرد. همژنتیك مستقر در مراکز بهداشتی درمانی ویژه و تشخیص ژنتیك توسط مراکز منتخب و استاندارد شده صورت می

یك اجتماعی در صورت قطعی شدن در معرض خطر بودن فرد و یا خانواده و خویشان، ایشان تحت پوشش خدمات در قالب برنامه ژنت

ود. شگیرند. این مراقبت غالباً برای تمام عمر انجام میمراقبت ژنتیك توسط کارمندان و کارشناسان سطح یك نظام سلامت قرار می

های آتی در معرض خطر در آن خانواده و خویشاوندان است. بدین لی و نسلزیرا هر یك از افراد شناسایی شده سرشاخه نسل فع

گیرد و تا زمانی که ایشان به این خدمات ترتیب یك چرخه از خدمات سلامت ژنتیك از ابتدا تا انتها برای خانواده و خویشان شکل می

بندی شده و پیگیری و ارجاع موارد در معرض خطر سطحهای ژنتیك سلامت ارجاع شوند. بنابراین در برنامهاحتیاج دارند پیگیری می

ت ها و اختلالات ژنتیك است و رعایهای ژنتیك و زیربنای پیشگیری بیماریبه سیستم مراقبت ژنتیك در واقع ارزش افزوده برنامه

ار است و بدون دهی صحیح خدمات ژنتیك به افرادی که در معرض خطر هستند از اهمیت ویژه برخوردزنجیره خدمات و آدرس

 یابد و سلامتی حاصل نخواهد شد.ها افزایش میرعایت آن صرفاً هزینه

ریزی شده و مبتنی بر نوع و میزان خطر افراد، در پیشگویی خطر ژنتیك و بنابراین بعلاوه از آنجایی که تشخیص صحیح، ارجاع برنامه

ژنتیك در جامعه اهمیت غیر قابل انکار دارد، به انجام رسیدن صحیح ریزی پیشگیری ژنتیك و مداخله برای کاهش خطر برای برنامه

های ژنتیك های ژنتیك، اصل اول اجرای برنامهها در برنامههای قطعی و مراقبت مستمر از این استاندارداین مراحل با رعایت استاندارد

 شود.تلقی می

ریزی برخورداری های ژنتیك سلامت هدف قرار گیرد و برنامهرنامهریزی اجرای یکپارچه و جامع باین ضوابط باعث شده که برنامه

یعی ها به طور طبریزیویژه مورد تأکید و پیگیری باشد. در مرکز این برنامهمردم از خدمات استاندارد در بستر برنامه های سلامت به

در معرض خطر را )غالباً بعد از انجام و تثبیت  گیرد که عمدتاً پیشگیری ژنتیك در خانواده و خویشاوندانمشاوره ژنتیك قرار می

 تشخیص ژنتیك( به عهده دارد.

 دوره یک ساله آموزش مشاوره ژنتیک

 شود.این دوره برای پزشکان عمومی علاقمند به انجام مشاوره ژنتیك در نظام سلامت ایران توسط وزارت بهداشت انجام می

نتیك اجتماعی ابلاغ شده از سوی معاونت بهداشت و دستورالعمل مشاوره ژنتیك مشاوره ژنتیك در این نظام در چارچوب برنامه ژ

 شود.)سطح دوم( ابلاغ شده از سوی معاونت درمان وزارت متبوع انجام می

شود. سپس در یك دوره یك ساله مهارت میدانی، مشاوران ژنتیك این دوره از دو قسمت نظری و عملی به مدت یك سال تشکیل می

 یابند.مت ارتقا میدر حین خد

ماه است. در فاز نخست ژنتیك پایه، در فاز دوم  6در سال اول، قسمت نظری دارای سه فاز هریك به مدت دو ماه و مجموعا 

 شود.شود که به صورت آموزش غیر حضوری انجام میهای ژنتیك و در فاز سوم مشاوره ژنتیك آموزش داده میبیماری
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بوک است. در فاز دوم این قسمت، پرونده ژنتیك( در قالب یك لاگ 50ی غیر حضوری )شامل بررسیقسمت عملی دارای دو فاز عمل

های ایشان خانواده و تکمیل پرونده 20تا  15شود و شامل مشاوره ژنتیك روز تمام وقت انجام می 5بخش حضوری به مدت حداقل 

نمره مخصوص و بخش حضوری دارای بیشترین سهم از نمرات  گیرد. هر فاز دارایشود و تحت نظر مستقیم اساتید انجام میمی

شود. این گواهی دائمی است است. در پایان این بخش و در صورت احراز شرایط و حد نصاب نمرات، گواهی طی دوره به افراد اهدا می

 ود.شبار برای دو سال تمدید می لیکن در مقاطع دو ساله و در صورت ارائه گواهی کار مستمر به عنوان مشاور ژنتیك و عدم تخلف هر

 مهارت آموزی میدانی )حین خدمت( مشاوران ژنتیک  

در قسمت مهارت آموزی میدانی مشاوران ژنتیك در حین خدمت از حمایت سطح بندی شده علمی فنی به مدت یك سال و با 

 شوند:شرایط ذیل برخوردار می

 تعاریف

های آموزش مشاوره ژنتیك اداره ژنتیك وزارت بهداشت و پزشکان متخصص مشاوره ژنتیك که آموزش دوره عملی در دوره استاد:

 سنجش مستمر آنها را بر عهده دارند، مسئول رفع اشکال مشاوران ارشد هستند.

قیت سپری نموده، رتبه ممتاز را پزشك مشاور ژنتیك که دوره های آموزش مشاوره ژنتیك وزارت بهداشت را با موف مشاور ارشد:

های آموزش غیر کسب کرده و سابقه مدیریت مشاوران ژنتیك در طول دوره آموزشی را داشته است و تحت عنوان چك کننده پرونده

حضوری در طول دوره آموزشی به خدمت مشغول بوده و یا در فرایند های مدیریت تعریف شده دیگری در برنامه مشاوره ژنتیك 

 ل داشته اند(. هر مشاور ارشد وظیفه هماهنگی رفع اشکال چند مشاور سرگروه را به عهده دارد.اشتغا

های آموزش مشاوره ژنتیك اداره ژنتیك وزارت بهداشت را با موفقیت سپری نموده و پزشك مشاور ژنتیك که دوره مشاور سرگروه:

 اور سرگروه وظیفه هماهنگی چند مشاور ژنتیك را به عهده دارد.رتبه ممتاز را کسب کرده است و تمایل به سرگروهی دارد. هر مش

های آموزش مشاوره ژنتیك اداره ژنتیك وزارت بهداشت را با موفقیت سپری نموده و پزشك مشاور ژنتیك که دوره مشاور ژنتیک:

 است. موفق به دریافت گواهی پایان دوره شده

 جارب موفق تعریف شده در برنامه مشاوره ژنتیك، امکان تغییر وضعیت : پزشکان مشاور ژنتیك در هر سطح با کسب ت1تذکر

 به سطوح بالاتر را در صورت تمایل دارند.

  ی هاهای علوم پزشکی باید در تمام شهرستانقانون توسعه پنج ساله ششم  هر یك از دانشگاه 75: به موجب ماده 2تذکر

ازدواج را اجرا نمایند و گواهی انجام غربالگری را طبق دستورالعمل تحت پوشش، استراتژی غربالگری زوجین در هنگام 

 ها باید به سرعت ازبرای ثبت ازدواج صادر نمایند. با توجه به ضرورت پوشش تمام جمعیت هدف این استراتژی، شهرستان

ه به دانشگاه های علوم دستورالعمل ژنتیك اجتماعی ابلاغ شد 04مشاوران ژنتیك دوره دیده برخوردار شوند و طبق نسخه  

نفر و حداقل هر  50000پزشکی در پایگاه ویژه مشاوره ژنتیك مرکز جامع سلامت استقرار یابند به نحوی که به ازا  هر 

صد هزار نفر یك مشاور ژنتیك دوره دیده وجود داشته باشد. برای این منظور باید پزشکان واجد شرایط شناسایی و برای 

های ژنتیك اجتماعی در دانشگاه های علوم پزشکی لویت نخست در اجرای برنامهواین موضوع باید اطی دوره معرفی شوند. 

در  های مشاوره ژنتیك راباشد. همچنین باید برای تکمیل پوشش و فراهمی خدمت از بین پزشکانی که قبلاً به نحوی دوره

وره آموزشی وزارت بهداشت گواهی مشاوره ژنتیك اند دعوت شود تا با طی دسایر بخش های غیر وزارت بهداشت گذرانده

را اخذ نمایند تا بتوانند مورد ارجاع در برنامه ژنتیك اجتماعی قرار گیرند. دوره آموزشی برای این دسته از افراد با امتحان 
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رودی کاست. بندی بتوان از طول دوره آموزشی ایشان در صورت قبولی در امتحان وشود تا با انجام سطحورودی انجام می

گیرد و بخش عملی و حضوری قابل کاهش نیست. در صورت کاهش کامل این کاهش صرفاً در بخش تئوری صورت می

 یابد.دوره تئوری دوره این دسته پزشکان به شش ماه کاهش می

  ط جد شرای: با توجه به اینکه فراهمی صددرصد خدمت مستلزم وقت معینی برای طی دوره آموزشی برای پزشکان وا3تذکر

خواهد بود ضمن سرعت بخشیدن به این امر در عین توجه ویژه به شرایط کمی و کیفی مربوطه و اهتمام ویژه به شناسایی 

افراد واجد شرایط و پشتیبانی ایشان برای شرکت در دوره ها و به پایان رساندن دوره با موفقیت دانشگاه علوم پزشکی باید 

یك را از شهرستان فاقد مشاوره ژنتیك دوره دیده با ایجاد حداکثر تسهیلات برای زوجین تا آن زمان ارجاعات مشاوره ژنت

 به نزدیك ترین شهرستان دارای پزشك مشاور دوره دیده به انجام برساند.

 ارتباطات مشاورین ژنتیک در دوره یکساله مهارت آموزی میدانی

اشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیك در سال اول فعالیت بعد از اخذ گواهی کلیه پزشکان مشاور ژنتیك و مشاورین سرگروه در مراکز بهد

کنند. فرایند مشاوره ژنتیك در چارچوب دستورالعمل ژنتیك طی دوره آموزشی، دوره یکساله مهارت آموزی میدانی را طی می

م افزار مشاوره ژنتیك( توسط مشاورین شود. در روند مشاوره ژنتیك شجره نامه )هم به صورت دستی و هم توسط نراجتماعی انجام می

گردد. آزمایشات و پرونده پزشکی فرد مبتلا در خانواده، توسط مشاور بررسی و با استفاده از برنامه نرم ها رسم میژنتیك برای خانواده

یشات مراجعین )در صورت شود. در مراجعه افراد مبتلا همراه با دیسمورفی، از افراد مبتلا و نیز از مدارک و آزماافزاری ثبت می

های لازم توسط مشاور ژنتیك به پرونده بیمار نرم افزار مشاوره گردد. عکسضرورت( طبق آموزش های ارائه شده عکس تهیه می

 گردد.ژنتیك ضمیمه می

شاوران ژنتیك ایر مچنانچه مشاور ژنتیك در طول مشاوره ژنتیك برای تحلیل و تصمیم گیری نیاز به برقراری ارتباط داشته باشد با س

 کنند. هم گروه خود در شبکه آموزشی  ارتباط سطح بندی شده برقرار می

 نحوه ارتباطات

ر توسط مشاو( ماهیانه) ایپرونده مراجعینی که توسط مشاور ژنتیك پذیرش شده و طی روند عادی به انجام رسیده، به صورت دوره

 .گرددور سرگروه ارسال میژنتیك و از طریق نرم افزار مشاوره ژنتیك به مشا

شود، در همان روز توسط مشاور و از طریق نرم پرونده مراجعینی که مشاور در پذیرش و مشاوره ایشان با مشکل مواجه می (1

روز کاری و در موارد غیر  3گردد. در موارد اورژانس مشاور سرگروه ظرف افزار مشاوره ژنتیك به مشاور سرگروه ارسال می

 باشد. یك هفته از زمان ارجاع، موظف به تعیین تکلیف و تعیین مراحل بعدی کار و پس خوراند میاورژانس ظرف 

( ماهیانه) ایپرونده مراجعینی که توسط مشاور سرگروه پذیرش شده و طی روند عادی به انجام رسیده، به صورت دوره (2

 .گرددارسال می توسط مشاور سرگروه و از طریق نرم افزار مشاوره ژنتیك به مشاور ارشد

گردد، در همان روز توسط مشاور پرونده مراجعینی که مشاور سرگروه در پذیرش و مشاوره ایشان با مشکل مواجه می (3

چنانچه مشاور سرگروه قادر به حل مشکل . گرددسرگروه و از طریق نرم افزار مشاوره ژنتیك به مشاور ارشد ارسال می

روز کاری و در  3 دهد. مشاور ارشد موظف است در موارد اورژانس ظرفارشد ارجاع میمشاور نباشد، مورد را به مشاور 

مشاور سرگروه موظف است  .موارد غیر اورژانس ظرف یك هفته از زمان ارجاع، اقدام به رفع مشکل مشاور سرگروه نماید

 زمان ارجاع، به مشاور انتقال دهد. روز از  3 کاری و در موارد غیر اورژانس ظرفروز1 مراتب را در موارد اورژانس ظرف

 :گردداورژانس یا غیر اورژانس بودن مورد ارجاعی توسط مشاورین ارجاع دهنده مشخص می نکته . 



104 

 

 

اساتید موظف هستند در  .دهدچنانچه مشاور ارشد قادر به حل مشکل مشاور سرگروه نباشد، مورد را به اساتید ارجاع می (4

و در موارد غیر اورژانس ظرف یك هفته از زمان ارجاع، اقدام به رفع مشکل مشاور ارشد روز کاری  3 موارد اورژانس ظرف

روز از زمان ارجاع،  3غیر اورژانس ظرف  کاری و در مواردروز1است در موارد اورژانس ظرف  مشاور ارشد موظف. نمایند

 مراتب را به مشاور سرگروه انتقال دهد.

کاری و در موارد غیر اورژانس روز 1 کننده داشته باشند مراتب در موارد اورژانس ظرف چنانچه اساتید نیاز به ویزیت مراجعه (5

 شود.قیماً توسط اساتید به مشاور انتقال داده میتروز از زمان ارجاع، مس 3 ظرف

پیگیری مشاور در این شرایط موظف است مراتب ضرورت ارجاع را به اطلاع مراجع به نحو مقتضی برساند و به همان نحو  (6

 نماید.

فرد  5مشاور ژنتیك موظف است در صورت تأیید تشخیص بیماری ضمن تشکیل پرونده ژنتیك برای مراجع با فرم شماره  (7

 را به مرکز بهداشت شهرستان جهت معرفی به مرکز بهداشتی درمانی مرتبط و مراقبت ژنتیك معرفی نماید.

های ارسالی ای )ماهیانه( توسط مشاور سرگروه و پروندهورت دورههای ارسالی مشاورین به مشاورین سرگروه به صپرونده (8

توسط مشاورین ارشد بررسی و گزارش عملکرد آنان شامل  (ماهیانه) ایمشاورین سرگروه به مشاورین ارشد به صورت دوره

ای )سالیانه( به رههای پذیرش شده، نوع بیماری مشاوره شده، تعداد و نوع بیماری ارجاع شده به صورت دوتعداد پرونده

 نمایند. گردد. اساتید با بررسی پرونده هر مشاور نتیجه را صرفاً به خود مشاور ژنتیك اعلام میاساتید ارسال می

 شود و به مدت یك سال اول فعالیت آموزی میدانی مشاورین محسوب مینکته: ارجاعات بین مشاورین در واقع مهارت

شود. این روندمشاوران ژنتیك را در سال اول فعالیت از حمایت اساتید ایشان برخوردار میدانی مشاوران ژنتیك انجام می

 نماید.می

 شود و دانشگاه علوم پزشکی نکته: این دوره توسط وزارت بهداشت در قالب برنامه آموزش مشاوران ژنتیك مدیریت می

 ای به عهده ندارد.در این روند وظیفه

 آموزی ادامه آموزش مشاوران ژنتیك است و صرفاً برای رفع مشکلات احتمالی مهارتبندی شده نکته: ارتباطات سطح

و پاسخگویی به مشاوران در سال اول بعد از طی دوره آموزشی برنامه ریزی شده و در صورت احساس ضرورت و 

 طبق دستورالعملتقل همزمان و مسبراین مشاوران باید وظایف خود را گردد. بنادرخواست مشاوران ارتباطات برقرار می

و ارتباطات در این شبکه ربطی به وظایف شغلی ایشان در چارچوب دستورالعمل و ارجاعات و به انجام برسانند 

آموزی میدانی صرفاً درون گروه ندارد و ارتباطات مهارت ژنتیك اجتماعی های ترسیم شده در دستورالعملمشورت

 رسد.مشاوران ژنتیك به انجام می

 

 

 

 



105 

 

 

  ی خدمات ژنتیک زمان ازدواجآموزشمحتوای 

 پرسنل ارائه دهنده خدمت در مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج شامل مراقب سلامت و پزشك مرکز :ف آموزشگروه هد

های پیش از ازدواج مراجعین را برای داشتن فرزندانی سالم باشد. در آموزشهای جوان برای تواند راهنمای زوجمشاوره ژنتیک می

 :اگر نماییمیک در شرایط زیر ترغیب میانجام مشاوره ژنت

 تالاسمی ماژور، سیکل سل، بیماری ،مثال: هموفیلی، دوشنبرای یماری شناخته شده ارثی وجود دارد. در خانواده ایشان ب

 ناشنوایی و نابینایی، ..... ،های متابولیك ارثی )فنیل کتونوری، گالاکتزومی و ... (

 حداقل دو نفر که از زمان کودکی مبتلا به یك بیماری مشابه هستند وجود داشته یا هم اکنون وجود  در بستگان ایشان

 دارد.

 های عمو، عمه، خاله، دایی با یکدیگر(با یکدیگر نسبت فامیلی نزدیك دارند )ازدواج فرزندان و یا نوه 

 ( فردی مبتلا به یکی از مشکلاتدر بستگان هر یك از ایشان )زیر وجود داشته یا هم اکنون وجود دارد: و یا هر دو 

 فردی که از کودکی دارای مشکل انعقاد خون باشد. -

 فردی که از کودکی نیازمند تزریق خون مکرر باشد. -

 فردی که از زمان کودکی دارای ناتوانی ذهنی و یا ناتوانی حرکتی باشد. -

 ی باشد.فردی که از زمان کودکی مبتلا به اختلال بینایی یا اختلال شنوای -

 بایست رژیم غذایی خاصی داشته باشد.کودکی که می -
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 های خدمات موجود سلامتارزیابی ژنتیکی در بستهمحتوای آموزشی 
 

 پرسنل ارائه دهنده خدمت در مرکز / خانه بهداشت شامل مراقب سلامت و پزشك مرکز :گروه هدف آموزش

های ژنتیك از طریق پرسش در خصوص وجود بیماری ژنتیك شناخته شناسایی افراد در معرض خطر بیماریهدف از ارزیابی ژنتیکی 

های بستههای ارزیابی ژنتیکی در بوکلتمشکل سلامت مشکوک به بیماری ژنتیك در خانواده است. پرسششده در خانواده یا تکرار 

شوند و در صورتی که بر اساس نتیجه مراقب سلامت پرسیده میهای خدمت موجود سلامت وارد شده است. این سوالات توسط 

قرار گیرد، جهت تکمیل ارزیابی، ارجاع غیرفوری به پزشك مرکز / « احتمال وجود عامل خطر ژنتیك»ارزیابی، فرد در طبقه بندی 

قرار « وجود عامل خطر ژنتیك احتمال»بندی در صورتی که بر اساس ارزیابی پزشك نیز فرد در طبقه شود.خانه بهداشت انجام می

 شود.گیرد، ارجاع غیرفوری به پزشك مشاوره ژنتیك انجام می

باشد، در ابتدای اجرای برنامه صرفاً در دانشگاهنکته: ارزیابی ژنتیکی که بخشی از خدمات استراتژی دوم برنامه ژنتیك اجتماعی می

 شود.های پایلوت ژنتیك اجتماعی انجام می

 های ژنتیك در بوکلت خدمات موجود سلامت مخصوص مراقب سلامت )غیرپزشك( و پزشك آورده شده است.ارزیابیدر ادامه جدول 
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  (/بهورزمراقب سلامت)غیرپزشک  ویژه –بوکلت خدمات سلامت های ژنتیک در ارزیابیجدول 

 اقدام طبقه بندی نتیجه ارزیابی ارزیابی

 بیماری شناخته شده ارثی وجود دارد  فرد، آیا در خانواده

 تالاسمی ماژور، بیماری های متابولیك ارثی )فنیل کتونوری، گالاکتزومی و ... ( ناشنوایی و نابینایی به عنوان مثال: هموفیلی، دوشن ،

در خانواده بیماری شناخته 

 شده ارثی وجود دارد.

احتمال وجود عامل 

 خطر ژنتیك

ارجاع غیر فوری پزشك 

 تأییدبررسی و جهت 

 وجود عامل خطر ژنتیك

 خانواده فرد مبتلا به یکی از مشکلات احتمالی ارثی وجود داشته یا هم اکنون وجود دارد  2و  1در بستگان درجه 

 .فردی که از کودکی دارای مشکل انعقاد خون باشد -

 .فردی که از کودکی نیازمند تزریق خون مکرر باشد -

 .ناتوانی ذهنی و یا ناتوانی حرکتی باشد فردی که از زمان کودکی دارای -

 .فردی که از زمان کودکی مبتلا به اختلال بینایی یا اختلال شنوایی باشد -

 .کودکی که می بایست رژیم غذایی خاصی داشته باشد -

 2و   1در بستگان درجه 

خانواده فرد مبتلا به یکی از 

مشکلات احتمالی ارثی وجود 

 داشته است.

احتمال وجود عامل 

 خطر ژنتیك

ارجاع غیر فوری پزشك 

 تأییدجهت بررسی و 

 وجود عامل خطر ژنتیك

 آیا یك اختلال در خانواده تکرار شده است 

حداقل دو نفر که از زمان کودکی مبتلا به یك بیماری مشابه هستند وجود داشته یا هم اکنون 2و یا 1در خانواده و یا بستگان درجه 

 وجود دارد.

شونده در اختلال تکرار 

 خانواده وجود دارد.

احتمال وجود عامل 

 خطر ژنتیك

ارجاع غیر فوری پزشك 

 تأییدجهت بررسی و 

 وجود عامل خطر ژنتیك

 در صورت تاهل فرد سوال شود:

 آیا  نسبت فامیلی نزدیك )ازدواج فرزندان و یا ازدواج فرزندان با نوه های عمو، عمه، خاله، دایی با یکدیگر ( با همسر وجود دارد 

فامیلی نزدیك با  نسبت 

 همسر وجود دارد

احتمال وجود عامل 

 خطر ژنتیك

ارجاع غیر فوری پزشك 

 تأییدجهت بررسی و 

 وجود عامل خطر ژنتیك

نیاز به بررسی عامل خطر  سالگی وجود دارد  55سالگی و  یا در برادر یا  پدر فرد در زیر  65سکته قلبی در خواهر یا  مادر فرد در زیر آیا سابقه 

فامیلی بیماری قلبی وجود 

 دارد.

احتمال وجود عامل 

 خطر ژنتیك

ارجاع غیر فوری پزشك 

 تأییدجهت بررسی و 

 وجود عامل خطر ژنتیك

 وی سرطان زودرس یا تکرار سرطان وجود داشته یا هم اکنون وجود دارد   2و یا   1در بستگان درجه  آیا در فرد و یا

 سالگی 60سرطان زودرس : ابتلا به سرطان در زیر 

 2و یا  1تکرار: وجود بیش از یك مورد فرد مبتلا به سرطان در خانواده و بستگان درجه 

در فرد و یا در بستگان درجه 

خانواده، سرطان  2و  1

زودرس یا تکرار سرطان 

وجود داشته یا هم اکنون 

 وجود داشته است.

احتمال وجود عامل 

 خطر ژنتیك

ارجاع غیر فوری پزشك 

 تأییدجهت بررسی و 

 وجود عامل خطر ژنتیك
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 مراقب پزشک ویژه  –های ژنتیک در بوکلت خدمات سلامت جدول ارزیابی

 

 

 

 

 

 

 اقدام نتیجه ارزیابی ارزیابی

هر یك از افراد خانواده،  1در فرد یا در بستگان درجه  ، بیماری شناخته شده ارٍثی وجود دارد 2و یا  1در فرد یا در بستگان درجه  آیا

 بیماری شناخته شده ارثی وجود دارد.

 ارجاع غیر فوری به پزشك مشاور ژنتیك

 ارجاع غیر فوری به پزشك مشاور ژنتیك یك اختلال در خانواده تکرار شده است. است تکرار شده  2و یا  1آیا یك اختلال در خانواده و یا در بستگان درجه 

فرد مبتلا به اختلال عملکردی در خانواده همراه با  آیا  در خانواده فرد مبتلا به اختلال عملکردی  همراه با احتمال ژنتیکی بودن اختلال وجود دارد 

 احتمال ژنتیکی بودن  اختلال وجود دارد.

 ارجاع غیر فوری به پزشك مشاور ژنتیك

در صورت تاهل: آیا نسبت فامیلی نزدیك به همراه وجود یك اختلال عملکردی در بستگان درجه 

 یك هر کدام وجود دارد 

عامل خطر فامیلی در صورت نسبت فامیلی زوج وجود 

 دارد.

 ارجاع غیر فوری به پزشك مشاور ژنتیك

 ارجاع غیر فوری به پزشك مشاور ژنتیك احتمال وجود اختلال ژنتیکی وجود دارد. ی وجود داشته است در صورت تاهل اختلال در بارور

عامل خطر فامیلی بیماری ایسکمیك قلب یا کنسر  آیا عامل خطر فامیلی بیماری ایسکمیك قلب یا کنسر وجود دارد 

 وجود دارد.

 ارجاع غیر فوری به پزشك مشاور ژنتیك
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 مراقب سلامت / بهورز ارزیابی ژنتیکی برای  موارد در معرض خطر ژنتیک در اولیه شناسایی راهنمای
شوند. در باشند که به دلیل وجود یك اختلال ژنتیکی در افراد از نسلی به نسل بعد منتقل میهای متعدد و متنوعی میهای ارثی بیماریبیماری

این اختلال به فرزند خود هستند. احتمال ابتلای بیماری بوده و فقط انتقال دهنده اکثر موارد والدین بیماران افرادی سالم از نظر ابتلا به آن 

نتیك است. های ارثی بر اساس نحوه توارث بیماری در هر بیماری متفاوت بوده و محاسبه این احتمال نیازمند مشاوره ژفرزندان به بیماری

فرایندی است که از طریق آن، بیماران و یا خویشاوندان در معرض خطر بیماری ژنتیك، از پیامدهای احتمالی بیماری، احتمال « مشاوره ژنتیك»

هستند که با هم . منظور از خانواده در اینجا افرادی شوندهای پیشگیری یا درمان بیماری آگاه میابتلا یا انتقال آن به سایر خویشاوندان و راه

نسبت درجه یك فامیلی دارند که شامل پدر، مادر، خواهر و برادر است. ممکن است اختلالی در خانواده وجود داشته باشد که نوع آن تشخیص 

بایست احتمال اعضای خانواده وجود دارد، در این موارد هم می 1داده نشده ولی بیش از یك مورد از این اختلال در خانواده و یا بستگان درجه 

 شود:وجود عامل خطر ژنتیك بررسی گردد. در زیر تعدادی از بیماری های شایع ارثی به اختصار توضیح داده می

در این بیماری میزان فاکتورهای انعقادی خون ناکافی است و بسته به شدت . است اختلال انعقادی ارثیشایعترین بیماری  :هموفیلی -

 .گیردمعمول هم بند آمدن خون با تاخیر بوده و یا بدون مداخلات درمانی انجام صورت نمیهای بیماری هنگام خونریزی

. شودو در نتیجه اختلال در راه رفتن در کودکان می ضعف عضلانیهایی است که باعث ترین بیماری ارثی از نوع بیماریشایع :دوشن -

تر این اختلال نیز وجود نوع خفیف. سالگی شروع می شود 4تا  3سنین در این بیماری کودک ابتدا سالم بوده و اختلال  در حرکت از 

 .نام دارد «بکر»دارد که 

در تمام  شود فرد نیازمند تزریق مکرر خون از ابتدای کودکی واست که باعث می کم خونی ارثیشایعترین بیماری  :تالاسمی ماژور  -

 .گردد طول عمر

ها سوخت و ساز یك یا چند ماده در بدن دچار با تعداد و تنوع زیاد هستند که در آنهایی بیماری: های متابولیک ارثیبیماری -

های غذایی بایست رژیممعمولا این کودکان می. شوداین امر باعث ایجاد اختلالات متفاوتی در رشد و تکامل کودکان می. اشکال است

گالاکتوزمی، . گرددر حال حاضر در کشور در نوزادان غربالگری میها فنیل کتونوری است که ددسته این بیماریسر. خاصی داشته باشند

 .هاستتیروزینمی دو مثال دیگر از این بیماری

اند نیازمند ارزیابی از نظر اکتسابی که از کودکی بوده و یا حالت پیشرونده داشتههای غیرها و نابیناییناشنوایی :ناشنوایی و نابینایی -

 .ك هستنداحتمال وجود عامل خطر ژنتی

فردی که از زمان کودکی دارای ناتوانی ذهنی و یا ناتوانی حرکتی باشد نیز نیاز به بررسی احتمال وجود : حرکتی/ ناتوانی ذهنی -

 .عامل خطر ژنتیك دارد

نظیر ی های غیرواگیرهمچنین گاهی ممکن است در استعداد به ابتلا به بیماری :های شایع غیرواگیرنوع ارثی / فامیلی بیماری -

تری نسبت به ها در سنین پایینهای قلبی زمینه ژنتیك فرد موثر باشد، در این صورت این بیماریها و یا سکتهبعضی از انواع سرطان

با شناخت این افراد و انجام اقدامات پیشگیرانه به . محدوده سنی ابتلا در افراد جامعه و با شدت بیشتری فرد را مبتلا خواهند کرد

 . وان این خطر را در این افراد کاهش دادتموقع می

 

  پزشکارزیابی ژنتیکی برای  موارد در معرض خطر ژنتیک در شناسایی اولیه راهنمای
 

 نیاز به مشاوره ژنتیك وجود دارد: ،در خانوادهدر صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد زیر 

 .وجود دارد 2یا  1نوع  بیماری ژنتیکی شناخته شده در بستگان درجه 1حداقل  .1

 . بیماری مشابه از زمان کودکی، وجود دارد/ حداقل دو نفر با یك نوع اختلال 2یا  1در بستگان درجه : بیماری در بستگان/ تکرار اختلال .2

 .در یکی از اعضای خانواده علاوه بر اختلال عملکردی یك ناهنجاری غیراکتسابی نیز وجود دارد .3
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 .نزدیك در زوج، یك اختلال عملکردی در یکی از اعضای خانواده فرد یا همسر وی وجود دارددر صورت تاهل با نسبت فامیلی  .4

 :مورد از موارد ذیل را دارد 2علاوه بر وجود فردی در خانواده با اختلال عملکردی، حداقل  .5

 در مادر فرد بیمار سال بدون جلوگیری( 2<سقط یا بیشتر(، مرده زایی یا نازایی طولانی مدت ) 2سابقه سقط مکرر ) -الف

 سابقه فوت در برادر یا خواهر فرد به دلیل بیماری غیر اکتسابی -ب

 نسبت فامیلی والدین بیمار  -ج

 سالگی  2زمان شروع اختلال در فرد مبتلای خانواده قبل از  -د

 اختلال باروری  .6

 وجود احتمال فامیلی بودن بیماری عروق کرونر قلب .7

 سرطان های ارثی فامیلی .8

 

بایست در بررسی فرد توسط پزشك باید وجود معیارهای ارجاع به مشاوره ژنتیك ذکر شده فوق، می تأییدعلائم و نشانه هایی که در خصوص 

 آمده است: ادامهدر در مورد توجه قرار گیرد 

  اختلالات فیزیکی/ ظاهری -الف

 سر و گردن: 

 ( ظاهر گوش و یا چشمبا اختلال محل قرارگیری یا )ای غیر معمول چهره: صورت -

 هاشکاف لب، شکاف کام، یا اختلال در رویش یا مینای دندان: دهان -

  3یا بیشتر از  -3دور سر کمتر از  Z-score، کرانیوسینوستوز، آنسفالوسل: مجمهج -

 تنه: 

 اسپاینا بیفیدا : ستون فقرات -

 امفالوسل، گاستروچزی : جدار شکم -

 ژنیتالیا :ابهام تناسلی -

 اندام ها: 

 داکتیلی در اندام فوقانی یا تحتانی داکتیلی، اکتروداکتیلی و پلیسین -

- Z-score  3یا بیشتر از  -3قد کمتر از  

 پوست: 

 ریزی منتشر، تاول منتشر، اریتم منتشر، تغییر پیگمانتاسیون پوسته -

 های داخلیارگان: 

یا                کیستیك کلیه پلی)، آنومالی کلیه (هاآنوس بسته، هیرشپرونگ، آترزی)آنومالی مادرزادی قلبی، انسدادهای گوارشی  -

 ( کیستیكمولتی

 

 اختلالات عملکردی -ب 

  (:در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد) اختلال رشد 
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 کوتاهی یا بلندی شدید قد، لاغری یا چاقی شدید، بزرگی یا کوچکی شدید سر : سالگی 15زیر  -

 ای که باعث کوتاهی یا بلندی شدید قد، لاغری یا چاقی شدید، بزرگی یا کوچکی شدید سر بیماری شناخته شده -

  (:در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد) اختلال تکامل  

 :سال 4فرد زیر  -

 .به موقع گردن نگرفته است: ماهگی 3-48 ▪

 . به موقع ننشسته است یا در حال حاضر نمی تواند بنشیند: ماهگی 8-48 ▪

 .به موقع راه نیافتاده است یا در حال حاضر راه نمی رود: ماهگی 15-48 ▪

 .به موقع شروع به حرف زدن نکرده است یا در حال حاضر حرف نمی زند: ماهگی 15-48 ▪

 .بیماری شناخته شده ای دارد که باعث اختلال تکاملی شده است -

   (:در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)ناتوانی ذهنی  

 :سال 4بالای  -

 .شود یا قادر نیست به آن پاسخ دهدمتوجه صحبت دیگران نمی :در صورت شنوا بودن ▪

 .قادر نیست کارهای شخصی خود را مانند غذا خوردن، توالت رفتن یا لباس پوشیدن را انجام دهد ▪

 .تواند به طور مناسب و فعال با همسالان خود ارتباط برقرار کندنمی ▪

 .همسالان خود نداردتوانایی یادگیری در حد  ▪

 .بیماری شناخته شده ای دارد که باعث ناتوانی ذهنی شده است -

  (:در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال بینایی 

 .دهدالعمل نشان نمیدر برابر صداهای محیط عکس: ماهگی 2از  -

 : ماهگی 3از  -

 .دارد( شودکه با عینك اصلاح نمی)نابینایی یا کاهش بینایی پیشرونده  ▪

 .ای دارد که باعث نابینایی یا کاهش بینایی پیشرونده شده استبیماری شناخته شده ▪

 (در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد) اختلال شنوایی ▪

 .بیماری شناخته شده ای دارد که باعث ناشنوایی شده است -

   (:در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال حرکتی 

 .نمی تواند به خوبی با حفظ تعادل راه برود: ماهگی 15بعد از  -

 .نمی تواند براحتی از جایش بلند شده و از پله ها بالا رود: ماهگی 24بعد از  -

 .دارد( بار 1<)سابقه لرزش یا حرکات غیرارادی در استراحت یا شروع فعالیت در اندامها یا سابقه تشنج مکرر : تمام سنین -

 .د که باعث ضعف یا اختلالات حرکتی یا تشنج مکرر شده استبیماری شناخته شده ای دار -

   (در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال انعقادی: 

 .سابقه خونریزی طول کشیده یا کبود شدگی و خونمردگی متعدد و مکرر در زیر پوست دارد -

  .دارد (مثل هموفیلی)ایاختلال انعقادی شناخته شده -

   (صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارددر )اختلال ایمنی: 
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 . در بیمارستان داشته است( هفته 1بیش از )بار بدلیل بیماری تب دار طول کشیده  2سابقه بستری حداقل  :سال 2زیر  -

 .بیماری شناخته شده ای دارد که باعث نقص ایمنی یا عفونت مکرر شده است -

   (:حداقل یکی از موارددر صورت مثبت بودن )اختلال قلبی عروقی مادرزادی 

حملات کبود یا سیاه شدن منتشر در لب، ناخن و زبان، یا تعریق زیاد در حین شیر خوردن به همراه خستگی زودرس : سال 2زیر  -

 .داشته است

 .بیماری قلبی عروقی مادرزادی شناخته شده ای دارد -

 :اختلال کبدی )در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد( 

 .داشته است( بیش از یك ماه)سابقه زردی طولانی مدت : سال 2زیر  -

 .بیماری شناخته شده ای دارد که باعث اختلالات گوارشی یا کبدی یا زردی شده است -

 اختلال بلوغ )در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد(: 

 .سالگی شروع نشده است 16علائم بلوغ و رویش موی صورت تا : سال 16مرد بالای  -

 .سالگی شروع نشده است 14علائم بلوغ و عادت ماهیانه تا : سال 14لای خانم با -

 .بیماری شناخته شده ای دارد که باعث اختلالات بلوغ شده است -

 اختلال باروری )در صورت تاهل و مثبت بودن حداقل یکی از موارد(:

سال بدون پیشگیری از  2<)ماه یا سابقه نازایی طولانی  1، مرده زایی، فوت نوزاد زیر (سقط یا بیشتر 2)سابقه سقط مکرر : خانم -

 .داشته است( بارداری

 .داشته است( سال بدون بدون پیشگیری از بارداری 2<)سابقه طولانی ناباروری : آقا -

 .بیماری شناخته شده ای دارد که باعث اختلالات باروری شده است -

 

 غیرواگیرهای شایع بررسی ارثی / فامیلی بودن بیماری -ج

 انجام شود: به صورت زیر «احتمال ارثی / فامیلی بودن بیماری تأیید»و « بیماری تأیید»بایست دو موضوع این خصوص میدر 

 

 (FPCAD) فامیلیهای عروق کرونر زودرس ی بیماریتأییدبررسی 

  (:حداقل یکی از موارد زیر )وجودبیماری عروق کرونر  

 تنگی داشته باشد. %50از در آنژیوگرافی عروق کرونر بیش  -

 وجود داشته باشد. Cronery Artery Bypass Graft (CABG)سابقه  -

 وجود داشته باشد. Percutaneous Cronery Intervention (Angioplasty PCI)سابقه   -

  زودرسبیماری عروق کرونر CAD)P( : 

 سال در زنان 55سالگی در مردان و زیر  45ابتلا به بیماری عروق کرونر در زیر سن  -

 فامیلی بیماری عروق کرونر زودرس PCAD)F( : 
 

سال و در خانم ها  55زیر سن ( پدر و برادر)در مردان : فرد با این شرایط سنی 1وجود یك مورد سابقه بیماری عروق کرونر در بستگان درجه  -

 سالگی 65زیر سن ( خواهر و مادر)
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 فامیلیهای کولون و برست ارثی ی سرطانتأییدبررسی 

 : در شرایط زیر احتمال ارثی فامیلی بودن کنسر مطرح می شود

 در مورد سرطان برست  -الف

 خانواده 2یا  1وجود دو یا چند نوع سرطان همزمان درجه  .1

  خانواده 2یا  1سال در یك فرد یا یکی از اعضای درجه  50ابتلای به سرطان پستان در یك فرد با سن برابر یا پایین تر از  .2

 سابقه ابتلای یك فرد مذکر به سرطان پستان در خانواده  .3

یا  1در فرد یا در اعضای درجه ( سرطان اولیه پریتوئن/ لوله فالوپ/ سرطان اپیتلیال تخمدان)های مرتبط وجود سرطان مشابه یا در ارگان .4

 خانواده 2

سرطان آندومتر، تومور مغزی و لوکمی، لنفوم،  منتشر، معده، سرطان های تیروئید، پانکراسوجود ترکیب سرطان پستان با هر یك از سرطان .5

 سارکوم کارسینوم آدرنوکورتیکال

شامل سرطان پروستات، )  HBOC 20خویشاوند نزدیك در یك سمت از خانواده با دیگر بدخیمی های مرتبط با سندروم 2وجود حداقل  .6

 (پانکراس و ملانوم

در ارزیابی پاتولوژیك و  Her2و ( گیرنده پروژسترون) PR، (گیرنده استروژن) ERمارکر سه منفی بودن ) Triple negativeسرطان پستان  .7

 تشخیص داده شده در هر سنی ( ژنتیك

 .وجود دارد  PTENو  BRCA2 ،TP53یا / و BRCA1 هایای در ژنها جهش شناخته شدهدر خانواده آنافرادی که  .8

 در مورد سرطان کولورکتال  -ب

  2یا  1ابتلا به سرطان کولون، رحم، تخمدان در فرد یا بستگان درجه  .1

 سالگی 40پولیپ آدنوماتوز در فرد یا خانواده وی زیر سن  .2

 داشتن پولیپ هامارتاموز  .3

 هاسابقه ابتلای متعدد به کنسر کولورکتال یا سابقه ابتلای به کنسر کولورکتال به همراه سایر بدخیمی .4

 در هر سنی در فرد یا خانواده (پولیپ 10بیش از )پولیپ متعدد  .5
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114 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 های اختصاصیبخش سوم: دستورالعمل
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دستورالعمل کشوری برنامه ساماندهی پیشگیری از ناهنجاری های 

 18و  13کروموزومی جنین، سندرم داون و تریزومی 
 

 

 1396بازنگری 

 

 

 

 

 

 اداره ژنتیک
 با همکاری: 

 اداره سلامت مادران و  

 اداره کل آزمایشگاه مرجع سلامت
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 مبانی و کلیات
 مقدمه

وان های در اولویت ژنتیك به عنای است که در آن مدیریت و عرضه خدمات مرتبط با کنترل و پیشگیری از بیماریبرنامه ژنتیك اجتماعی برنامه

ها که شامل شناسایی فرد در معرض خطر، مشاوره ژنتیك، تشخیص مشترک در کنترل این بیمارییك برنامه واحد و بر مبنای فرآیندهای اصلی و 

آوری و های در اولویت و مهم ژنتیکی ایران، با گردباشند، تجمیع شده است. در این برنامه بعد از بررسی بیماریژنتیك و مراقبت ژنتیك می

بندی ژنتیك در اولویت در برنامه ژنتیك اجتماعی انتخاب و در قالب چندین گروه دستههای تحلیل بهترین اطلاعات موجود و مرتبط بیماری

 های اصلی این دسته بندی است.گردید. اختلالات کروموزومی و در راس آنها سندرم داون یکی از گروه

کان و بهداشت باروری است. سندرم داون در راس های مهم سلامت کودکنندهدر هزار تولد زنده از تعیین 5های کروموزومی با میزان بروز بیماری

مورد سندرم داون  4000های باروری و با اعمال سیاست 2500های کروموزومی قرار دارد. براساس نرخ تولد فعلی سالیانه دست کم بیماری

ی از سندرم داون این موضوع را به یک دربین متولدین زنده مورد انتظار است. ضرورت توسعه جمعیت سالم بعلاوه امکان علمی و عملی پیشگیری

 های ایرانی و متخصصین زنان از نظام سلامت تبدیل نموده است.از مطالبات اصلی زنان باردار و خانواده

ای برای ارائه روش پیشنهادی غربالگری از سوی اداره سلامت مادران دفتر سلامت جمعیت، خانواده و مدارس ابلاغ شیوه نامه 1392در سال 

ر ادید. تجربیات بدست آمده از اجرای شیوه نامه ضرورت ساماندهی در زمینه ارجاعات و استاندار سازی فرآیندهای غربالگری را مورد تاکید قرگر

های متنوع غربالگری جهت انتخاب روش داد و منجر به انجام مطالعات سازمان یافته مبتنی بر جستجوی متون علمی موجود و مقایسه روش

ن ای شد که در تدویا شرایط و مقتضیات نظام سلامت ایران گردید. ما حصل این مطالعات، سند مطالعاتی محتوی مستندات علمیمتناسب ب

های های توافق ملی مورد استفاده قرار گرفت و ساز و کار پایش و ارزیابی عملی قسمتهای اجرایی برنامه در کمیتهاستانداردها و دستورالعمل

های تشخیص ژنتیك و ...  جهت اسقرار استانداردها های تشخیص طبی، مراکز سونوگرافی، آزمایشگاهغربالگری شامل آزمایشگاه مختلف درگیر در

 تعریف شد.

دستورالعمل حاضر، دستورالعمل اجرایی برگرفته از این سند مطالعاتی است که بر اساس نظام سلامت کشور تدوین و روش انتخابی غربالگری، 

 ا و نظام ارجاعات معرفی شده در آن ملاک و معیار اجراست.استانداره

های علوم پزشکی تهران، ایران، شهید بهشتی، به یازده دانشگاه علوم پزشکی شامل دانشگاه 1394جهت شروع اجرا، این دستورالعمل در سال 

 باشد.ضر ویرایش اول این دستورالعمل میالبرز، اصفهان، شیراز، همدان، قزوین، یزد، مشهد و مازندران ابلاغ گردید و نسخه حا
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 داون سندرم با آشنایی
 آن هایروش و بیماری غربالگری ضرورت

 نوزادی  دوره هایمرگ از توجهی قابل بخش عامل اختلالات این. است درصد 2-3 هستند، آشکار تولد هنگام در که ایعمده اختلالات بروز میزان

 وموزمیکر اختلالات. است ژنتیکی اختلالات به مربوط کودکان سنی گروه بیمارستانی هایپذیرش تمام چهارم یك از بیش. شوندمی محسوب

 مرگ و زا مرده موارد درصد 6-11 و جنین مرگ موارد درصد 5-7 رویان، مرگهای درصد 50 عامل و دارند ژنتیکی  اختلالات در مهمی جایگاه

 هاسقط درصد 25 حدود مسئول هاتریزومی انواع. دارند وجود شوندمی متولد زنده که نوزادانی درصد 0.9 در همچنین. شوندمی محسوب نوزادان

 هایبرنامه توجه کانون در همه از بیشتر باشد،می غیرکشنده تریزومی شایعترین 21 تریزومی که این به توجه  با. هستند هازایی مرده درصد 4 و

 یجادا برای باردار مادران روزافزون درخواست حاملگی، زمان در مادران سن و ازدواج سن رفتن بالاتر همچنین. است گرفته قرار ژنتیکی، غربالگری

 هایرنامهب از یکی عنوان به را داون سندرم غربالگری درخواست، این برای نیاز مورد موجود تکنولوژیك تسهیلات و جنین سلامت از لازم اطمینان

 است. نموده اهمیت حائز کشور سلامت نظام در ادغام و اجرا جهت ضروری و مهم

 حوادث، و سوانح از بعد مادرزادی ناهنجاری که دهدمی نشان کشور در کودک مرگ مراقبت نظام هایداده و جمعیتی هایسیاست دیگر سوی از

 لوله هایناهنجاری کشف به کمك داون سندرم غربالگری برنامه اجرای مهم پیامدهای و توجه قابل مزایای از. است کودکان مرگ علت دومین

 عقب و ناتوانی کاهش و زاییمرده وکودکان، نوزادان میر و مرگ کاهش به منجر که باشدمی نیز( 18 و 13) دیگر شایع هایتریزومی و عصبی

  خواهد شد. بیماران این از مراقبت هایهزینه با مرتبط مشکلات و ذهنی هایماندگی

 : شد خواهد زیر موارد به منجر برنامه این اجرای گفت توانمی فوق توضیحات به توجه با

 سال 5 زیر کودکان و نوزادان میر و مرگ کاهش -

 زندگی کیفیت بهبود و ناتوانی کاهش -

 عصبی لوله هایناهنجاری و 18 و13 تریزومی غربالگری همزمان اجرای -

 رحم درون جنین مرگ و زودرس زایمان غیرقانونی، کاهش سقط کاهش -

 تولد هزار در مورد 64/0 سال 20 زیر باردار مادران سنی گروه در که طوری به. یابدمی افزایش مادر سن افزایش با داون سندرم به ابتلا خطر

 است. زنده تولد هزار در مورد 56/5 سال 45-49 و زنده تولد هزار در مورد 54/4 ساله 35-39 سنی گروه در و زنده

 یفتوص بودند مشخصی فیزیکی های ویژگی دارای که را ذهنی ماندگی عقب به مبتلا کودکان از گروهی 1866 سال در J.L.Down داون لانگدان

 بیماری این درصد موارد 95حدود . است 21 تریزومی داون، سندروم عامل که دریافتند( 1959)همکاران  و  Lejeuneبعد، سال صد تقریباً و کرد

 یباقیمانده درصد . پنج(میوزدو جریان در درصد25 و یك میوز جریان در درصد75)آیند می وجود به مادر 21 کروموزوم جدایی عدم اثر در

 .هستند جاییجابه یا موزائیسم حاصل داون، سندروم موارد

 باشد. تولد زنده می 1000تا  800 در یك داون، سندروم کلی میزان بروز طور به 

 اردارب زنان- خطر معرض در زنان به ابتدایی طور به جنین کروموزومی مطالعات و آمینوسنتز صنعتی کشورهای در داون سندرم غربالگری برای

 انجام اگر. شدمی پیشنهاد -هستند کروموزومی بازآرایی ناقل یا و داون سندرم به مبتلا فرزند دارای اکنون هم که زنانی سال، 40 از ترمسن

. گیرندمی قرار «پرخطر» گروه در نظر این از باردار زنان جمعیت کل از درصد 5 شود، محدود سال 38 از بیش  باردار زنان به فقط غربالگری،

 (.هستند مادران از گروه این بارداری حاصل 21 تریزومی به مبتلا کودکان درصد 30)
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 ولدت شناختی جمعیت تغییرات این، وجود با. است یافته کاهش غربالگری این در زنان سن محدودیت آزمایشگاهی، ظرفیت افزایش موازات به 

 غربالگری هایآزمایش از دسته آن جستجوی به موضوع این و داده کاهش صنعتی کشورهای در را مسن مادران از داون سندرم به مبتلا کودکان

 نمود. پیشنهاد ترجوان زنان به توان می که است شده منجر

 مادر از نظر سندرم داون در حاملگی تک قلوییخطر مرتبط با سن   :1جدول 

 هنگام ترم سه ماهه دوم )سال( سن مادر  

 384در 1 250در 1 35

 303در 1 192در 1 36

 227در 1 149 در1 37

 175در 1 115در 1 38

 137در 1 89در 1 39

 106در 1 69در 1 40

 81در 1 53در 1 41

 64در 1 41در 1 42

 50در 1 31در 1 43

 38در 1 25در 1 44

 30در 1 19در 1 45

 

 داون سندرم علائم

 با انتالکاپی هایچین. شوندمی مشخص چهره در دیسمورفیك خاص تغییرات و هایپوتونی ذهنی، شدید تا متوسط ماندگی عقب با بیماران این

 همراه وچكک سر عنبیه، روی سفید نقاط کوتاه، گردن پهن، صورت گلوسیا، ماکرو کوچك، چانه بینی، صاف پل بالا، به متمایل پلکی شیارهای

 شل ردنگ پشت یناحیه پوست شایع، طور به. است سندرم این علائم از زبان آمدن بیرون با همراه شدید هیپوتونی صاف، سری پس یناحیه با

 فشک شکاف) مشخص فضایی و دست پنجم انگشت میانی فالنکس هیپوپلازی واحد، دستی کف خط دست، انگشتان کوتاهی برآن، علاوه و است

 رافیسونوگ با بررسی در است ممکن که ایعمده اختلالات. شودمی دیده مفاصل بودن شل و پا، دوم و اول انگشتان بین (Sandal-toe-gapصندل)

 گوارشی هایناهنجاری و موارد %40 ( درEndocardial cushion defects)  اندوکارد بالشتك نقایص ویژهبه) قلبی ناهنجاری شامل شوند دیده

 دوران در لوسمی به ابتلا خطر) لوسمی بروز میزان داون، سندروم به مبتلا درکودکان. باشدمی موارد %5 در هیرشپرونگ یا دوازدهه آترزی مانند

 الغینب آلزایمر در شبیه نورونال دژنراتیو ضایعات علاوه به. یابدمی افزایش تیروئید بیماری و( است طبیعی افراد برابر 20 مبتلایان در کودکی

. برسد بیشتر یا سال 60 به تواندمی قلبی مادرزادی ضایعات وجود عدم صورت در داون سندرم به مبتلا افراد عمر طول. شودمی مشاهده مبتلا

 طور به کودکان اکثر اجتماعی هایمهارت. دارند بالاتری  IQبیماران از اندکی تعداد و است متغیر 50 تا 25 از بیماران این (IQ) هوشی ضریب

 .هاستآن عقلی سن از ترعقب سال 3-4 متوسط

 عود خطر

 باشد، داشته جدایی کروموزومی عدم از ناشی 21 تریزومی به مبتلا جنینی داشتن سابقه خانم یك کهاست در صورتی داده نشان اخیر مطالعات

 خطر از که زمانی تا افزوده خطر این. باشدمی درصد یك از کمتر فرد این بعدی هایبارداری در هاتریزومی انواع از یکی به جنین ابتلای احتمال

 خطر یزانم با برابر زنان این در هاتریزومی به جنین ابتلای خطر میزان خطر میزان آن از پس و باشدمی اهمیت حایز است، بیشتر سن به وابسته

 است. سن به وابسته
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 .باشد نامتعادل جابجایی از ناشی تریزومی که دارند ضرورت صورتی در فقط والدین، کروموزومی هایبررسی

 مذکر افراد. بود خواهند داون سندروم به مبتلا هاآن فرزندان سوم یك حدود و هستند باروری قدرت دارای داون سندروم به مبتلا مونث افراد

 مردان در ثلم تولید قدرت از اندکی موارد البته. هستند نابارور همیشه تقریباً و شوندمی اسپرماتوژنز چشمگیر کاهش دچار داون سندروم به مبتلا

 است. شده گزارش

 داون سندرم غربالگری در استفاده مورد رادیولوژی و آزمایشگاهی هایشاخص انواع

 دو رد هاشاخص این. شودمی آغاز غربالگری هایتست انجام  با تولد از قبل مرحله در بیماری این تشخیص منظور به شده پذیرفته استراتژی

 .گیرندمی قرار رادیولوژی و( مولکولی و بیوشیمی) آزمایشگاهی عمده گروه

 داون سندرم غربالگری آزمایشگاهی هایشاخص

 باشند:می زیر موارد شامل گیرندمی قرار مولکولی و بیوشیمیایی عمده گروه دو در که آزمایشگاهی هایشاخص

  PAPP-A (Pregnancy Associated Plasma Protein A)  -الف

 ثابت .یابدمی افزایش ثابت بطور طبیعی بارداری یك مدت طول در آن غلظت و است جفت منشاء با درشت هایمولکول دارای گلیکوپروتئین

 به 10-14 هفته در همبستگی این و است مرتبط داون سندرم خصوص به جنین در کروموزومی اختلالات با ماده این توجه قابل کاهش که شده

 رسد.می خود حداکثر

   Free β hCG or Total  hCG-ب 

 رد خود مقدار حداکثر به افزاینده ترشحی با شودمی ترشح جفت و کوریون سپس و زرد جسم منشاء با ابتدا بارداری دوران در که هورمون این

 20،000 حد در غلظتی به 18 هفته در و نموده افت دوم ماهه سه اوایل در سپس و (100،000IU/L-200،000) ) رسدمی بارداری 10 هفته

IU/L  یعنی هورمون این مختلف ترکیبات. رسدمی Free β hCG و Intact or Total  hCG گیریاندازه داون سندرم غربالگری در توانمی را 

 که شده داده نشان.  است متفاوت شوندمی گیریاندازه آن در که بارداری هفته به بسته کدام هر عملکرد که داشت توجه باید ولی نمود

 سایر با ترکیب در و دارد داون سندرم مورد در را تشخیصی ارزش بیشترین بارداری 13 هفته پایان تا11 هفته  در Free β hCG گیریاندازه

 کامل فرم تشخیصی ارزش یعنی شودمی برعکس 13 هفته در اثر این است. بالاتر Total hCG از %2-3 تشخیص قدرت اول ماهه سه مارکرهای

 .باشدمی انتظار مورد حد از بالاتر آن مقدار داون سندرم به مبتلا جنین با بارداری در. گرددمی ترقوی هورمون این

 uE3( unconjucated Estriol) -ج

 آدرنال رد شده تولید سولفات آندوسترون هیدرواپیدی. کندمی درگیر را جفت بافت و جنین کبد آدرنال، هورمون، این تولید متابولیك مسیر

 استریول این از بخشی. گرددمی تبدیل استریول به و شده متابولیزه جفت بافت در نهایت در که شودمی تبدیل هیدروکسیله فرم به کبد در جنین

 آن ارمقد تعیین از توانمی دارد جنینی منشاء مادر سرم در غیرکونژوگه استریول مقدار تمامی اینکه به توجه با و شودمی مادر خون جریان وارد

 .باشد می انتظار حد از تر پایین. آن مقدار داون سندرم به مبتلا جنین با بارداری در. نمود استفاده داون سندرم غربالگری در

  AFP(Alpha-Fetoprotein) -د
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 دوم ماهه سه در مادر خون در پروتئین این مقدار. شودمی مادر خون جریان وارد جفت راه از و تولید جنین کبد در سپس و زرده کیسه در ابتدا

 باشد.می انتظار مورد و معمول حد از کمتر آن مقدار داون سندرم به مبتلا جنین با بارداری در. یابدمی افزایش

 DIA (Dimeric Inhibin –A) -ه

 سه در خصوص به بارداری سن افزایش با شودمی ترشح جفت و هاتخمدان از که است بتا و آلفا زنجیره دو از متشکل دایمریك گلیکوپروتئین

 یابد.می افزایش مادر خون در ماده این مقدار داون سندرم به جنین ابتلای موارد در. دارد جفتی منشا عمدتا آخر ماهه

 NIPT (Non Invasive Prenatal Test) -و

 هایسلول بررسی و جداسازی اساس بر مبتلا جنین شناسایی تهاجمی غیر هایروش به دستیابی بر تحقیقات بیشترین گذشته سال 30 طول در

 مقدار این. است جداسازی قابل مادر خون در بارداری چهارم هفته از جنین آزاد DNA هایتوالی. است شده متمرکز مادر خون جریان در جنینی

 بسیار مادر خون در آنها پایداری زمان مدت. رسدمی مادر پلاسمای در آزاد DNA میزان درصد10 تا و شده بیشتر بارداری هایهفته افزایش با

 امروزه. شوندمی پاک مادر خون از ساعت 2 مدت ظرف جنینی هایتوالی کلیه زایمان از پس. دارند دقیقه 16 حد در عمری نیمه و بوده محدود

  Fetal cell /DNAگیرد،می انجام Targeted یا Massive parallel shotgun صورت دو به که sequencing هایروش از استفاده با توانمی

 اردمو تعداد شده موجب روش این بالای بسیار ویژگی و حساسیت. داد قرار بررسی مورد تشخیصی هایاستفاده برای و نموده جدا مادر خون از را

 هایمحدودیت با تست این بالا، ویژگی و حساسیت رغم علی. یابد افزایش ایملاحظه قابل طور به باردار مادران غربالگری در آن انجام درخواست

 از: عبارتند که است همراه عملکردی

 ژنی تك نقایص تشخیص امکان عدم -

 ( no call)شده  انجام موارد از تعدادی در پاسخگویی عدم -

  خطر کم مادران در تست مثبت کنندهپیشگویی ارزش تعیین برای گرفته انجام مطالعات محدودیت -

  تست انجام بالای هزینه -

 باشد.می مطرح داون سندرم غربالگری در پرخطر بارداری دارای مادران برای انتخابی روش یك عنوان به اکنون هم NIPT این وجود با

 

 سونوگرافی ورادیولوژی  هایشاخص

 آناتومی رد تغییراتی و بیومتریك هایناهمخوانی ساختاری، نقایص شامل باشندمی مطرح هاآنوپلوئیدی اولتراسونوگرافی در اندیکاتورهایی که

 یك از بیش که مواردی در خصوص به وجودشان که هستند هاییشاخص -(soft markersنرم ) بافت مارکرهای-اخیر  مورد. است بدن طبیعی

 باشند:می مطرح همه از بیش توجه، قابل ویژگی و حساسیت با زیر موارد. کندمی برابر چندین را جنین ابتلای احتمال باشد مورد

 :Fetal Nuchal Translucency (NT)الف 

 رد اکنون هم و بوده تشخیص قابل زود بسیار که است مارکر تریناستفاده پر و ترینشده شناخته گردن خلف نرم بافت ضخامت افزایش

 جنین در گردن خلفی چین ترانسلوسنسی میزان گیریاندازه با که است شده ثابت. دارد جای ملی هایبرنامه از بسیاری غربالگری هایالگوریتم

 دباشمی داون سندرم نفع به تشخیصی علایم از یکی که را بافتی میان ادم وجود توانمی بارداری 13- 10 هفته فاصله در ساژیتال مید نمای در

 خامتض توجه قابل افزایش موارد از نیمی در تنها که داشت توجه باید البته. دارد ارزش باشد بیشتر مترمیلی 3 از اندازه این چنانچه داد. تشخیص
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 نمایی چنین ایجاد موجب نیز قلبی نقایص یا  Cystic Hygroma مانند دیگری باشد. عللمی 21 تریزومی به مبتلا جنین گردن، خلف چین

 .شوند داده افتراق و شده گرفته نظر در تکمیلی هایبررسی هنگام در باید که شوندمی

 .است کننده کمك علایم از یکی بارداری در جنین (Nasal Bone: NB) بینی استخوان هیپوپلازی یا تشکیل عدم -ب

  وریدی مجرای داپلر امواج شکل در ناهنجاری وجود مشاهده و (Tricuspid Regurgitation) لتی سه دریچه نارسایی -ج

(Ductus Venosus Flow)  کندمی تقویت جنین در را بیماری این وجود احتمال هاآن مشاهده که هستند علایمی از دو هر. 

 

  Dr Eva Pajkrt, University of Amsterdam  گردن:  پشت ناحیه در جلدی زیر مایع تجمع با جنین ـ 1تصویر

 

 بینی استخوان فقدان و NT ضخامت افزایش با ،21 تریزومی به مبتلا جنین یك سونوگرافی تصویر ـ 2تصویر

 فقدان موارد درصد 70 تا 60 در و (NT)گردن پشت لوسنسی ضخامت افزایش موارد درصد 75 در ،21 تریزومی به مبتلا جنین سونوگرافی در

 استخوان ،21 تریزومی به مبتلا هایجنین درصد 70 تا 60 در که شد مشخص 2001 سال از( 2 و 1 تصاویر. )شودمی مشاهده بینی استخوان

 .نیست مشاهده قابل روز، 6 و هفته 13 تا هفته 11 بارداری سن در بینی
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 غربالگری  هایروش انواع

 بیشتر یا سال 35 زایمان هنگام در که گرفتمی صورت زنانی در فقط جنین، آنوپلوئیدی نظر از ناتال پره تشخیصی تست 1980 یدهه اواسط تا

 هفته در مادر سرم  (AFP) پروتئین فیتو آلفا کم میزان با داون سندرم که کردند گزارش( 1984) همکاران و Merkatz اینکه از پس. داشتند

 ناتال پره تشخیص حوزه گذشته دهه دو طی در. گرفت صورت نیز جوانتر زنان در داون سندرم غربالگری است، همراه حاملگی 15-20 های

 چهار تا سه 21 تریزومی تشخیص میزان دوم، ماهه سه غربالگری روند به سرمی آنالیزهای سایر افزودن با. است بوده شگرفی های پیشرفت شاهد

 ترانس سنجش با که است این مساله ترین جالب احتمالاً .است رسیده درصد 80 حدود به مارکری، چهار تست با و است یافته افزایش برابر

 کالج لذا. کرد پیدا دست 11-14 های هفته در ایمقایسه قابل نتایج به توانمی سرمی، مارکرهای گیریاندازه با همراه جنین گردن لوسنسی

 کنند می مراجعه ناتال پره هایمراقبت برای 20 هفته از قبل که زنانی تمام در است کرده توصیه 2007 سال در آمریکا مامایی و زنان متخصصان

 .شود پیشنهاد غربالگری

 استریول ،(AFP)آلفافیتوپروتئین  مثل مادر خون جریان در جنینی ـ جفتی محصولات بعضی میزان بررسی مادر، سن بر علاوه 1980 سال از

 درصد 70 تا 50 توانستمی و بود تنهایی به مادر سن از موثرتر بسیار غربالگری روش این شد. گرفته نظر در Free ß-hCG و (uE3غیرکونژوگه)

 کند. مشخص را 21 تریزومی به مبتلا های جنین از

 13 تا هفته 11 بارداری سن در - Fetal Nuchal Translucency(NT) -گردن  پشت لوسنسی ضخامت و مادر سن از ترکیبی 1990 سال در 

 .دهد تشخیص را مبتلا هایجنین از درصد 75 توانستمی که شد معرفی روز 6 و هفته

 درصد 90 تا 85 حدود در بارداری اول ماهه سه در (Free ß-hCG , PAPP-A) مادر بیوشیمی هایتست و جنین NT با ترکیب در مادر سن

 شناسایی میزان تواندمی موارد سایر همراه به (Soft Markers) سونوگرافی در دیگر مارکرهای از استفاده. کنندمی مشخص را مبتلا هایجنین

(Detection Rate) (2 جدول)دهد افزایش هم درصد 95 حد تا را . 

 DR% میزان شناسایی روش غربالگری

 

 30 سن مادر

 50ـ  70 بارداری 15ـ 18سن مادر و تستهای بیوشیمی مادر در هفته 

 70ـ  80  بارداری 11ـ 14در هفته  (NT) سن مادر و بررسی میزان شفافیت پشت گردن جنین 

 آزاد   ß-HCGو میزان (NT) سن مادر و بررسی سونوگرافیك میزان شفافیت پشت گردن جنین 

 روز بارداری 6هفته و  13تا  11مادر در هفته   PAPP-Aو 

 85ـ  90

 در (NB)و استخوان بینی جنین (NT) سن مادر و بررسی سونوگرافیك میزان شفافیت پشت گردن جنین 

 بارداری6+13–11هفته

90 

 95 بارداری  6+13–11مادر در هفته  PAPP-Aآزاد و   ß-HCGجنینی و میزان  NBو  NTسن مادر و 
HCG: Human Chorionic Gonadotropin 

NT: Fetal Nuchal Translucency 

NB: Fetal Nasal Bone 

PAPP-A: Pregnancy-Associated Plasma Protein –A 
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 بترکی با. شودمی آغاز غربالگری هایتست انجام با ابتدا بیماری تشخیص جهت معمول انتخابی استراتژی شد، اشاره بالا در که گونههمان

 گرددمی ایجاد غربالگری مختلف هایالگوریتم آنها انجام در زمانی توالی یك ایجاد یا و بارداری، مختلف مراحل در شده ذکر تشخیصی معیارهای

 ابتلا خطر از معینی احتمال توانمی آماری محاسبات انجام سپس و هاآن اجرای با و باشندمی مشخصی عملکردی هایویژگی دارای یك هر که

 رد تشخیصی هایتست انجام برای باردار مادران برای شده تعیین ریسك میزان براساس سپس. نمود محاسبه را نظر مورد آنومالی به جنین

 شود.می گیریتصمیم بعد مرحله

 از: عبارتند شده تعیین استانداردهای برحسب غربالگری هایروش انواع داون سندرم غربالگری هایبرنامه در

 اول: ماهه سه غربالگری های تست (1

 مادر سن + NT گیریاندازه -الف

  مادر سن+  مادر سرم در Free β hCG و PAPP-A میزان تعیین شامل  Double Marker ب

 مادر سن  +  Free β hCGو PAPP-A سرمی میزان تعیین همراه به سونوگرافی در NT گیری اندازه شاملCombined test ج 

 دوم: ماهه سه غربالگری هایتست (2

 d6+w16 تاw14 در  مادر سرم در uE3 و  AFP و Total β hCG میزان تعیین شامل Triple marker الف

 d6+w16 تا w14 در DIA (Inhibin –A) و uE3 و AFP و Total β hCG شامل Quadruple test ب

 :ایمرحله یا تلفیقی غربالگری آزمایشات (3

 اب گیرد انجام مستقل طور به اینکه به نسبت تشخیص میزان افزایش وجود با ایمرحله دو شکل به دوم و اول  ماهه سه هایتست انجام

 بررسی از پس را نهایی خطر میزان که ایمرحله دو هایبرنامه برای کنونی مطرح هایاستراتژی بود، خواهد همراه کاذب مثبت موارد افزایش

 از: عبارتند نماید،می تعیین مرحله دو هر

 Quadruple انجام و مادر سن گرفتن نظر در با اول ماهه سه در-NT + PAPP  و  Free β hCG هایتست انجام شامل Integrated الف(

test  است. موارد مجموعه براساس خطر نهایی محاسبه و دوم ماهه سه در 

 کلیه براساس نهایی خطر محاسبه و دوم ماهه سه در Quadruple test و اول ماهه سه در PAPP-A تست انجام Serum Integrated ب(

 .است نتایج

  گردد.می محاسبه خطر و گیردمی انجام اول ماهه سه هایتست روش این در Stepwise sequential ج(

 انجام و مشاوره هاآن برای و شده مشخص گیرندمی قرار( 50/1 از بالاتر خطر) بالا خطر در مشخصا که افرادی شده محاسبه خطر براساس

 و شوندمی ارجاع دوم ماهه سه در Quadruple test انجام برای دارند کمتری ریسك که موارد سایر. شودمی پیشنهاد تشخیصی تست

 .پذیردمی صورت دوم ماهه سه Cut off به نسبت وضعیت تعیین و نهایی خطر محاسبه از پس بعدی لازم اقدامات

 نتایج بار این اما گردد،می محاسبه ابتلا ریسك اول ماهه سه هایتست انجام دنبال به نیز روش این در sequential Contingent د(

 هایتتس برای بالا خطر با موارد. گیرندمی قرار پایین خطر و متوسط خطر بالا، خطر گروه سه در فاصله با و مشخص هایمرزبندی براساس
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 و  Quadruple test انجام برای متوسط خطر با افراد و شودنمی انجام بیشتری اقدام پایین خطر با موارد برای شوند،می ارجاع تشخیصی

 گردند. می ارجاع نهایی خطر محاسبه و مولکولی هایتست یا

 گردد:می محاسبه زیر موارد براساس غربالگری در استفاده مورد هایالگوریتم از یك هر عملکرد

  (Detection rate) آمده عمل به های غربالگری در مبتلا موارد تشخیص میزان -

 (حساسیت) غربالگری موارد کل به  شده داده تشخیص موارد تعداد -

  (False Positive rate / Specificity) است  شده مثبت آنها غربالگری نتیجه کاذب طور به که سالم موارد درصد -

 (OAPR (Odds of Being Affected) given a Positive Result جنین ابتلای موارد در غربالگری نتیجه شدن مثبت شانس -

 با سالم موارد به است شده مثبت آنها در تست نتیجه که مبتلا موارد. )دارد PPV ( Positive Predictive Value)   معادل ارزشی واقع در که

 مثبت( نتیجه

 به و Contingent Sequential شکل به ایمرحله دو هایبرنامه در تست ارزش نمودن مشخص جهت اکنون هم متعددی و وسیع مطالعات

 .است اجرا درحال آن بخشیاثر-هزینه بررسی منظور

 تشخیصی یهاروشانواع 
 تشخیص پیش از تولد:

 تشخیص مایشآز انجام منظور به. شودمی استفاده جنین ابتلای یا سلامت تأیید برای ژنتیك تشخیص از باشد مثبت غربالگری انجام نتیجه اگر

 هایناهنجاری تشخیص بر علاوه ژنی تك هایبیماری تشخیص به نیاز جمله از شرایطی به بسته. شود انجام جنین از گیرینمونه بایستمی ژنتیك

 گیرد:می صورت زیر هایروش از یکی به زنان متخصص نظر اساس بر جنین از گیرینمونه بارداری سن و کروموزومی

 (100در1 حدود در سقط عارضه احتمال با)  بارداری 20 تا 15 هفته در: آمنیوسنتز .1

 عارضه احتمال با) بارداری هفته 13 پایان تا هفته 11 در (:Chorionic Villus Sampeling)کوریونیك  پرزهای از بردارینمونه .2

 (100در1 حدود در سقط

 هاتست سایر نتایج که است مواردی در انتخاب آخرین معمولا بارداری، هفتگی 18 از بعد: پوست طریق از ناف بند خون از گیرینمونه .3

 .باشد مبهم

 تولد: از بعد تشخیص

 پوستی چین با مورب پلکی شکاف کوچك، چانه: کندمی مطرح را داون سندرم به ابتلا احتمال علایم این وجود: بالینی علایم .1

 آمده، رونبی زبان و گلوسیا ماکرو دستی، کف خط یك وجود پهن، بینی پل عضلانی، ضعیف تون چشم، داخلی گوشه در کانتیكاپی

  کوتاه تانانگش و دوم انگشت و پا شست انگشت بین زیاد فاصله مفاصل، بودن شل عنبیه، روی سفید نقاط کوتاه، گردن پهن، صورت

 مطرح را داون سندرم به ابتلا احتمال فوق علایم وجود که مواردی در قطعی تشخیص روش: کاریوتایپ انجام با ژنتیك تشخیص .2

 .است کاریوتایپ تشخیصی تست انجام نماید،می
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 اجرا شیوه
 

 هاو فعالیت هااستراتژی ،اهداف

 داون سندرم به مبتلا نوزادان تولد از پیشگیری کلی: هدف

 ها:استراتژی

 هدف هایگروه آموزش .1

  کروموزومی هایناهنجاری به جنین ابتلای نظر از باردار مادران غربالگری خدمات استاندارد ارائه .2

 خطر معرض در هایجنین در ژنتیك تشخیص .3

 داون سندروم به مبتلا فرزند داشتن خطر معرض در زنان ژنتیك مشاوره .4

 داون سندروم به مبتلا فرزند داشتن خطر معرض در زنان ژنتیك مراقبت .5

  برنامه ارزشیابی و پایش .6

 داون سندرم به مبتلا نوزادان ابتلا موارد گزارش و ثبت .7

 ها:فعالیت

  برنامه مورد در سلامت نظام کارکنان آموزش .1

 (باردار زنان و باروری سن در زنان) هدف هایگروه آموزش .2

 برنامه هایاستاندارد اساس بر باردار مادران پیگیری و ارجاع غربالگری، هایفرآیند استانداردسازی .3

 غربالگری شرایط واجد مادران یافته ادغام شناسایی .4

  شرایط واجد زنان شده ریزیبرنامه ارجاع و پیگیری .5

  کروموزومی اختلالات در ژنتیك تشخیص .6

 مختلف سطوح در برنامه اجرای حسن بر نظارت و دهیگزارش و اطلاعات آوریجمع ثبت، برای ریزیبرنامه .7

 بیمه پوشش تأمین برای لازم هایهماهنگی انجام .8

 

 اجرا: روش

 و رحط بررسی از بعد. شودمی انتخاب طرح نیازهای و پزشکی علوم دانشگاه هایتوانایی و منطقه شرایط به توجه با پایلوت یمنطقه ابتدا

 شود.می یمترس مربوط محلی عملیاتی برنامه منطقه شرایط اساس بر کشوری طرح در لازم تعدیل و دانشگاه در مربوطه مسئولین با دستورالعمل

 آزمایشگاهی، ،(منتخب زنان متخصص)بالینی  ارجاع منتخب مراکز کلیه و شودمی آغاز طرح در شده تعیین استانداردهای برحسب تدارکات

 شوند.می هماهنگ طرح با و تعیین جنین از بردارینمونه و سونوگرافی

 کارکنان آموزش آموزشی، مواد کلیه تهیه از پس. شوندمی تهیه طرح در شده معلوم اقدامات و هافعالیت اهداف، به توجه با آموزشی مواد همزمان

 شود.می آغاز مرحله این از بعد طرح، در هدف هایگروه آموزش ریزیبرنامه. رسدمی انجام به برنامه در درگیر مختلف سطوح
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...  و عمومی پزشکان زایمان، و زنان متخصصین مامایی، بارداری، مراقبت هایبخش شامل سلامت نظام مختلف سطوح از ارجاع بعد، مرحلۀ در

 شود.می آغاز ارجاع هایفرم با و دستورالعمل براساس

. شودیم مرتفع نواقص و یابدمی بهبود مستمر طور به اجرا طول در اجرایی روند و رسدمی انجام به مستمر پایش و مراقبت دستورالعمل، براساس

 و هاپایش نتایج همچنین و نظر مورد متغیرهای مورد در شده آوری جمع و ثبت اطلاعات و برنامه در شده تعیین هایشاخص به توجه با

 نبود فراهم صورت در نهایت در. گیردمی صورت استانداردها ارتقاء و انجام برنامه عملکرد ارزشیابی سال، یك پایان در آمده عمل به هاینظارت

 شود.می اجرا کشوری صورت به برنامه کشوری اجرای الزامات

 کامل آشنایی و توضیحات دریافت از پس مادر چنانچه و شود می داده قرار مادر اختیار در مادران ویژه آموزشی متن باردار، مادر مراجعه اولین در

 کمیلت شود،می داده قرار وی اختیار در که ارجاعات کارت در را غربالگری انجام از رضایت قسمت بود غربالگری انجام متقاضی غربالگری، هدف با

 زا درستی برداشت تا شوند توجیه تشخیصی هایتست و غربالگری هایتست هدف تفاوت مورد در باردار، مادران تمامی است لازم. نمایدمی

 باشند. داشته باشدنمی جنین ابتلای دهنده نشان لزوماً که مثبت غربالگری مفهوم

 سلامت، نظام مرتبط کارکنان. شود داده توضیح مادر برای غربالگری از هدف ابتدا از و توصیه باردار مادران همه به بایستمی غربالگری انجام 

 زدگوش مادر به  غربالگری برنامه از مرحله هر در سپس و داده شرح کامل طور به ابتدا از را غربالگری نیاز مورد مختلف مراحل بایستمی

 .دهد انصراف روند ادامه از غربالگری، فرآیند از ایمرحله هر در تواندمی مادر شرایط این در. نمایند

 مثل ژنتیك یا بیماری کروموزومی سابقه آنها، از یك هر یك درجه بستگان در یا وی همسر مادر، در بارداری، مراقبت شروع در چنانچه 

 .شود داده ارجاع ژنتیك مشاوره به بایستمی مادر دارد، وجود...   و تالاسمی

 مادران از دسته این مورد در .شوندمی داده ارجاع زنان متخصص به مستقیماً نیز اندکرده استفاده باروری کمك هایروش از که مادرانی 

 تیجهن بایستمی تشخیصی هایتست انجام از قبل غربالگری، نتیجه بودن مثبت صورت در و شودمی انجام دستورالعمل طبق غربالگری

 .گردد تأیید( 4 ضمیمه) NIPT استانداردهای گرفتن نظر در با  NIPT روش با غربالگری

 شوند:می غربالگری مسیر وارد زیر ترتیب به شده ذکر هایآموزش از پس ندارند، را فوق شرایط که مادران سایر

 دهش  تعیین( باشد شده انجام دلیلی هر به قبلا که صورتی در) بارداری اول ماهه سه سونوگرافی یا LMP اساس بر بارداری سن است لازم ابتدا

 شود. انتخاب زیر شرح به بارداری سن اساس بر غربالگری روش و

 های غربالگری انتخابی بر اساس سن بارداریروش
   d6+w13 تا w11 بارداری سن -الف

 :شودمی انتخاب زیر روش دو از یکی به ، NT سونوگرافی به دسترسی امکان اساس بر غربالگری روش

 دارند. دسترسی ، NTتعیین جهت استاندارد سونوگرافی به که مناطقی در غربالگری اول: روش

 -PAPP و Free β HCG شامل بیوشیمیایی هایتست و NT سونوگرافی بنابراین. بود خواهد Combined Test انتخابی روش شرایط این در

A  گرددمی انجام بارداری روز شش و هفته 13 تا 11 فاصله در و درخواست پزشك توسط. 

 توسط مادر و نشده انجام بیوشیمی آزمایشات باشد، NT≥3 mm چنانچه و است مقدم بیوشیمی آزمایشات بر NT سونوگرافی انجام

 .بود خواهد مثبت غربالگری مسیر همان روند، ادامه و شودمی داده ارجاع پزشك، به مستقیما سونوگرافیست،
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 روز همان در بیوشیمی آزمایشات گیرینمونه انجام برای سونوگرافیست توسط مادر پزشك، اولیه درخواست اساس بر باشد،NT< 3 mm اگر  

 تیجهن که مواردی در. نمایدمی راهنمایی را مادر غربالگری، نتایج اساس بر پزشك نهایت در. شودمی داده ارجاع پزشکی تشخیص آزمایشگاه به

 خطر) است، مثبت غربالگری نتیجه که مواردی در. گیردمی صورت بارداری معمول هایمراقبت ادامه ،(250/1 > خطر) است منفی غربالگری

 .شودمی داده ارجاع ژنتیك تشخیص آزمایشات برای زنان متخصص توسط مادر( 1/ 250≤

 ندارند. دسترسی  NTتعیین جهت استاندارد سونوگرافی به که مناطقی در غربالگری  دوم: روش

 اندازه و بارداری روز 6 و هفته 13  تا هفته 11 در   PAPP- Aگیریاندازه یعنی. باشدمی Serum Integrated  انتخابی روش شرایط این در

 با خطر نهایی احتمال محاسبه و بارداری روز 6و هفته 16 تا هفته 14 در  Inhibin –Aو hCG،AFP ، uE3 شامQuad Markers گیری 

 .مرحله دو نتایج مجموع از استفاده

 های مراقبت ادامه ،(250/1 > خطر) است منفی غربالگری نتیجه که مواردی در. نماید می راهنمایی را مادر غربالگری نتیجه اساس بر پزشك

 آزمایشات برای زنان متخصص توسط مادر( 1/ 250 ≤ خطر) است مثبت غربالگری نتیجه که مواردی در. گیرد می صورت بارداری معمول

 .شود می داده ارجاع ژنتیك تشخیص

 سونوگرافی و آزمایشات برای پزشك درخواست صدور هفتگی 11 از پیش های مراقبت در NT مراجعه مناسب زمان مورد در مادر چنانچه 

 .است مانع بلا شود توجیه کاملا آن انجام برای

  d6+w16 تا w14 بارداری سن بین بارداری سن -ب

 مواردی در. شودمی استفاده روز 6 و هفته 16 تا هفته14 در Inhibin–A و Total hCG ،AFP ،uE3 شامل Quadruple Test از موارد این در

 است مثبت غربالگری نتیجه که مواردی در. گیردمی صورت بارداری معمول هایمراقبت ادامه ،(270/1 > خطر) است منفی غربالگری نتیجه که

 .شودمی داده ارجاع ژنتیك تشخیص آزمایشات برای زنان متخصص توسط مادر( 1/ 270 ≤ خطر)

 d1+w18تا  w17 بارداری سن -ج

 گردد:می مدیریت زنان متخصص توسط و زیر شرح به غربالگری انجام باشد، غربالگری انجام متقاضی زمان این در مادر چنانچه

 غربالگری نتیجه اعلام امکان که شرایطی در فقط  Inhibin –Aو hCG ،AFP ، uE3 شامل Quad Marker  با خطر محاسبه و غربالگری

 معمول هایمراقبت ادامه ،(270/1 > خطر) است منفی غربالگری نتیجه که مواردی در. باشد داشته وجود d1+w18 بارداری سن تا حداکثر

 تشخیص آزمایشات برای زنان متخصص توسط مادر( 1/ 270 ≤ خطر) است مثبت غربالگری نتیجه که مواردی در. گیردمی صورت بارداری

 3 گوریتمال در و کامل طور به ژنتیك تشخیص هایاستاندارد در شرایط این در ژنتیك تشخیصی تست انجام شرایط. )شودمی داده ارجاع ژنتیك

 است.( شده داده آورده خلاصه صورت به دستورالعمل این

 مرکز طراب و دهنده ارجاع پزشك به غربالگری آزمایشگاه توسط فاکس طریق از کتبی و فوری تلفنی گزارش صورت به غربالگری مثبت موارد

 شود.می اعلام مادر سکونت محل شهرستان بهداشت

 ژنتیک تشخیص آزمایش

 یا CVS (Chorionic Villous Sampling) تواندمی بارداری سن و شرایط به بسته زنان متخصص نظر اساس بر جنین از گیرینمونه روش

 .باشد آمنیوسنتز
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 علاوه به ده،بو برخوردار کمتری دقت و کیفیت از دارد، بیشتری فنی مشکلات آمنیوسنتز کاریوتایپ به نسبت CVS کاریوتایپ انجام کلی طور به

 با آلودگی بیشتر خطر و( شودمی آمنیوسنتز مجدد گیری نمونه به نیاز به منجر موارد از بسیاری در که) جفت به محدود موزاییسم خطر با

 سندروم کشوری غربالگری طرح در CVS کاریوتایپ به نسبت آمنیوسنتز کاریوتایپ انجام حاضر حال در بنابراین. است همراه مادری هایسلول

 شود:می توصیه تجربه با و ماهر گیرنمونه متخصص وجود صورت در و زیر خاص شرایط در CVS کاریوتایپ انجام و است ارجح داون

 ...( و هموفیلی دوشن، تالاسمی، نظیر) ژنیتك هایبیماری بررسی تولد از پیش تشخیص انجام علت .1

     ناتولوژیست پره تأیید و بیمار کتبی درخواست صورت در .2

 است. شده داده آورده دستورالعمل این 3 الگوریتم در خلاصه صورت به و 3 ضمیمه در کامل طور به ژنتیك تشخیص استانداردهای  

 دامها بارداری معمول هایمراقبت باشد نداشته وجود جنین، در بیماریزا کروموزومی اختلال ژنتیك، تشخیص آزمایش نتیجه اساس بر چنانچه

 یابد.می

 متخصص هب را نتیجه فوری تلفنی گزارش طی است موظف ژنتیك تشخیص آزمایشگاه بیماریزا، کروموزومی اختلال به جنین ابتلای صورت در

 دهد. اطلاع مادر سکونت محل شهرستان در برنامه رابط و دانشگاه بهداشت معاونت ستاد و زنان

 را ارداریب ختم شرایط تسهیل یکدیگر با هماهنگی با زنان متخصص و سکونت محل( بهورز/ سلامت مراقب و پزشك) شهرستان، بهداشت مرکز

 این تا مادر که مواردی در) .باشدمی سلامت تیم عهده بر برنامه دفاتر و هافرم اساس بر بارداری نتیجه و غربالگری نتیجه ثبت. نمایندمی مدیریت

  بود.( خواهد غربالگری گزارشات ثبت منبع ارجاعات کارت است، بوده زنان متخصص مراقبت تحت تنها مرحله

 به اعارج. شوند داده ارجاع ژنتیك مشاور به زنان متخصص توسط بایستمی بیماریزا کروموزومی اختلالات به مبتلا جنین دارای مادران کلیه

 اساس بر ژنتیك مشاوره موارد، این از غیر در. است فوری ارجاع کند،می امتناع بارداری ختم برای اقدام از مادر که صورتی در ژنتیك مشاوره

 گیرد. صورت بعدی بارداری از قبل لزوماً و سقط از بعد یا و قبل تواندمی شرایط

 گریغربال معیار قلو، دو از بیش هایبارداری در ولی باشدمی یکسان قلویی تك بارداری با غربالگری، معیارهای قلویی دو در: 1 نکته

 است. NT اساس بر فقط

 ارجاعات مسیر شود، گزارش مثبت کروموزومی اختلالات سایر احتمال غربالگری در چنانچه: کروموزومی اختلالات سایر مورد در: 2نکته

 است. داون سندرم مشابه به اقدامات و

 سقط زمان مورد در موجود قوانین به توجه با دستورالعمل، این در غربالگری مراحل از یك هر برای شده انتخاب هایزمان: 3 نکته

 است. شده تعیین ایران، در جنین انتخابی
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 های غربالگری سندرم داونالگوریتم

 

تعیین سن بارداری 

رد NTدسترسی به سونوگرافی  وجود دا

13w+6d 11w تا 

PAPP-Aدرخواست Combined Test در خواست 

در Quad Testدرخواست 
 14w  16تاw+6d

بررسی نتیجه غربالگری

16w+6d 14w تا 

 Quad Testدرخواست 

غربالگری مثبت غربالگری منفی

انجام ازمایشات تشخیص ژنتیك

بیماریزا  جنین مبتلا به اختلال کروموزومی
می باشد 

ارجاع فوری به متخصص زنان ادامه مراقبت های معمول بارداری

 جنین مبتلا به اختلال کروموزومی بیماریزا

نمی باشد 

11W > 17w<

11wآموزش برای مراجعه در 

ارجاع به 
متخصص زنان

بلی

1ا     ت 
 ا  ا    م /         ک  انه ب  ا  

   

ارجاع به متخصص زنان
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تعیین سن بارداری 

رد NTدسترسی به سونوگرافی  وجود دا

13w+6d 11w تا 

PAPP-Aدرخواست Combined Test در خواست 

در Quad Testدرخواست 
 14w  16تاw+6d

بررسی نتیجه غربالگری

16w+6d 14w تا 

 Quad Testدرخواست 

غربالگری مثبت غربالگری منفی

انجام ازمایشات تشخیص ژنتیك

بیماریزا  جنین مبتلا به اختلال کروموزومی
می باشد 

ادامه مراقبت های معمول بارداری

 جنین مبتلا به اختلال کروموزومی بیماریزا

نمی باشد 

11W > 18w+1d 17w تا 

11wآموزش برای مراجعه در 

بلی

2ا     ت 
     مت     نا 

   

ارجاع فوری به متخصص زنان

انجام غربالگری و 
تشخیص ژنتیك با 

شرایط ویژه قید شده 
در دستورالعمل
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نتیجه غربالگری مثبت شده است

وجود دارد؟  CVSاندیکاسیون 

انجام آمنیوسنتز  11w-13w+6dدر  CVSانجام 

15w-16w+6dسن بارداری   17w- 18w+1dسن بارداری 

انجام کاریوتای  

.اختلال کروموزومی بیماریزا وجود ندارد QF-PCRانجام 

.اختلال کروموزومی بیماریزا وجود دارد

.اختلال کروموزومی بیماریزا وجود دارد
تایید تشخیص با یک روش سریع دیگر 

)MLPA  یاFISH(

      

ادامه مراقبت های معمول بارداری ارجاع فوری به متخصص زنان

3الگوریتم 
خلاصه روند تشخیص ژنتیک



132 

 

 

 وظایف شرح
 

 ستاد وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی

 (سلامت مرجع آزمایشگاه کل اداره همکاری با ژنتیك اداره-مادران سلامت اداره): بهداشت وزارت ستاد بهداشت معاونت 

 استانداردها و برنامه تدوین .1

  پزشکی علوم هایدانشگاه به برنامه ابلاغ .2

  نیاز مورد فنی هایکمیته زیر و کشوری مشورتی کمیته تشکیل .3

 مداخلات از ممانعت و برنامه سیستمی  پیشبرد و کارآمد و حداکثری هماهنگی منظور به بخشیدرون هایهماهنگی انجام .4

 آموزشی هایبرنامه توسعه و تدوین .5

  برنامه وضعیت گزارش قالب در آن انتشار و تفسیر تحلیل، و تجزیه اطلاعات، آوریگرد .6

 نیاز مورد و مرتبط علمی هایهمایی برگزاری گرد .7

  برنامه اجرای پایش و نظارت .8

  برنامه نیاز مورد تحقیقاتی هایموضوع پیشنهاد و هابرنامه بستر در تحقیق جهت منـاسب بستر ایجاد .9

 کارکنان سازیتوانمند و علمی ارتقای جهت مناسب هایزمینه ایجاد و پیشنهاد .10

 

 بهداشت وزارت ستاد درمان معاونت

 برنامه استانداردهای احراز با پوشش تحت درمانی و بالینی هایحوزه در برنامه اجرای در مشارکت .1

 نیاز مورد خدمات تعرفه تعیین در مشارکت .2

 برنامه نیاز مورد خدمات بیمه پوشش در مشارکت .3

  برنامه های مستمراستاندارد ارتقاء و طراحی در مشارکت .4

 پوشش تحت مختلف هایبخش در کشوری دستورالعمل اساس بر اطلاعات ثبت نظام تثبیت در مشارکت .5

 مرتبط امور صحیح مدیریت جهت کشور قانونی پزشکی شامل برنامه اجرایی شرکا با همکاری در مشارکت .6

 

 پزشکی علوم دانشکده/ دانشگاه
 بهداشت معاونت

 و جمعیت سلامت گروه عهده بر داون، سندرم نظر از خطر معرض در باردار مادران( شناسایی) غربالگری به مربوط امور دهیسامان .1

 .باشدمی هابیماری با مبارزه گروه عهده بر ژنتیك مراقبت و ژنتیك تشخیص ژنتیك، مشاوره به مربوط امور و خانواده

 ماعیاجت ژنتیك دانشگاهی مشورتی کمیته در شرکت برای برنامه پیشبرد در موثر و فعال نظرهای صاحب و هاسمت صاحب تعیین .2

 اجتماعی كژنتی دانشگاهی کمیته به مربوط توضیحات) کمیته در داون سندرم غربالگری برنامه به مربوط موضوعات طرح به نیاز بنابر

 .(است شده داده شرح اجتماعی ژنتیك برنامه دستورالعمل در

 و وزبر علت بررسی جهت مرتبط مؤثر اجرایی عوامل حضور با ژنتیك هایبیماری بروز بررسی کمیته در داون سندرم بروز موارد طرح .3

 بروز به منجر اجرایی اشکالات رفع

 فنی اعضا از استفاده با لزوم صورت در برنامه با مرتبط بخش هر در نیروها تسلط و محوله وظایف انجام حسن از اطمینان و نظارت .4

  مشورتی کمیته منتخب علمی و اجرایی
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 :منظور به برنامه هایدستورالعمل و کشوری هایسیاست چارچوب در بخشیبین و بخشیدرون هایهماهنگی ایجاد .5

   .. و مـردم عموم سلامت، نظام کارکنان شامل مرتبط هدف هایگروه بـرای آموزشی هایبـرنامه اجرای -

  بودجه هنگام به و صحیح تخصیص و جذب مالی، مدیریت -

  سازمانی هایرسالت و موازین به تعهد با اجرایی افزاییهم ایجاد و هابرنامه صحیح اجرای در تداخلات از گیریپیش -

 حوزه در هادسترسی بهبود جهت در هابرنامه هایدستورالعمل و کشوری هایسیاست چارچوب در و بهینه نحو به پیگیری و حمایت .6

  ژنتیك تشخیص و طبی تشخیص هایزمایشگاهآ

 برنامه موجود وضعیت گزارش قالب در آن انتشار و تفسیر تحلیل، و تجزیه اطلاعات، آوریگرد .7

  هابرنامه ارتقاء برای نیاز مورد تحقیقات و هابررسی پیشنهاد نیاز، مورد تحقیقات انجام در مشارکت .8

 مناسب پاسخ دریافت تـا پیگیری و انعکاس و دانشگاه سطح در پیشنهادها نظرات، نقطه گردآوری .9

  نیاز مورد اطلاعـات و آمار مـوقع بـه و صحیح ارسال ثبت، شامل برنامه اطلاعات مدیریت .10

 برنامه مختلف هایبخش به( شهرستان در برنامه رابط) شهرستان ستاد هماهنگی و پیگیری مسوول کارشناسان فهرست اعلام .11

 درمان معاونت

 کمیته در معاونت آن ثابت و موثر فعال، درمان مدیر و آزمایشگاه شامل مرتبط هایحوزه از کارشناسان همراه درمان معاون شرکت .1

  دانشگاهی مشورتی

  برنامه صحیح اجرای و سازی عملیاتی در درمان حوزه از مرتبط کارشناسان مشارکت .2

 بهداشتی معاونت هماهنگی با برنامه پوشش تحت منطقه سطح در هدف هایگروه ایدوره آموزش اجرای در مشارکت .3

 لزوم تصور در و استان مرکز در داون سندرم بیماران به متمرکز بالینی خدمات ارائه منتخب هایبیمارستان یا و بالینی مراکز معرفی .4

  شهرستان در تابعه بالینی مراکز

 ورالعملدست در موارد اعلام و ضوابط با برابر بهداشتی معاونت هماهنگی با تشخیصی اقدامات انجام برای نیاز مورد رفرانس مراکز معرفی .5

 هابرنامه کشوری های

 نتخبم هایآزمایشگاه ها،بیمارستان ها،درمانگاه شامل مختلف هایبخش در کشوری دستورالعمل اساس بر اطلاعات ثبت نظام تثبیت .6

 بهداشت معاونت به شده درخواست اطلاعات ارسال از حمایت و منتخب پاراکلینیك مراکز سایر و

 شده مشخص زمان در جنین قانونی سقط روند بهینه مدیریت جهت استان قانونی پزشکی با تعامل .7

 شهرستان بهداشت مرکز

 اجرای با مرتبط و مؤثر اصلی اجرایی عوامل شرکت با اجتماعی ژنتیك برنامه شهرستانی کمیته در برنامه به مربوط موضوعات طرح .1

  برنامه

 برنامه اجرای در لازم بخشیبین و بخشیدرون هایهماهنگی انجام .2

 بررسی جهت مرتبط مؤثر اجرایی عوامل حضور با شهرستان ژنتیك هایبیماری بروز بررسی کمیته در داون سندرم بروز موارد طرح .3

  بروز به منجر اجرایی اشکالات رفع و بروز علت

 پوشش تحت جمعیت و کارکنان شامل هدف هایگروه با مرتبط آموزشی هایفعالیت اجرای و هماهنگی مدیریت، .4

 برنامه صحیح اجرای راستای در محیطی سطوح عملکرد پایش و نظارت .5

 برنامه آماری گزارشات صحت کنترل و تأیید و اطلاعات گردش و ثبت مدیریت .6

 نلپرس توسط بهینه برداریبهره و دسترسی از اطمینان و مشارکت و روز به آموزشی مواد و اسناد ها،لعمل دستورا نگهداری و آرشیو .7

   امر تحت
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 یریپیگ و دانشکده/ دانشگاه بهداشتی معاونت به انعکاس و شهرستان سطح در انتقادات و پیشنهادات نظرات، نقطه ثبت و گردآوری .8

 مناسب پاسخ دریافت تا

 موارد یتلفن فوری گزارشات دریافت برای( شهرستان در برنامه رابط) شهرستان ستاد در پیگیری و هماهنگی مسوول نفر یك معرفی .9

 ژنتیك تشخیص مثبت و غربالگری مثبت

 سلامت جامع خدمات مرکز

 پوشش تحت بهداشت هایخانه/ سلامت هایپایگاه در برنامه به مربوط هایفعالیت بر نظارت و مدیریت .1

 های برگروه تأکید با پوشش تحت جمعیت آگاهی ارتقاء و مدیریت تحت پرسنل مهارت و آموزش سطح ارتقاء زمینه در ریزیبرنامه .2

  هدف

 برنامه آماری گزارشات صحت کنترل و تأیید و اطلاعات گردش و ثبت مدیریت .3

 لپرسن توسط بهینه برداریبهره و دسترسی از اطمینان و مشارکت و روز به آموزشی مواد و اسناد ها،دستورالعمل نگهداری و آرشیو .4

   امر تحت

 یریپیگ و دانشکده/ دانشگاه بهداشتی معاونت به انعکاس و شهرستان سطح در انتقادات و پیشنهادات نظرات، نقطه ثبت و گردآوری .5

 مناسب پاسخ دریافت تا

 پوشش تحت سلامت هایپایگاه/ بهداشت هایخانه سطح از برنامه آماری گزارشات صحت کنترل و تأیید .6

 بهورز/ سلامت مراقب وظایف

 فوری اقدامات نیازمند موارد و برنامه در زمانی هایبازه اهمیت و اجرایی -علمی محتوای به توجه .1

  مربوطه دفاتر و هافرم پرونده، در غربالگری نتایج و مشخصات ثبت .2

 انجام برای داون غرباالگری متقاضی باردار مادران ارجاع و داون سندرم غربالگری خصوص در باردار مادران به آموزش و رسانیاطلاع .3

  مرکز پزشك به غربالگری

 برنامه حوزه در عملکرد به مربوط آمار اعلام .4

 داون سندرم به جنین ابتلای نظر از پرخطر مادران ژنتیك مراقبت انجام .5

 کمیلت جهت بهداشت مرکز به شده تأیید موارد اعلام و پزشك به تشخیص تأیید جهت داون سندروم به مبتلا جدید متولدین ارجاع .6

 بروز اپیدمیولوژیك بررسی فرم

 خانواده پزشك آرشیو در دریـافتی مدیریتی هاینامه و هادستورالعمل ها،جـزوه ها،کتاب تمام نگهداری و بایگانی .7

 یك سطح عمومی پزشك: 

 فوری اقدامات نیازمند موارد و برنامه در زمانی هایبازه اهمیت و اجرایی -علمی محتوای به توجه .1

 مشاور به اختلالات این به مشکوک یا و کروموزومی هایناهنجاری یا داون سندرم به مبتلا فرزند/ جنین سابقه دارای مادران ارجاع .2

  ژنتیك

 فصلی آمار تأیید...  و پرونده ثبت آمار، ارسال و تهیه بر نظارت .3

 ژنتیک مشاوره ویژه درمانی بهداشتی مرکز

 اجتماعی ژنتیك کشوری برنامه در ژنتیك مشاوره تیم وظایف با مطابق  
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 مراکز بالینی و تحت بالینی همکار برنامه
 برنامه همکار های غربالگریآزمایشگاه

 اول( سطح آزمایشگاه عنوان به) نمونه کننده ارسال هایآزمایشگاه(  الف

 فوری اقدامات نیازمند موارد و برنامه در زمانی هایبازه اهمیت و اجرایی -علمی محتوای به توجه .1

 (1شماره ضمیمه) کشوری مصوب استانداردهای با مطابق و آزمایشگاه مکتوب دستورالعمل براساس نمونه ارسال و گیرینمونه .2

  نمونه همراه نیاز مورد اطلاعات فرم ارسال و تکمیل .3

  پذیرش هنگام در درخواستی تست نوع با آن تطبیق و حاملگی سن بودن مناسب بررسی .4

  گیرینمونه از قبل مراجعین کلیه نتایج دریافت و هاآزمایش انجام نحوه درمورد رسانیاطلاع .5

  آزمایش مکتوب جواب دریافت و پیگیری برای ایشان راهنمایی و مادر به گیرینمونه انجام رسید تحویل .6

  سال 5 مدت به ارسالی هاینمونه به مربوط سوابق نگهداری .7

  مربوط هایسامانه شامل بهداشت وزارت سوی از شده اعلام طرق از لازم و گزارشات آمار ارائه .8

 شهرستان بهداشت مرکز ستاد و کننده درخواست پزشك به غربالگری مثبت موارد تلفنی فوری گزارش .9

 دوم(  سطح آزمایشگاه عنوان به) آزمایشات دهنده انجام های آزمایشگاه( ب

 باشند.(یم نمونه تهیه به مربوط وظایف و استانداردها رعایت به ملزم صورت این در و داشته نیز مستقیم پذیرش توانندمی ها آزمایشگاه این

 فوری اقدامات نیازمند موارد و برنامه در زمانی هایبازه اهمیت و اجرایی -علمی محتوای به توجه .1

  (1شماره ضمیمه) کشوری مصوب استانداردهای با مطابق و آزمایشگاه مکتوب دستورالعمل براساس آزمایشات انجام .2

  نمونه کننده ارسال آزمایشگاه به ارسالی غربالگری هاینمونه جواب ارسال .3

 شهرستان بهداشت مرکز ستاد و کننده درخواست پزشك به غربالگری مثبت موارد تلفنی فوری گزارش .4

  بالاتر سطوح توسط شده تعیین آموزشی هایبرنامه در شرکت .5

  آزمایش مکتوب جواب دریافت و پیگیری برای ایشان راهنمایی و مادر به گیرینمونه انجام رسید تحویل .6

 هانآ روزرسانی به پیگیری و مرتبط هایفرم از نمونه یك و آموزشی کتب ها،دستورالعمل ها،نامه آئین دسترس قابل و منظم آرشیو .7

 سال 5 مدت به ارسالی هاینمونه به مربوط سوابق نگهداری .8

 مربوط هایسامانه شامل بهداشت وزارت سوی از شده اعلام طرق از لازم گزارشات و آمار ارائه .9

 برنامه همکار سونوگرافی مرکز

 (2 شماره ضمیمه)  دستورالعمل شده ذکر استانداردهای رعایت .1

 فوری اقدامات نیازمند موارد و برنامه در زمانی هایبازه اهمیت و اجرایی -علمی محتوای به توجه .2

  مربوط هایسامانه شامل بهداشت وزارت سوی از شده اعلام طرق از لازم گزارشات و آمار ارائه .3

 مراجعه برای (NT< 3 mm ) موارد سایر راهنمایی و بیمار دهندهارجاع پزشك به (NT≥ 3 mm) غربالگری پرخطر موارد فوری ارجاع .4

 همکار آزمایشگاه به

 غربالگری پرخطر گروه جزء بارداری شود داده تشخیص مهم هایناهنجاری بر مبنی هاییافته شده انجام سونوگرافی در چنانچه: نکته

 .است فوری ارجاع و رسانی اطلاع مشمول و گرددمی محسوب



136 

 

 

 برنامه همکار زنان متخصص

  برنامه در زمانی هایبازه اهمیت و اجرایی -علمی محتوای به توجه .1

  دستورالعمل در انتخابی روش با مطابق غربالگری انجام .2

 پاراکلینیك لازم ارجاعات جهت سامانه این در پاراکلینیك شده اعلام مراکز انتخاب و برنامه به مربوط سامانه در نام ثبت .3

 شهرستان بهداشت مرکز به داون سندرم به مبتلا موارد گزارش .4

 ژنتیک تشخیص آزمایشگاه

 (3 شماره ضمیمه)  برنامه در ژنتیك تشخیص استانداردهای شده ذکر استانداردهای رعایت .1

 فوری اقدامات نیازمند موارد و برنامه در زمانی هایبازه اهمیت و اجرایی -علمی محتوای به توجه .2

 مربوط هایسامانه شامل بهداشت وزارت سوی از شده اعلام طرق از لازم گزارشات و آمار ارائه .3

 شهرستان بهداشت مرکز ستاد و کنندهدرخواست پزشك به غربالگری مثبت موارد تلفنی فوری گزارش .4

 منتخب هایبیمارستان

 ابلاغی هایپروتکل اجرای در بهداشت مرکز/ شبکه با هماهنگی و همکاری .1

 شهرستان بهداشت مرکز به( بروز موارد) داون سندرم به مبتلا متولدین جدید موارد اعلام .2

 

  برنامه هایشاخص

 نحوه محاسبه منبع اطلاعات واحد عنوان شاخص

 فرایند شناسایی

 فرایند شناسایی درصد پوشش غربالگری
تعداد مادران باردار تحت مراقبت که غربالگری شده اند/ کل مادران 

  100باردار تحت مراقبت *

نسبت موارد مثبت 

 غربالگری
 فرایند شناسایی درصد

اند/ کل مواردی تعداد مواردی که در غربالگری مثبت گزارش شده 

 100که غربالگری شده اند*

نسبت موارد مثبت 

 تشخیص
 فرایند شناسایی درصد

تعداد مواردی که در تشخیص ژنتیک مبتلا به اختلال کروموزومی 

  100گزارش شده اند/ کل موارد مثبت غربالگری *

نسبت موارد ختم 

 بارداری
 فرایند شناسایی درصد

یل ابتلای جنین به اختلال تعداد موارد سقط انتخابی به دل

کروموزومی/ کل مواردی که در تشخیص ژنتیک مبتلا به اختلال 

 100کروموزومی گزارش شده اند *

 

  های آماری برنامهفرم

با توجه به اینکه اجرای غربالگری سندرم داون در بسته خدمت مراقبت زمان بارداری مادران تلفیق شده است، داده های مربوط به فرایند 

 گردد. تصویر این دفتر و شرح تکمیل آن در ادامه آمده است.غربالگری در دفتر مراقبت ممتد مادران درج می

های مشترک برنامه ژنتیك اجتماعی لازم به ذکر است در خصوص سایر فرایندها نظیر مشاوره ژنتیك، مراقبت ژنتیك و تشخیص ژنتیك، از فرم

 شود.استفاده می
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 ممتد مادراندفتر مراقبت 
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 دستورعمل تکمیل و راهنمای تکمیل دفتر مراقبت ممتد مادران

 «پیش از بارداری تا پس از زایمان»

  

های این دفتر از دادههای خانم های باردار از دوران پیش از بارداری تا پس از زایمان در یك لیست خطی است. اطلاعات هدف از تکمیل این دفتر، نمایش اطلاعات اصلی مراقبت 

کند در هر زمان از وضعیت آید و به ارایه دهنده خدمت کمك میهای مراقبت در هر یك از مقاطع پیش از بارداری، بارداری، زایمان و پس از زایمان بدست میثبت شده موجود در فرم

های سلامت مادران استفاده یگیری آن اقدام نماید. همچنین از اطلاعات این دفتر برای تعیین شاخصدار بودن مادران تحت پوشش خود مطلع بوده و به موقع نسبت به پسلامت یا عارضه

 شود. می

 های مربوط منتقل شود:های مراقبت با توجه به توضیحات زیر به قسمتباشد و می باید پس از هر بار ملاقات، اطلاعات فرمدر این دفتر، هر ردیف جدول متعلق به یك فرد می

 شماره گذاری کنید. 1شماره ردیف: این قسمت را به ترتیب از عدد  -

 خانم در خانوار( ثبت کنید. شماره خانوار/ کد شناسه: این شماره را از روی پرونده خانوار خانم و یا براساس کد شناسه )ترکیبی از کد روستا، شماره خانوار، شماره  -

 اسامی اتباع بیگانه را با کشیدن خط زیر اسامی آنان از اتباع ایرانی جدا کنید.مراجعه کننده را بنویسید. نام و نام خانوادگی: نام و نام خانوادگی  -

 در مورد اتباع بیگانه شماره کارت اقامت را به جای کد ملی در نظر بگیرید.   دقت کنید که درج کد ملی در این قسمت الزامی است. کد ملی: کد ملی فرد را بنویسید. -

 

 :ی تنظیم لیست مراجعین در دفتر طبق یکی از دو حالت زیر اقدام شودبرا

 هایی که کنید، به این ترتیب که ابتدا اسامی و اطلاعات مربوط به خانم در ابتدای هر سال مشخصات تمامی مراجعین گروه هدف )از پیش از بارداری تا پس از زایمان( را در دفتر وارد

اری مراجعه لی هنوز مراقبت های آنان ادامه دارد به دفتر جدید منتقل و سپس هر بار که خانم باردار جدیدی شناسایی شد یا برای مراقبت پیش از بارداند واز سال قبل شناسایی شده

 کرد، شماره ردیف جدیدی به وی اختصاص دهید.

  تکمیل آخرین صفحه، دفتر را تعویض کرده و اسامی و اطلاعات مربوط به خانم هائی که قبلاً بدون در نظر گرفتن زمان، دفتر را به صورت مستمر تا آخرین برگ تکمیل کنید و پس از

 های آنان ادامه دارد را به دفتر جدید منتقل کنید. شناسایی شده اند ولی هنوز مراقبت

 

 با توجه به راهنمای پیوست انجام شود:  ها می باید کدگذاری اطلاعات فرم به جز ستون مشخصات مراجعه کننده، برای تکمیل سایر ستون       
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 نکته:       

  سال باشد، در صورت امکان با مداد قرمز نوشته و در غیر این صورت، دور آن  35سال و یا بالای  18چنانچه سن مادر زیر در ستون سن بنویسید. « سال»سن خانم  باردار را برحسب

 دایره کشیده شود.

 وان بیش از یك کد را ثبت کرد. مثال: برای مادری که تدر هر ستون در صورت نیاز میBMI  حاملگی ناخواسته و بارداری پنجم و بالاتر دارد در ستون وضعیت بارداری 30بیش از ،

 شود.کد گذاری می 3 -10 -2/9فعلی به صورت 

  در قسمت ارزیابی را با توجه به راهنمای کدگذاری « مراقبت پس از زایمان»و فرم « یارمراقبت بارد»فرم در هر ملاقات پس از انجام مراقبت، نتیجه ثبت شده در بخش ارزیابی معمول

 معمول بارداری و پس از زایمان درج کنید. 

 غیر فوری را با مداد مشکی ثبت کنید. ارد ارجاع اگر خانم یك یا چند مورد از موارد ارجاع غیرفوری و اعزام یا ارجاع فوری را داشته باشد، همه موارد را کدگذاری کنید. کد یا کدهای مو

بارداری شکم حاد، زردی و لکه بینی داشته باشد، در  28کد یا کدهای موارد نیازمند اعزام یا ارجاع فوری را با مداد قرمز ثبت کنید و یا دور کدها دایره بکشید. مثال: اگر زنی در هفته 

 را  دایره کشیده و یا آن را با خودکار قرمز رنگ بنویسید. 4ذاری کرده و  دور کد کد گ  7 -3-4به صورت  30تا  24های قسمت ملاقات هفته

 در  ( را نیزدر صورتی که تکراری نیست) در صورتی که خانم در یك دوره مراقبت به هر علتی )مراقبت ویژه یا ... ( بیش از یك بار مراجعه کرده است، کدهای مربوط به مراقبت جدید

 کنید. همان خانه کدگذاری

 ر صورت د. م در قسمت مربوط با مداد بنویسیدپس از هر بار ملاقات با خانم، تاریخ مراجعه بعدی را که در بخش ارزیابی فرم مراقبت بارداری ثبت شده است، با توجه به سن بارداری خان

 . کنیدرا ثبت و تاریخ قبلی را پاک « ملاقات بعدی»ملاقات با خانم در تاریخ تعیین شده، تاریخ 

تعیین شده است، با توجه به اینکه تاریخ بعدی در هفته /  15/6با خانم ملاقات شده و در فرم مراقبت بارداری، تاریخ بعدی ملاقات معمول او / 5/4بارداری در تاریخ  9در هفته : مثال

به دلیل عارضه مراجعه کرده و بنا به نظر پزشك باید / 8/4روز بعد یعنی در تاریخ  3این خانم . دبا مداد ثبت کنی  20تا  16را در ستون هفته / 15/6خواهد بود، بنابراین تاریخ  20تا  16

/ 22/4باشد، تاریخ هفته می 11خواهد بود و چون سن بارداری خانم در این زمان / 22/4در تاریخ ( تاریخ مراجعه مراقبت ویژه)هفته دیگر مراجعه کند، بنابراین تاریخ مراجعه بعدی  2

 .ثبت کنید 15تا  11های را در ستون هفته

 ضمناً می باید تاریخ مراجعه بعدی را . ویسیدچنانچه مادر در تاریخ تعیین شده به هر علتی مراجعه نکند پس از پیگیری، تاریخ مراجعه را پاک کرده و علت عدم مراجعه را به جای آن بن

 .به مادر اعلام کرده و یادداشت نمائید

 .  را به جای تاریخ ثبت شده درج نمائید "خصوصی"مثلاٌ چنانچه مادر در تاریخ تعیین شده به بخش خصوصی مراجعه کرده است، کلمه  

 دیگر یا گفته مادر( به طور کامل مدرک معتبر  در مراجعه مادر برای مراقبت پس از زایمان تاریخ زایمان مادر را )با توجه به کارت واکسیناسیون یا دفترچه مراقبت مادر و نوزاد یا هر

 )روز، ماه ، سال( در قسمت مربوطه بنویسید. 

   مشترک در مقاطع پیش از بارداری و بارداری ممکن است متفاوت باشد که لازم است بدان توجه نمائید.  عناوینکدهای مربوط به 

  ن در بنویسید. همچنی "توضیحات"ر اتفاقاتی که بر مراقبت مادر تأثیر گذار است و ...(، را  در این ستون توضیحات بیشتر )مانند مواردی که مادر پرخطر است، مهاجرت کرده و یا سای

 های مختلف اتفاق افتاده است، محل زایمان را در قسمت توضیحات بنویسید. مادران چندقلو که زایمان در محل
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 مراقبت ممتد مادر  راهنمای کدگذاری دفتر

کلاس های آمادگی برای  مراقبت پیش از بارداری

 زایمان
 نتیجه نهایی مراقبت انجام آزمایش سلامت روان ابتلا به بیماری/ ناهنجاری مصرف مواد دخانی، افیونی و الکل نمایه توده بدنی

 0هیچیك از موارد=  -

)کم  18.5کمتر از  -

 1وزن(= 

)اضافه  29.9تا . 24.9 -

 2وزن(= 

  3)چاق(=  30بیش از  -

     

 

 

 0موارد= هیچیك از  -

کشیدن سیگار یا سایر  -

  1دخانیات= 

مصرف داروهای مسکن و آرام  -

   2بخش= 

 3مصرف الکل=  -

مصرف مواد افیونی و محرک=  -

4  

 3نکته: همه موارد فوق را در  -

 ماه اخیر در نظر بگیرید 

 0هیچیك از موارد=  -

  1/1قلبی=  -

 1/ 2فشارخون مزمن=  -

 2کلیوی=  -

اختلال روانپزشکی/ صرع  -

 =3 

 4دیابت=  -

ناهنجاری دستگاه  -

  5تناسلی= 

= HBsAgهپاتیت یا + -

1/6 

 2/6ایدز=  -

- VDRL =3/6 

 7آسم=  -

 1/8تالاسمی مینور=  -

 2/8آنمی فقر آهن=  -

 3/8آنمی داسی شکل =  -

بافت همبند )لوپوس/  -

  9آرتریت روماتوئید(= 

ترومبوفیلی/سابقه ترومبو  -

 10آمبولی= 

 11سل=  -

 12تیروئید=  -

)سرطان سایر بیماری ها  - -

پستان، مالتیپل 

 13اسکلروزیس، ...(= 

 0= 8امتیاز کل کمتر از  -

 1= 9و  8امتیاز کل  -

و بیشتر و یا بیش از  10امتیاز کل  -

 2بار پاسخ نمی دانم=  3

 3داشتن افکار خودکشی یا مرگ=  -

 

     

 

 

 0عدم انجام آزمایش=  -

 انجام آزمایش -

 – CBC- FBS)انجام  -

TSH  و تیتر سرخچه ضروری

 1 است(=

 

پیش از بارداری مراقبت نشده  -

 0است= 

مراقبت شده و منعی برای  -

 1بارداری وجود ندارد= 

مراقبت شده و نیاز به مشاوره  - -

 2تخصصی بیشتر دارد= 

عدم شرکت در  -

 0کلاس= 

 1شرکت در کلاس=  -

 

 



142 

 

 

 گذاری دفتر مراقبت ممتد مادرراهنمای کد

 شرح حال ابتدای بارداری
سونوگرافی انجام آزمایش و 

 و غربالگری
 ایمن سازی

 ارزیابی معمول بارداری

 اعزام یا ارجاع فوری ارجاع غیر فوری ابتلا به بیماری/ ناهنجاری وضعیت بارداری فعلی

 0هیچیك از موارد=  -

استفاده از روش پیشگیری همزمان با بارداری،  -

 1شیردهی همزمان با بارداری= 

 2سال= 2کمتر از فاصله بارداری تا زایمان قبلی  -

  3بارداری پنجم و بالاتر=  -

  4چند قلویی=  -

  5ارهاش منفی با همسر ارهاش مثبت=  -

  6شغل سخت و سنگین=  -

  1/7کشیدن سیگار یا سایر دخانیات=  -

  2/7مصرف داروی مسکن و آرام بخش=  -

 3/7مصرف الکل=  -

  4/7مصرف مواد افیونی و محرک=  -

ماه اخیر در نظر  3را در  7نکته: همه موارد کد  -

 بگیرید. 

- BMI  1/8)کم وزن(=  18.5کمتر از 

- BMI24.9 2/8)اضافه وزن(=  29.9تا 

- BMI  3/8)چاق(=  30بیش از 

  9حاملگی ناخواسته=  -

رفتارهای پرخطر )سابقه زندان/ سابقه تزریق  - -

خون/ سابقه اعتیاد تزریقی/ رفتار جنسی پرخطر(= 

10 

 0یك از موارد= هیچ -

 1قلبی=  -

 2کلیوی=  -

 3اختلال روانپزشکی/ صرع=  -

 1/4دیابت=  -

 2/4دیابت بارداری=  -

  5ناهنجاری دستگاه تناسلی=  -

 HBsAg =1/6هپاتیت یا + -

 2/6ایدز=  -

- VDRL =3/6 

 7آسم=  -

 1/8تالاسمی مینور=  -

 2/8آنمی فقر آهن=  -

 3/8آنمی داسی شکل=  -

 بافت همبند )لوپوس/ آرتریت روماتوئید(= -

9  

 10ترومبوفیلی/  ترومبو آمبولی=  -

 11سل=  -

 12تیروئید=  -

 1/13فشار خون مزمن=  -

 2/13فشار خون بارداری=  -

سایر بیماری ها )سرطان پستان،  - -

 14مالتیپل اسکلروزیس، ...(= 

آزمایش نوبت اول=  -

1/1 

آزمایش نوبت دوم  -

=2/1 

 16سونوگرافی هفته  -

 1/2= 18تا 

 31سونوگرافی هفته  -

 2/2= 34تا 

انجام غربالگری  -

  3جنین= 

نتیجه غربالگری کم  -

 1/3خطر= 

نتیجه غربالگری پر  -

 2/3خطر= 

ابتلا جنین به  - -

ناهنجاری 

کروموزمومی در 

تشخیص 

 1/2/3ژنتیك=

 1کامل بودن توام=  -

 2ناکامل بودن توام=  -

  3آنفلوانزا=  -

 4تزریق رگام=  - -

 0هیچیك از موارد=  -

  1وزن گیری نامناسب=  -

اندازه رحم با سن عدم تطابق  -

 2بارداری = 

 3زردی، رنگ پریدگی=  -

 4مشکلات دهان و دندان=  -

 5مشکلات پوستی=  -

و  10امتیاز غربالگری سلامت روان  - -

بار پاسخ   نمی  3بالاتر و یا بیش از 

 1/6دانم= 

 2/6همسرآزاری=  -

 7لکه بینی=  -

 8ضایعات ناحیه تناسلی=  -

 9= 20فشار خون بالا قبل از هفته  -

با تشخیص عفونت انگلی، تب ) - -

گوارشی، تنفسی فوقانی، ویروسی(= 

10 

 0هیچیك از موارد=  -

  1خونریزی شدید= -

  2شوک، اختلال هوشیاری، تشنج=  -

علائم پره اکلامپسی )فشارخون بالا، سردرد،  -

  3تاری دید، افزایش تدریجی فشارخون، ورم(= 

  4شکم حاد )درد شدید، تندرنس، ریباند(=  -

 5پزشکی )افکار خودکشی( = فوریت های روان -

  6تهوع و استفراغ شدید یا استفراغ خونی=  -

شروع علائم زایمانی اعم از انقباضات رحمی یا  -

  7هفته=  37پارگی کیسه آب قبل از 

 8اختلال الگوی ضربان قلب جنین=  -

 9درد  یك طرفه ساق و ران=  -

تب )با تشخیص احتمالی سقط عفونی،  -

تحتانی، مغزی، پیلونفریت، عفونت تنفسی 

 10آندوکاردیت(= 

 11تنگی نفس/ تپش قلب=  - -
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 گذاری دفتر مراقبت ممتد مادرراهنمای کد

 

 زایمان زودرس سقط/ حاملگی خارج از رحم
 ارزیابی معمول پس از زایمان شرح زایمان

 وضعیت مادر و نوزاد
 فوری اعزام یا ارجاع ارجاع غیر فوری عامل زایمان محل زایمان نوع زایمان

 0ادامه بارداری=  -

هفته  12سقط کمتر از  -

 1)زودرس(= 

 22هفته تا  12سقط بعد از  -

  2هفته ) دیررس(= 

ختم بارداری به دنبال نتیجه  -

شده در  تأییدناهنجاری 

 3تشخیص ژنتیك= 

ختم بارداری به علت بیماری  -

 4مادر= 

ختم بارداری به علت ناهنجاری  -

جنین ) با تشخیص 

 5سونوگرافی(= 

 6حاملگی خارج از رحم=  - -

 0ادامه بارداری=  -

زایمان بعد از هفته  -

 6هفته و  36تا  22

 1روز= 

 

 

 

 1طبیعی=  -

 2سزارین=  -

 

زایشگاه/  -

 1بیمارستان= 

واحد تسهیلات  -

 2زایمانی= 

 3منزل=  -

 4بین راه=  -

سایر )مطب و  -

 =)....5 

 

متخصص زنان،  -

پزشك عمومی، 

   1ماما= 

ماما روستا،  -

 2بهورز ماما= 

ماما محلی، فرد  -

 3دوره ندیده= 

 

 

 0هیچیك از موارد=  -

بیماری زمینه ای )قلبی، کلیوی، صرع،  -

 =)...1  

کم خونی، سرگیجه، رنگ پریدگی  -

 2شدید= 

 3مشکلات دهان و دندان=  -

و  10امتیاز غربالگری سلامت روان  -

بار پاسخ نمی  3بالاتر و یا بیش از 

 4دانم= 

تب با تشخیص احتمالی عفونت محل  -

 5بخیه= 

تب با تشخیص احتمالی آبسه پستان=  -

6 

 7بی اختیاری ادرار و مدفوع=  - -

 0هیچیك از موارد=  -

 1خونریزی شدید=  -

شوک، اختلال هوشیاری، تشنج، تنفس  -

  2مشکل= 

  3فشارخون بالا=  -

)افکار خودکشی(=  فوریت های روانپزشکی -

4 

درد شکم/ درد پهلو ) پیلونفریت/ عفونت  -

  5ادراری،...(= 

تب با تشخیص احتمالی عفونت رحم یا  -

  6متریت= 

 7درد یك طرفه ساق و ران=  -

 8علائم حیاتی غیر طبیعی=  -

 9شکم حاد=  - -

 0هیچکدام=  -

 1مرگ مادر=  -

 2مرده زائی=  -

مرگ نوزاد  - -

روز  28در 

 3اول= 



 

 

 

 

 ارثیهای متابولیک برنامه پیشگیری و کنترل بیماری جامع دستورالعمل
 

 1396بازنگری 

 

 

 

 

 

 اداره ژنتیک
 با همکاری: 

 های علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی دانشگاه 

 مازندران و بابل

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 مبانی و کلیات
 مقدمه

در اولویت ژنتیك به عنوان های ای است که در آن مدیریت و عرضه خدمات مرتبط با کنترل و پیشگیری از بیماریبرنامه ژنتیك اجتماعی برنامه

ها که شامل شناسایی فرد در معرض خطر، مشاوره ژنتیك، تشخیص یك برنامه واحد و بر مبنای فرآیندهای اصلی و مشترک در کنترل این بیماری

یل آوری و تحلایران، با گرد های در اولویت و مهم ژنتیکیباشند، تجمیع شده است. در این برنامه بعد از بررسی بیماریژنتیك و مراقبت ژنتیك می



 

 

. بندی گردیدهای ژنتیك در اولویت در برنامه ژنتیك اجتماعی انتخاب و در قالب چندین گروه دستهبهترین اطلاعات موجود و مرتبط بیماری

 بندی است.های اصلی این دستههای متابولیك ارثی که در راس آن فنیل کتونوری است، یکی از گروهبیماری

ها تا حدود زیادی مهیا بوده است. گیری برای غربالگری این بیماریهای نمونهزیر ساخت PKUبا توجه به اجرای برنامه پیشگیری و کنترل بیماری 

ا توجه به در اداره ژنتیك وزارت بهداشت آغاز گردید. ب 1388های متابولیك ارثی از سال ریزی برای اجرای برنامه پیشگیری و کنترل بیماریبرنامه

ها و همچنین عدم دسترسی به انجام آزمایشات تشخیصی غربالگری استاندارد، جلسات متعدد فنی با مشارکت های تشخیصی این بیماریپیچیدگی

د امشورتی این برنامه تشکیل گردید. نتیجه این جلسات تهیه تعد  -آزمایشگاه مرجع سلامت، انستیتو پاستور کشور و اعضای کمیته های علمی

ها سند استاندارد کد دار شده در زمینه استانداردها و الزامات آزمایشگاهی غربالگری این برنامه و دستورالعمل تشخیص ژنتیك این بیماری 48

 است. 

های بررسی بیوشیمیایی ژنتیکی بیماران تشخیص داده نشده مشکوک به بیماری»ها طی اجرای پایان نامه های تشخیصی این بیماریپیچیدگی

های موثر برای تشخیص نقایص مادرزادی متابولیسم در ایران با تاکید بر الگوی فنیل کتونوری در منطقه متابولیك ارثی به منظور تعیین روش

 به اهتمام دانشگاه علوم پزشکی تهران و با حمایت اداره ژنتیك انجام گردید. « پایلوت

ت این برنامه با هماهنگی با استانداردهای جهانی و پس از ایرانیزه شدن و تعیین نقاط برش های پایلوهای بالینی بیماریهمچنین دستورالعمل

های کشور برای اجرای برنامه ژنتیك اجتماعی در کنار طرح های دخیل تهیه گردید. در همین راستا با مهیا شدن زیر ساختارجاع برای متابولیت

 هایهای سنی و مراقبت ژنتیك از خانوادههای گروهشناسایی موارد در معرض خطر در بسته تحول نظام سلامت در سطح یك، آمادگی کامل برای

 بیماران شناسایی شده را کسب نمود. 

ماهه غیر حضوری اداره ژنتیك،  این فرصت  9های آموزشی اجرای برنامه همه جانبه دوره آموزشی مشاوران ژنتیك نظام سلامت با گذراندن دوره

های ارجاع موارد شناسایی شده را در قالب برنامه ژنتیك این برنامه داد که در کنار تربیت پزشکان مشاور ژنتیك کار آمد، نظام را به متولیان

 اجتماعی، اجرایی نمایند.

ایتی های حمبسته نفعان برنامه شامل سازمان غذا و داروی کشور و معاونت درمان به منظور تامیندر کنار این اقدامات تشکیل جلسات با سایر ذی

 العلاج و شیر و داروهای مورد نیاز بیماران تشخیص داده شده، اجرای این برنامه را در نقاط پایلوت تا حدود زیادی مقدور نموده است.بیماران صعب

شده آغاز گردید و سپس وارد مرحله نوزاد متولد  10000های علوم پزشکی مازندران و بابل با انجام غربالگری برای پایلوت برنامه ابتدا، در دانشگاه

 باشد.    نوزاد متولد شده می 50000دوم آن، شامل غربالگری 

 باشند.های علوم پزشکی تهران، شهید بهشتی، ایران، قزوین، همدان، فارس، یزد و اصفهان اماده جهت اجرای این برنامه میهم اکنون دانشگاه

 و انواع آن  ارثی متابولیک هایبیماری

 سنین در هابیماری این اکثرا. باشندمی بدن در هاپروتئین از یکی عملکرد یا تولید در ژنتیکی نقص از ناشی عمدتاً ارثی متابولیك هایماریبی

 هایارگان این، بر علاوه. شودمی درگیر ثانوی یا و اولیه صورت به مرکزی عصبی سیستم هابیماری این غالب در تقریباً و یابندمی تظاهر پایین

 تکامل، تاخیر ها،تشنج. شوند درگیر توانندمی هابیماری این در اسکلتی و عضلانی سیستم و قلب کلیه، طحال، کبد، چشم، مانند دیگر حیاتی

 عضلانی، هایفلج ذهنی، ماندگی عقب مغزی، شدید ضایعات. است هابیماری از دسته این علایم از نیز اسکلتی میوپاتی کاردیومیوپاتی، هپاتومگالی،

 ایجاد هابیماری این در که هستند عوارضی از قلبی هایبیماری و گلوکوم و کاتاراکت مانند چشمی هاینارسایی ادراری، سنگهای کبدی، مشکلات

 حیات کنندهتهدید که (metabolic decompensation) متابولیك کمبود حملات با شیرخوارگی اوایل در اغلب ارثی متابولیك هایبیماری. شودمی

 جمله از. دارند شیرخوار نامشخص مرگ در توجهی قابل تاثیر مجموع در اما کوچك نقش متابولیك بیماری از یك هر. یابندمی تظاهر هستند،

 از: هستند عبارت گردندمی ناگهانی مرگ باعث که ارثی متابولیك اختلالات

  چرب اسید اکسیداسیون اختلالات .1

 اوره سیکل اختلالات و آمینه اسید متابولیسم اختلالات .2

 هااسیدمی ارگانیك .3

. شوندمی برآورد تولد 1000 در 10 مجموع در اما نادرند منفرد طور به ژنیتك هایبیماری اگرچه. هستند ژنیتك هایبیماری جزو فوق اختلالات

 نزدیك فامیلی ارتباط که هاییزوج فرزندان در. است غالب و مغلوب ، Xبه وابسته موارد یا و غالب و مغلوب اتوزوم هایبیماری شامل موارد این

 اجتماعی پسندیده پدیده یك ایران در فامیلی هایازدواج دیگر سوی از. دارد وجود مغلوب اتوزوم موارد بروز افزایش دارند، (First cousin) عمدتاً)



 

 

 هر در موارد این بروز بنابراین گرددمی رفتار این تخطئه صورت به آن با مقابله مانع اجتماعی، هایسودمندی با آن بودن همراه و شوندمی تلقی

 ربیغ کشورهای از خاورمیانه کشورهای و ایران در خانوار بعد. شوند کنترل ژنتیك مشاورۀ با است لازم و بود خواهد برخوردار نسبی افزایش از حال

 متابولیك هایبیماری که این به توجه با ویژه به داشت خواهد دنبالهب را ژنتیك هایبیماری بروز از بیشتری موارد تولد، بیشتر موارد و است بیشتر

 فامیلی، ازدواج افزایش علت به ایران در متابولیك هایبیماری به افراد ابتلای میانگین بنابراین. دارند مغلوب اتوزوم توارث موارد اغلب در نیز ارثی

 .شودمی شناخته ما کشور بومی هایبیماری عنوان به ارثی متابولیك هایبیماری دلیل، همین به. شودمی بینیپیش دنیا میانگین از بیشتر

 خواهند سنی گروه این میر و مرگ در ایفزاینده سهم تولد ژنتیکی نقایص یابد،می کاهش (IMR) خواران شیر میر و مرگ میزان وقتی بعلاوه،

 از استفاده. بود خواهد اختلالات و هابیماری علت به خواران شیر مرگ موارد %30 برسد، هزار در 10 از کمتر به شاخص این چنانچه. داشت

Tandem MS بیماری از تعدادی برای را علائم ظهور از قبل تشخیص، امکان تولد، از پیش تشخیص و نوزادان غربالگری برای اخیر هایدوره در

 برای علامت بدون نوزادان «آزمایشگاهی غربالگری» سلامت هاینظام در بخش اثر هزینه اقدامات از یکی. است ساخته میسر ارثی متابولیك های

 که است بدیهی. است هابیماری این مدیریت برای بالینی خدمات نظام بودن فراهم شرط به بالا بروز با پذیر درمان ارثی متابولیك هایبیماری

 در اکثرا- زندگی هایدوران از یکی در شوند شناسایی نوزادی غربالگری در توانندنمی که بیمارانی و «آزمایشگاهی غربالگری» کاذب منفی موارد

 و شیرخواران شناسایی نوزادی دوره در علامت بدون نوزادان غربالگری بر علاوه بنابراین. کنندمی مراجعه بالینی علائم با -کودکی یا شیرخوارگی

می و کندمی ممکن را هابیماری این از توجهی قابل تعداد موثر مدیریت و تشخیص کلینیکی، و بالینی مراجعات در ممکن زمان اولین در کودکان

 در مبتلا فرزندان پیشگیری برای بعدی هایبارداری مدیریت در بیماران این قطعی و ژنتیکی تشخیص همچنین .دهد کاهش را ابتلا میزان تواند

 .شودمی بیماری بروز کاهش سبب و گیردمی قرار استفاده مورد خویشان و خانواده

 برای اولیه هایزیرساخت بیماری، این برای نوزادان غربالگری اجرای با الگو، بیماری عنوان به کتونوری فنیل بیماری کنترل برنامه حاضر حال در

 تشخیص همراه به پذیردرمان هایبیماری برای نوزادان غربالگری توسعه. است آورده فراهم سلامت نظام در را ارثی متابولیك هایبیماری مدیریت

 بیماران بالینی غربالگری توسعه با همراه سلامت، نظام در شده ادغام طور به و اجتماعی ژنتیك برنامه چارچوب در هاآن استاندارد مدیریت و

 .کرد کنترل کارآمد و موثر طور به را متابولیك هایبیماری توانندمی نیستند شناسایی قابل نوزادی غربالگری در که ارثی متابولیك

 وچارتفل صورت به استانداردها این. است مراکز و سطوح بین افراد یا نمونه یا بیمار ارجاع و برنامه کلی فرایندهای به ناظر اجرایی استانداردهای

 .است نظام هایفعالیت محور و شودمی ارائه

-MS تکنولوژی از استفاده با هاآن مورد 20 که است بیماری 22 شامل ارثی متابولیك هایبیماری برای نوزادان غربالگری برنامه هدف هایبیماری

MS -کمبود هایبیماری شامل آن مورد دو و است تشخیص قابل -هااسیدمی ارگانیك و چربی زنجیره اختلالات امینه، اسید اختلالات شامل 

 .شوندمی داده تشخیص الیزا روش با گالاکتوزمی، بیوتینیداز،

می غربالگری نمونه یك در و نوبت یك در و هستند دسته سه شامل شوندمی شناسایی MS-MS روش با نوزادان غربالگری در که هاییبیماری

 :شوند

 :اسیدها ارگانیگ متابولیسم اختلالات(  الف

 اسیدمی والریك ایزو .1

 1 تیپ اسیدوری گلوتاریك .2

 اسیدوری گلوتاریك متیل 3 هیدروکسی .3

 کربوکسیلاز مالتیپل کمبود .4

 موتاز نقص نوع مالونیك متیل اسیدمی .5

 کربوکسیلاز آ کو کروتونیل متیل 3 نقص .6

  cblB و cblA نوع مالونیك متیل اسیدمی .7

  پروپیونیك اسیدمی .8

 کتوتیولاز بتا کمبود

 :چرب هایاسید متابولیسم اختلالات(  ب

 متوسط زنجیره با  دهیدروژناز کوا اسیل نقص .1

 بلند خیلی زنجیره با  دهیدروژناز کوا اسیل نقص .2

 بلند زنجیره با  دهیدروژناز کوا اسیل هیدروکسی 3 نقص .3

 فانکشنال تری پروتئین نقص .4

 کارنیتین جذب نقص .5



 

 

 

 :آمینه اسیدهای متابولیسم اختلالات(  ج

 کتونوری فنیل .1

 افرا شربت ادرار بیماری .2

 هموسیستینوری .3

 سیترولینمی .4

 آرژینوسوکسینیك اسیدمی .5

 1 تیپ تیروزینمی .6

 جهت بیشتر هایبررسی انجام و پزشك به بیمار ارجاع برای اولیه نشانه که یابدمی تغییر خون در متابولیت چند یا یك هابیماری این از یك هر در

 .شودمی بیماری بروز از پیش بیماری تأیید
 

 :اولیه معاینات و حال شرح در ارثی متابولیک هایبیماری کلیدی علائم

 هشیاری سطح کاهش استفراغ، حملات سابقه ▪

 ذهنی ماندگیعقب یا تکامل تاخیر ▪

 ورزش تحمل عدم هیپوتونی، یا عضلات شلی ▪

 دیسمورفیسم غیرطبیعی، چهره ▪

 کبدی یا قلبی مشکل سابقه ▪

 قبلی فرزندان در شیرخوارگی در مرگ سابقه ناگهانی، مرگ سابقه ▪

 

 

 

 

 برنامههای فعالیتو  هااستراتژیاهداف، 

 :کلی هدف

  کودکان و شیرخواران نوزادان، معلولیت و سال 5 زیر کودکان و نوزادان مرگ کاهش

 :اختصاصی اهداف

 ارثی متابولیك هایبیماری بروز کاهش .1

 ارثی متابولیك هایبیماری از ناشی جسمی معلولیت کاهش .2

 اجتماع بنایی زیر واحد عنوان به خانواده به مالی و روحی صدمه کاهش .3

 :هااستراتژی

 مبتلا نوزادان شناسایی و غربالگری .1

  مبتلا نوزادان استاندارد درمان و تشخیص پذیرش، .2

 و نوادهخا در مبتلا موارد تولد از پیشگیری منظور به مبتلا بیمار نزدیك فامیل و خانواده در تولد از پیش تشخیص و ژنتیك مشاورۀ .3

 خویشان

 ها:فعالیت

 فنی تیم تشکیل -1

برنامه شامل غربالگری، مراقبت، آزمایشگاه، بالینی، تغذیه، ژنتیك با  دستورالعمل و استانداردهای تدوین و فرایندها تعریف -2

  همکاری اعضای تیم کمیته های فنی

و     تایید و غربالگری آزمایش انجام برای کیفیت تضمین مدیریت استقرار و سازی استاندارد ها،آزمایشگاه انتخاب و شناسایی -3

 و آزمایشگاه های ژنتیك آزمایشگاههای کنترل درمان

 استاندارد جامع بالینی خدمات ارائه منظور به نوزادان ارجاع جهت منتخب بیمارستان انتخاب و شناسایی -4



 

 

 تولد از پیش های آزمایشگاه پرسنل و ژنتیك مشاوران آموزش های آزمایشگاه انتخاب و شناسایی-5

 هدف: هایگروه آموزش-6

 علوم هایاهدانشگ ژنتیكمشاور  پزشکانپزشکان تیم سلامت،  ،/ بهورزسلامت مراقبین بهورزان، گیران،نمونه)درمانی  - بهداشتی کارکنان

شناسان، مددکاران، روانبیماران،  خانواده ، درمان تشخیص، کنترل تایید و غربالگری هایآزمایشگاه کارکنان، پزشکی( علوم پزشکی

 متابولیك هایبیماری درمان در درگیر تغذیه، پزشکان کارشناسان

 دهش شناسایی قبلاً بیماران و نوزادی غربالگری از شده شناسایی بیماران به متمرکز و بالینی دستورالعمل با مطابق مبتلا موارد مراقبت-7

 :شامل

 نوزاد نهایی تکلیف تعیین یا و تشخیص تاپیگیری  و ییدتأ آزمایش درخواست ▪

 غربالگری مثبت نوزادان پذیرش ▪

 منتخب متخصص توسط ایدوره ویزیت ▪

 تغذیه کارشناس توسط تغذیه مشاوره ▪

   ایدوره صورت به درمان کنترل آزمایشات انجام ▪

  ایشان داروی و بیماران مخصوص غذای و شیر تجویز ▪

 نیاز صورت در بیماران به ذهنی بازتوانی خدمات ارائه و هاخانواده بالینی شناسیروان مشاوره ▪

 نیاز صورت در بیماران به گفتاردرمانی و کاردرمانی مشاوره ▪

 بیماران مندیبهره منظور به سلامت نظام خیرین هایظرفیت جذب و بیماران با یافتهسازمان ارتباط برقراری و اجتماعی مددکاری ▪

 ارثی متابولیك و اجتماعی ژنتیك برنامه جامع دستورالعمل چهارچوب در

 مربوطه های فرم در بیمارستان از درخواستی اطلاعات دقیق ثبت ▪

   ژنتیك مشاورۀ ویژه درمانی بهداشتی مراکز به شده شناسائی بیماران خانواده ارجاع-8

 خدمات هارائ چنین-هم و منتخب ارثی متابولیك های بیماری تولد از پیش تشخیص مرکز به مبتلا بیمار والدین معرفی و ژنتیك مشاوره-9

  .باشند می مبتلا فرزند داشتن خطر معرض در که مبتلا بیمار خویشاوندان ارجاع و ژنتیك مشاورۀ

 غربالگری برنامه پایلوت اجرای-10

 نوزادان کامل پوشش تا برنامه گسترش و توسعه-11

 مرتبط اطلاعات انتشار و آوری جمع و ثبت-12

 برنامه فرآیندهای بر مستمر نظارت-13

 لازم مداخلات ریزی و اجرای برنامه با و مستمر ارتقاء ارزشیابی،-14

 

 اجرا روش

 به یمراجعه زمان و غربالگری مورد در سوم ماهه 3 و اول ماهه 3 در ترجیحاً و نوبت دو در حداقل است ضروری بارداری دوران در باردار هایخانم

 باید( روستا در زایمانی تسهیلات مرکز در یا) زایشگاه در نوزاد تولد از بعد. نمایند کسب را لازم هایآموزش نوزاد غربالگری آزمایش برای هنگام،

 .شود داده مادر به زایشگاه کارکنان توسط نوزادی 5 تا 3 روز در غربالگری آزمایشات اهمیت بر مبنی را لازم هایتوصیه مجدداً

 کاغذ روی بر نوزاد پای پاشنه خون قطره چند لانست از استفاده با. شودمی گرفته نمونه دیده آموزش فرد توسط نوزاد، پای پاشنه از 5 تا 3 روز در

 روز پایان در و شده گذاشته پاکت در ارسال، پروتکل اساس بر و شده خشك ساعت 3 مدت به مناسب هوای در کاغذها و شودمی گذاشته گاتری

 گرفتن از قبل نوزاد کامل مشخصات است لازم. شودمی فرستاده منتخب MS- MS آزمایشگاه به نوزادان سایر از شده تهیه خون هاینمونه سایر با

 رد خاص ملاحظات با باید گاتری کاغذ. شود نوشته دستورالعمل مطابق همزمان طور به گاتری کارت روی بر و مخصوص فرم روی بر خون نمونه

 .شود وجهت موضوع این برای آزمایشگاه ویژه دستورالعمل به باید خصوص این در. شود ارسال و آماده ارثی متابولیك برای نوزادان غربالگری برنامه

 پالمارفالانکس سطح از بالاتر سنین در و دست کناری نرمه یا پاشنه از سالگی یك سن تا گیرینمونه روزگی، 5 از بعد کودک مراجعه درصورت

 نشود. گیریخون انگشتان سایر و آن نوک و انگشتان کناره از و گیرد صورت چهارم انگشت یا و میانی انگشت دیستال

 معاونت اطلاع به فوری فاکس و تلفن توسط را نتیجه شدن، مثبت صورت در و داده انجام را آزمایشات ها،نمونه دریافت محض به آزمایشگاه

 .رساندمی( دانشگاه شرایط اساس بر) بهداشت مرکز/ بهداشت



 

 

 یرغ محدوده در متابولیت وجود) طبیعی غیر موارد آزمایشگاهی، دستورالعمل در شده اعلام( آف کات)برش نقطه اساس بر است موظف آزمایشگاه

 ساعت 48 ظرف است ضروری یا است غربالگری مجدد انجام به نیازمند موارد جز مورد این که نمایدمی اعلام همچنین و نموده مشخص را( طبیعی

 مسئول نیروهای. دهدمی اطلاع شهرستان بهداشت مرکز ژنتیك کارشناس به فوری تلفن با را موارد این و گردند ارجاع منتخب بیمارستان به

 فیلتر کاغذ نمونه نوزاد از. دهندمی انجام را متفاوت اقدام دو غربالگری، آزمایشگاه اعلام اساس بر و نمایندمی فراخوان را نوزاد والدین بلافاصله

 با نمونه دریافت پیگیری باید منتخب آزمایشگاه. گرددمی ارجاع منتخب بیمارستان به سریعاً یا و گرددمی ارسال آزمایشگاه به و شده گرفته

 انجام هب را تأیید و مجدد نمونه غربالگری، آزمایشات ژنتیك، کارشناس با کامل هماهنگی در و برساند انجام به را بهنگام و مربوطه استانداردهای

 یا و تفرص اولین در باید نوزاد غربالگری، آزمایشگاه اعلام اساس بر آزمایش، بودن غیرطبیعی صورت در مجدد، آزمایش نتیجه اساس بر. برساند

 اب هماهنگی با بیمارستان است ضروری .گردد آغاز ایشان برای نیز درمانی اقدامات و گردند ارجاع منتخب بیمارستان به ساعت 48 طی حداکثر

 پذیرش، بندیزمان جدول اساس بر بیمار و باشد داشته بیماران پذیرش برای ایویژه بندیزمان و نظم منتخب، متابولیك و غدد هایتخصصفوق

 نتیجه دریافت تا شوندمی ارجاع بیمارستان به تأیید آزمایشات درخواست برای که غربالگری مثبت نوزادان برای منتخب پزشك. شوند ارجاع

 مثبت مورد برای را نیاز مورد تشخیص تأیید آزمایش فرصت دراولین و نموده شروع را لازم اقدامات ایشان شرایط اساس بر ،تأیید آزمایشات

می و است متفاوت بیمار اولیه تشخیص و آزمایشگاهی هایپروتکل اساس بر تأیید آزمایش دهنده انجام آزمایشگاه. نمایدمی درخواست غربالگری

 بررسی آزمایشگاه هااسیدمی ارگانیك تشخیص برای ، HPLCروش به آزمایش انجام آزمایشگاه آمینواسیدها اختلالات به شك موارد در تواند

 سازیمشتق روش با MS/ MS آزمایشگاه چرب اسید زنجیره سنتز نقص هایبیماری تشخیص برای و GC MS روش به ادرار در اسیدها ارگانیك

 ایشگاهازم به موارد سایر و منتخب ژنتیك آزمایشگاه به( تأیید) ژنتیك آزمایش. باشد ژنتیك آزمایش ضرورت صورت در یا و سرم نمونه روی بر

 هزمج خود چنانچه غربالگری آزمایشگاه. است منتخب غربالگری آزمایشگاه عهده به نیز موارد این انجام مدیریت و شودمی ارسال منتخب غربالگری

 .باشد داشته تأیید آزمایشگاه با برنامه، الزامات و استانداردها بر منطبق قراردادی باید نیست، تأیید آزمایشات به

 مراقبت تا داردمی اعلام بهداشتی معاونت به نهایی تشخیص اعلام فرم با را بیمار نام منتخب بیمارستان تأیید آزمایش جواب شدن مثبت صورت در

 .شودمی مدیریت منتخب متخصص توسط نتیجه اساس بر درمان. گردد آغاز وی برای ژنتیك

 برنامه باید بیمارستان. نمایندمی مراجعه منتخب بیمارستان به شده شناسایی بیمار عنوان تحت تأیید زمایشآ با شده شناسایی متابولیك بیماران

 هایگروه خصوص در ایشان از یك هر مسئولیت قبول و منتخب هایتخصص فوق تعداد به توجه با بیماران پذیرش برای شده بندیزمان و منظم

 .گردد ایدوره ویزیت و نام ثبت منتخب پزشك یك توسط تنها شده تأیید بیمار که بطوری. باشد داشته ارثی متابولیك هایبیماری

می شناسایی اطفال ایدوره معاینات طی که کودکانی کلیه ارثی، متابولیك هایبیماری زودهنگام تشخیص برای سالم نوزادان غربالگری بر علاوه

 کودکان عنوان به باشد، شده تأیید نیز دهندهپوشش مرکز پزشك توسط علایم این و باشندمی ذیل جدول در شده ذکر علایم دارای و گردند

 .شوندمی ارجاع منتخب بیمارستان به ارثی، متابولیك /ژنتیکی بیماری به مشکوک

 

 انجام وی برای که گیرینمونه اولین با است شود، ضروری بستری بیمارستان در تولد از پس بلافاصله یا و روزگی 3 از قبل نوزادی که صورتی در

 و نگهداری زیر شرایط در و شود تهیه فیلتر کاغذ روی بر نوزاد از خون نمونه یك باید (Medication) دارو تجویز و درمان گونه هر از قبل گیردمی

 خصصمت پزشك دارو تجویز و آزمایش انجام از بعد شود. ارسال غربالگری آزمایشگاه به را نمونه نمایدمی مشخص بهداشت مرکز که روالی طبق بر

 عیینت مسئول معالج پزشك. نماید ثبت بیمار پرونده در قرمز خودکار با پذیرفته صورت درمان تداخل به توجه با را مجدد آزمایش انجام زمان باید

 برای معالج پزشك توسط شده تعیین زمان بیمار در نوزاد که صورتی در است. والدین به آن آموزش و غربالگری آزمایش انجام مناسب زمان

 که وینح به و شده تهیه فیلتر کاغذ روی بر( مجدد نمونه) وی غربالگری آزمایش است لازم است، بستری بیمارستان در همچنان مجدد غربالگری

 )یا ودش ترخیص شده تعیین زمان از قبل نوزاد که صورتی در شود. ارسال مرجع( غربالگری )منتخب/ آزمایشگاه به کندمی تعیین بهداشت مرکز

 مورد گریغربال آزمایش تا گیرد صورت( دو هر) بخش مسئول پرستار یا و پزشك توسط والدین به توصیه باید گردد( اعزام دیگری بیمارستان به

  نگیرد. قرار غفلت

 وششپ تحت منطقه ساکن نوزاد اگر حتی) باشدمی شده انجام آن در غربالگری که مرکزی دهندهپوشش دانشگاه عهده به غربالگری مورد هر ثبت

 محل دهندهوششپ دانشگاه به مورد گزارش از بعد. است نهایی تکلیف تعیین تا نوزاد آزمایشات نتایج پیگیری شامل موضوع این نباشد( دانشگاه آن

 حلم دانشگاه توسط وصول اعلام و غربالگری محل دانشگاه توسط مورد اعلام. بود خواهد دهنده پوشش دانشگاه عهده به بیمار مراقبت سکونت،

 گیرد. صورت باید لزوماً( دیگر یك به و) ترتیب به مراقبت

 . است دانشگاه فنی تیم اعضا و درمان معاونت تنگاتنگ و موثر همکاری با دانشگاه بهداشت معاونت برنامه، اجرای حسن بر ناظر

 هر به مربوط هایفرم و آموزشی متون. نمایند عمل اساس این بر هستند موظف سطوح کلیه و است کشوری دستورالعمل برنامه اجرای مرجع

 زمرک توسط مربوط هایفرم و آموزشی متون کلیه است بدیهی. شودمی توزیع روستایی و شهری مراکز در استان بهداشت مرکز توسط سطح



 

 

 و است پزشکی علوم دانشگاه رئیس عهده به آن ریاست و برنامه کلی مسئولیت شود.می ابلاغ و نهایی( ژنتیك اداره)غیرواگیر  هایبیماری مدیریت

 باشند.می عملیات در تعارض عدم و برنامه اجرای حسن برای هامعاونت کننده هماهنگ ایشان

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 های متابولیک ارثیفلوچارت غربالگری بیماری 

 

 وظایف و تشکیلات

 
 ستاد وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی

 طبق وظایف مذکور در برنامه ژنتیك اجتماعی

 

ز تولد 5 تا 3مراجعه جهت غربالگری  روز بعد ا

رائه برگه  اخذ رضایت نامه،تکمیل فرم غربالگری و پرسشنامه مربوطه، ا
لدین آموزشی به وا

"DBS"تهیه نمونه خون در مرکز نمونه گیری

MS MSبه آزمایشگاه غربالگری به روش DBS ارسال نمونه 

آیا افزایش متابولیت در حدی است که نیاز به انجام 
ازمایش دوباره می باشد 

پایان عملیات غربالگری و عدم نیاز 
به پی گیری

اعلام فوری توسط آزمایشگاه 

فراخوان نوزاد به مرکز نمونه گیری به منظورنمونه گیری 
دوم

و انجام دوباره  MS MSارسال نمونه دوم به آزمایشگاه 
ازمایش غربالگری متابولیك

آیا افزایش متابولیت دارد 

فراخوان والدین و ارجاع نوزاد به بیمارستان منتخب 
نجام ازمایشات تایید 48طی  ساعت به منظور ا

انجام همزمان تست های تایید و در صورت نیاز 
شروع درمان بر اساس دستورالعمل بالینی

آیا افزایش متابولیت دارد 

آیا نتایج آزمایشات تایید مطرح کننده بیماری 
متابولیك می باشد 

بلی

خیر

بلی

خیر

بلی

ثبت نام بیمار به عنوان بیمار متابولیك ارثی و 
درمان وی توسط متخصص منتخب

پایان عملیات و عدم نیاز به پی گیری

خیر

خیر

بلی



 

 

 پزشکی علوم دانشکده/ دانشگاه

 بهداشت معاونت

 به یازن بنابر اجتماعی ژنتیك دانشگاهی مشورتی کمیته در شرکت برای برنامه پیشبرد در موثر و فعال نظرهای صاحب و هاسمت صاحب تعیین

 اجتماعی ژنتیك دانشگاهی کمیته به مربوط توضیحات) کمیته در ارثی متابولیك هایبیماری کنترل و پیشگیری برنامه به مربوط موضوعات طرح

 .(است شده داده شرح اجتماعی نتیكژ برنامه دستورالعمل در

 اشکالات رفع و بروز علت بررسی جهت مرتبط مؤثر اجرایی عوامل حضور با ژنتیك هایبیماری بروز بررسی کمیته در ارثی متابولیك بروز موارد طرح

 بروز به منجر اجرایی

 علمی و اجرایی فنی ءاعضا از استفاده با لزوم صورت در برنامه با مرتبط بخش هر در نیروها تسلط و محوله وظایف انجام حسن از اطمینان و نظارت

  مشورتی کمیته منتخب

 :منظور به برنامه هایدستورالعمل و کشوری هایسیاست چارچوب در بخشیبین و بخشی درون ایههماهنگی ایجاد

 ... و مـردم عموم سلامت، نظام کارکنان شامل مرتبط هدف هایگروه بـرای آمـوزشی ایهبرنامه رایاج ▪

  بودجه  هنگام به و صحیح تخصیص و جذب مالی، مدیریت ▪

  سازمانی هایرسالت و موازین به تعهد با اجرایی افزاییهم ایجاد و هابرنامه صحیح اجرای در تداخلات از رییپیشگ

 حوزه در هادسترسی بهبود جهت در هابرنامه هایدستورالعمل و کشوری هایسیاست چارچوب در و بهینه نحو به ریپیگی و حمایت .1

  ژنتیك تشخیص و طبی تشخیص ایهزمایشگاهآ

 برنامه موجود وضعیت گزارش البق در آن انتشار و تفسیر تحلیل، و تجزیه اطلاعات، آوریگرد .2

  هابرنامه ءارتقا برای نیاز مورد تحقیقات و هابررسی پیشنهاد نیاز، مورد تحقیقات انجام در مشارکت .3

 مناسب پاسخ دریافت ات پیگیری و انعکاس و دانشگاه سطح در پیشنهادها نظرات، نقطه گردآوری .4

  ازنی وردم اتاطلاع و آمار مـوقع بـه و صحیح الارس ،ثبت شامل برنامه اطلاعات مدیریت .5

 برنامه مختلف هایبخش به( شهرستان در برنامه رابط) شهرستان ستاد هماهنگی و پیگیری مسوول کارشناسان فهرست اعلام .6

 (GC- MS / HPLC/LC MS ژنتیك، آزمایشات) روش بهتأیید  آزمایش انجام محل آزمایشگاه با قرارداد عقد .7

 از  تأیید آزمایش انجام برای قرارداد طرف آزمایشگاه استان مرکز منتخب بیمارستان معرفی پیگیری برای درمان معاونت با هماهنگی .8

  مربوط های داد قرار عقد و درمان معاونت سوی

 یمارستانب از پیگیری نیازمند موارد و بیمار نهایی تشخیص اعلام فرم اساس بر) بعهتا واحدهای به مراقبت و پیگیری نیازمند موارد اعلام .9

 (استان منتخب

 (ژنتیك کارشناس فعال مستمر حضور با) مستمر طور به ها¬خانواده آموزش ماهانه سه جلسات و پزشکی تیم ماهانه جلسات در شرکت .10

 

 
 درمان معاونت

 کمیته در معاونت آن ثابت و موثر فعال، درمان مدیر و آزمایشگاه شامل مرتبط هایحوزه از کارشناسان همراه درمان معاون شرکت .1

  دانشگاهی مشورتی

  برنامه صحیح اجرای و سازی عملیاتی در درمان حوزه از مرتبط کارشناسان مشارکت .2

 بهداشتی معاونت هماهنگی با برنامه پوشش تحت منطقه سطح در هدف های گروه ای دوره آموزش اجرای در مشارکت .3

  استان مرکز در ارثی متابولیك بیماران به متمرکز بالینی خدمات ارائه منتخب هایبیمارستان یا و بالینی مراکز معرفی .4

 با رابرب بهداشتی معاونت هماهنگی با تشخیصی اقدامات انجام برای نیاز مورد (تشخیص تأیید آزمایشگاه شامل) رفرانس مراکز معرفی .5

 هابرنامه کشوری هایدستورالعمل در موارد اعلام و ضوابط

 و منتخب هایآزمایشگاه ها،بیمارستان ها،درمانگاه شامل مختلف هایبخش در کشوری دستورالعمل اساس بر اطلاعات ثبت نظام تثبیت .6

 بهداشت معاونت به شده درخواست اطلاعات ارسال از حمایت و منتخب پاراکلینیك مراکز سایر

 جمعم امداد، کمیته ،(شده مشخص زمان در جنین قانونی سقط روند بهینه مدیریت جهت) استان قانونی پزشکی با بخشیبین تعاملات .7

 ... و خیرین

 شهرستان بهداشت مرکز



 

 

  برنامه رایاج با مرتبط و مؤثر اصلی اجرایی عوامل شرکت با اجتماعی ژنتیك برنامه شهرستانی کمیته در برنامه به مربوط موضوعات طرح .1

 برنامه اجرای در لازم بخشی بین و بخشیدرون هایهماهنگی انجام .2

 بررسی جهت مرتبط مؤثر اجرایی عوامل حضور با شهرستان ژنتیك هایبیماری بروز بررسی کمیته در ارثی متابولیك بروز موارد طرح .3

  بروز به منجر اجرایی اشکالات رفع و بروز علت

 پوشش تحت جمعیت و کارکنان شامل هدف هایگروه با مرتبط آموزشی هایفعالیت اجرای و هماهنگی مدیریت، .4

 برنامه صحیح اجرای راستای در محیطی سطوح عملکرد پایش و نظارت .5

 برنامه آماری گزارشات صحت کنترل و تأیید و اطلاعات گردش و ثبت مدیریت .6

 تحت پرسنل توسط بهینه برداریبهره و دسترسی از اطمینان و مشارکت و روزبه آموزشی مواد و اسناد ها،دستورالعمل نگهداری و آرشیو .7

   امر

 تا پیگیری و دانشکده/ دانشگاه بهداشتی معاونت به انعکاس و شهرستان سطح در انتقادات و پیشنهادات نظرات، نقطه ثبت و گردآوری .8

 مناسب پاسخ دریافت

 واردم تلفنی فوری گزارشات دریافت برای( شهرستان در برنامه رابط) شهرستان ستاد در پیگیری و هماهنگی مسوول نفر یك معرفی .9

 ژنتیك تشخیص مثبت و غربالگری مثبت

 (دولتی و خصوصی از اعم) هازایشگاه و هابیمارستا بهداشتی، معاونت به شهرستان در گیری نمونه مراکز/ مرکز اسامی معرفی .10

 آزمایشگاه سوی از شده اعلام غربالگری مثبت موارد فیلتر کاغذ/ ادرار و سرمی نمونه کننده ارسال همکار آزمایشگاه معرفی و شناسایی .11

  بین ما فی داد قرار اساس بر  تأیید آزمایشات دهنده انجام آزمایشگاه به سلامت مرجع

بیماری پیگیری ستاد توسط MS/MS منتخب آزمایشگاه از غربالگری آزمایشات نتیجه (غربالگری مثبت موارد تلفنی و) مکتوب دریافت .12

 شهرستان های

 صورتب آزمایشگاه اعلام اساس بر منتخب بیمارستان به ارجاع یا و دوم غربالگری نمونه ارسال و تهیه برای غربالگری مثبت موارد فراخوان .13

              ساعت 48 طی یا و اورژانسی

 منتخب آزمایشگاه اعلام اساس بر غربالگری هایآزمایش اطلاعات کلیه پیگیری .14

  تشخیص تأیید آزمایش انجام برای غربالگری مثبت موارد پیگیری و فراخوان .15

( مربوط سامانه یا) برنامه در مجدد گیرینمونه نیازمند و غربالگری مثبت موارد پیگیری ثبت دفتر درتأیید  آزمایش نتیجه پیگیری و ثبت .16

 . است دریافت قابل  دانشگاه بهداشت معاونت طریق از اطلاعات این .کشوری دستورالعمل در شده تعیین شرایط اساس بر

 به سکونت محل یدهنده پوشش درمانی بهداشتی مرکز طریق از منتخب بیمارستان به غربالگری مثبت مورد مراجعه و ارجاع پیگیری .17

 . منتخب بیمارستان

 با تانبیمارس اعلام طریق از بیمارستان به شده شناسایی بیمار مراجعه مورد در است موظف شهرستان بهداشت مرکز ژنتیك کارشناس*

 .نماید رفع و پیگیری را مراجعه عدم علت سکونت محل دهنده پوشش مراکز از مراقبت درخواست فرم

 شامل سکونت محل دهنده پوشش مرکز به مراقبت درخواست فرم در منتخب بیمارستان سوی از شده معرفی افراد نام فوری اعلام .18

  مزبور فرم در شده داده شرح مراقبتی اقدامات انجام منظور به...  و نهایی تشخیص درمان، از غیبت جدید، مراجعات

 (هانامه آیین و کشوری دستورالعمل اساس بر احوال ثبت ها، نمونه موقع به ارسال جهت پست خدمات) بخشی برون هایهماهنگی .19

 سلامت جامع خدمات مرکز

 پوشش تحت بهداشت هایخانه/ سلامت هایپایگاه در برنامه به مربوط هایفعالیت بر نظارت و مدیریت .1

  هدف هایگروه بر تأکید با پوشش تحت جمعیت اهیآگ ءارتقا و مدیریت تحت پرسنل مهارت و آموزش سطح ءارتقا زمینه در زیریبرنامه .2

 برنامه آماری گزارشات صحت کنترل و تأیید و اطلاعات گردش و ثبت مدیریت .3

 تحت پرسنل توسط بهینه برداریبهره و دسترسی از اطمینان و مشارکت و روز به آموزشی مواد و اسناد ها،دستورالعمل نگهداری و آرشیو .4

   امر

 تا پیگیری و دانشکده/ دانشگاه بهداشتی معاونت به انعکاس و شهرستان سطح در انتقادات و پیشنهادات نظرات، نقطه ثبت و گردآوری .5

 مناسب پاسخ دریافت

 پوشش تحت سلامت هایپایگاه/ بهداشت هایخانه سطح از برنامه آماری گزارشات صحت کنترل و تأیید .6

  سلامت پایگاه/ بهداشت خانه



 

 

 رکزم منتخب بیمارستان به(  بهداشت مرکز سوی از شده اعلام) پوشش تحت منطقه در ساکن شده شناسایی جدید بیماران فوری ارجاع .1

  درمانی برنامه شروع برای استان

  منتخب بیمارستان به شده تعیین های وعده اساس بر بیمار درمان از غیبت موارد پیگیری .2

 زمان و مرتبط هایفرم در مربوط، هاینامه آیین و کشوری دستورالعمل اساس بر بالاتر سطوح به اطلاعات ارسال و ثبت آوری، جمع .3

  شده تعیین

 بالاتر سطوح توسط شده تعیین آموزشی هایبرنامه در شرکت .4

 مربوط هاینامه آیین و کشوری دستورالعمل و آموزشی متون اساس بر برنامه اهداف به دستیابی راستای در باردار مادران آموزش .5

 ژنتیك مراقبت وضعیت اعلام فرم مطابق خطر معرض در زوجین عنوان تحت ارثی متابولیك هایبیماری بیماران والدین ژنتیك مراقبت .6

  هاآن روزرسانی به و هابرنامه به مربوط هاینامه آیین و دستورالعمل مرتبط، آموزشی متون دسترس قابل و منظم آرشیو .7

 

 (نوزادان غربالگری) خون گیرینمونه مراکز

 (گیری نمونه مرکز در غربالگری نتایج ثبت دفتر/ فرم و گیرینمونه فرم) شده تعیین هایفرم و دفتر در اطلاعات ثبت .1

  آزمایشگاهی استانداردهای و برنامه دستورالعمل در شده تعیین روش به خون نمونه تهیه .2

 مارپال سطح از بالاتر سنین در و دست کناری نرمه یا پا پاشنه از یکسالگی سن تا گیرینمونه روزگی 5 از بعد کودک مراجعه درصورت .3

  .نشود گیریخون انگشتان سایر و آن نوک و انگشتان کناره از و گیردمی صورت چهارم انگشت یا و میانی انگشت دیستال فالانکس

  گیرینمونه مرکز در نتایج ثبت دفتر/فرم از نمونه یك یا و 1 شماره فرم از نسخه یك با همراه شده گرفته هاینمونه ارسال .4

نمونه زمان از هفته 2 حداکثر اطلاعات ثبت دفتر در مثبت غربالگری آزمایشات جواب ثبت و ارسالی غربالگری هاینمونه جواب پیگیری .5

  گیری

 جهت شهرستان بهداشت مرکز به است نشده گزارش آن نتیجه سلامت مرجع آزمایشگاه از ماه یك طی که گیرینمونه موارد اعلام .6

 ...(و شده مفقود نمونه مانند) علت پیگیری

 شهرستان بهداشت مرکز به گیرینمونه مرکز از غربالگری آزمایشات نتایج اعلام فرم شده، انجام هایفعالیت اطلاعات خلاصه فرم ارسال .7

  دستورالعمل در شده تعیین شرایط اساس بر

  بالاتر سطوح توسط شده تعیین آموزشی هایبرنامه در شرکت .8

  اجرایی مشکلات بروز از پیشگیری و گیرینمونه برای لازم تسهیلات بودن فراهم پیگیری .9

  غربالگری آزمایش مکتوب جواب دریافت و پگیری برای ایشان راهنمایی و والدین به گیرینمونه انجام رسید تحویل .10

  گیرینمونه انجام رسید ارائه با مقرر زمان در شناسنامه دریافت برای والدین راهنمایی .11

  نوزاد والدین به راهنما برگه تحویل .12

 هاآن تسلط و تابعه هایبخش تامین از اطمینان و مناسب زمان در هاآن توزیع و بالاتر سطوح از مرتبط آموزشی متون دریافت پیگیری .13

  مبانی به

 روزرسانیبه پیگیری و مرکز در مرتبط هایفرم از نمونه یك و آموزشی کتب ها،دستورالعمل ها،نامه آئین دسترس قابل و منظم آرشیو .14

  هاآن

 نمونه مرکز سال یك از پس) هاخانواده به آزمایشات جواب تحویل منظور به مراکز در یکسال مدت به غربالگری آزمایشات جواب بایگانی .15

 اسخپ باید باشند پاسخ جویای( سال یك از قبل تا) والدین که صورتی در .ندارد آزمایشات جواب تحویل قبال در مسئولیتی گیری

 مرکز اداری هایبرگه در یا و( 1 شمار فرم) گیرینمونه فرم از نسخه یك در بایستمی آزمایشات پاسخ. گردد تحویل ایشان به آزمایشات

 ویلتح هنگام در باید موضوع این .گردد والدین تحویل و استخراج آزمایشگاه سوی از ارسالی آزمایشات جواب لیست روی از گیری،نمونه

 . شود گوشزد والدین به گیرینمونه انجام رسید

 گیرینمونه مرکز مهر به برگه است ضروری والدین، درخواست به بنا آزمایش جواب از یکسال تا حداکثر غربالگری آزمایش جواب تحویل .16

 . گردد مهمور نیز

 
 همکار برنامه مراکز کلینیکی و پاراکلینیکی

  MS-MS روش به غربالگری منتخب آزمایشگاه

  نوزادان گیرینمونه مرکز از هانمونه تحویل .1



 

 

  غربالگری هاینمونه کلیه ثبت و پذیرش انجام .2

  (بهداشت مرکز به اعلام و نامناسب های نمونه رد و مناسب های نمونه پذیرش) هانمونه بررسی .3

 (استان یا) شهرستان بهداشت مرکز به غربالگری اولیه مثبت و مشکوک موارد فوری اعلام .4

 (استان یا) شهرستان بهداشت مرکز به نوزادان غربالگری موارد همه پاسخ اعلام .5

  شهرستان بهداشت مرکز به تأیید آزمایش پاسخ اعلام .6

 (GC- MS / HPLC/LC MS ژنتیک، آزمایشات) روش به تأیید آزمایش انجام محل آزمایشگاه

  بهداشتی معاونت با داد قرار عقد .1

  آزمایشگاه توسط نوزاد پذیرش یا نمونه دریافت .2

 (ژنتیك یا بیوشیمیایی) منتخب پزشك درخواست مورد آزمایشات انجام .3

 مهبرنا دستورالعمل مطابق منتخب ژنتیك آزمایشگاه به نمونه ارجاع ژنتیك، و بیوشیمیایی روش به تأیید تست عدم صورت در .4

  استان /شهرستان بهداشت مرکز به منتخب ژنتیك آزمایشگاه / MS-MS آزمایشگاه از تأیید آزمایشات پاسخ فوری و مکتوب اعلام .5

 آزمایشات انجام زمینه در لازم آموزشی های برنامه در مشارکت .6

  کیفیت تضمین استقرار و ممیزی تیم با همکاری .7

 )واسط حد آزمایشگاه DBS (ژنتیک، خون ادرار، نمونه کننده ارسال و کنندهتهیه آزمایشگاه

 سالار چنین هم و( درمان معاونت با هماهنگی با بهداشت معاونت سوی از شده معرفی) منتخبتأیید  آزمایشگاه با قرارداد عقد پیگیری .1

 دانشگاه درمان و بهداشت معاونت به قرارداد کپی

  شده تعیین استانداردهای به توجه با نمونه ارسال و تهیه چگونگی راهنمایی دریافت پیگیری .2

  شده اعلام استانداردهای اساس بر تأیید آزمایش انجام جهت درخواستی نمونه تهیه .3

 تأیید آزمایشگاه به نمونه ارسال .4

 تأیید آزمایشگاه به ارسالی هاینمونه کلیه جواب پیگیری .5

  همزمان طور به( واگیر غیر های بیماری ژنتیك کارشناس) شهرستان بهداشت مرکز به تلفن با مثبت هایجواب اعلام .6

 تأیید آزمایشگاه از مکتوب جواب دریافت پیگیری .7

   شهرستان بهداشت مرکز به آزمایشات مکتوب جواب ارسال .8

 استان مرکز منتخب بیمارستان

 بیمارستان ارثی متابولیك هایبیماری درمانگاه در( ثابت و منتخب) متخصص پزشك توسط  بیماران منظم ایدوره ویزیت امکانات تامین .1

   منتخب

 واردم در اورژانسی صورت به ثابت درمانگاه در اطفال متابولیك و غدد تخصص فوق توسط بیماران ویزیت بندیزمان و منظم ریزیبرنامه .2

 تأیید آزمایش درخواست لزوم و مثبت غربالگری

 نتخبم بیمارستان به و شده گزارش مثبت ایشان تأیید آزمایشات که مواردی ویزیت برای کار تقسیم با بندیزمان و منظم ریزیبرنامه .3

 شود ویزیت حیطه آن در مجرب متابولیك و غدد تخصص فوق توسط ارثی متابولیك مختلف هایگروه بیماران ترجیحاً) شوندمی ارجاع

 .(باشد دائم بطور پزشك همان نظارت تحت وی هایپرونده و بررسی غدد تخصص فوق یك تنها توسط مستمر طور به بیمار یك لزوماً و

 با و منظم صورت به ارثی متابولیك جامع برنامه در کنندهمشارکت غدد هایتخصص فوق بین از بالینی تیم ریاست ایدوره تعیین .4

 مشخص پیش از زمانبندی

 بالینی تیم ایدوره جلسات تشکیل .5

 مارستانبی در مناسب فیزیکی محیط تامین و بیماران تغذیه مشاوره امکانات و ابلاغ صدور با ثابت ترجیحاً و تغذیه کارشناس تعیین .6

 یمارانب تقسیم و) مربوط استانداردهای و کشوری دستورالعمل ضوابط بر منطبق تغذیه مشاوره جهت ارثی متابولیك هایبیماری منتخب

 (زمانی منظم ریزیبرنامه با همراه تغذیه کارشناس یك از بیش استفاده صورت در کارشناسان بین ثابت طور به

 این برای لازم فیزیکی محیط مینتأ و والدین روانشناسی یمشاوره امکانات و ابلاغ صدور با ثابت بالینی روانشناس کارشناس تعیین .7

  منتخب بیمارستان در منظور

  دیگر یك با بالینی روانشناس و اجتماعی مددکار کامل هماهنگی لزوم و همکاری نوع توجیه .8

 تاطلاعا ارسال از یافتن اطمینان و منتخب بیمارستان در کشوری دستورالعمل اساس بر شده درخواست اطلاعات ثبت نظام تثبیت .9

  بهداشت معاونت به شده درخواست



 

 

 ستانبیمار پرستاری نظام یا بیمارستان مدیریت سوی از شده تعیین فرد توسط بیماران هنگام به و منظم مراجعه دهیسازمان بر نظارت .10

 مطرح مالی و اجتماعی مشکلات که صورتی در بیماران موقع به و منظم حضور برای) ارثی متابولیك هایبیماری درمانگاه منشی یا و

  منتخب بیمارستان در( نماید رفع و بررسی اجتماعی مددکار باشد

 بیمارستان مدیریت

  کشوری دستورالعمل در محوله وظایف هنگام به و صحیح اجرای جهت در بالینی تیم با هماهنگی و همکاری .1

 نظم با غدد هایتخصص فوق توسط شده تعیین مبادی سایر و درمانی بهداشتی مراکز سوی از ارجاعی بیماران پذیرش از یافتن اطمینان .2

  برنامه کشوری دستورالعمل در شده تعیین استانداردهای و ضوابط چوب چهار در مشخص زمانبندی و

  دستورالعمل در شده تعیین اهداف جهت در جلسه به کمك و بالینی تیم ماهانه جلسات در شرکت .3

  بیماران به خدمات عرضه اجرای تسهیل و منتخب بیمارستان مشکلات رفع راستای در فعال و مستمر موثر، مشارکت و هماهنگی .4

 بیمارستان ارثی متابولیك هایبیماری درمانگاه در( منتخب) متابولیك و غدد تخصص فوق توسط بیماران ایدوره ویزیت امکانات تامین .5

 منتخب

   رنامهب مرتبط پرسنل داشتن نگه ثابت جهت در پرسنل مهارت داشتن لزوم و تجربه خصوص در مسئولین توجیه با موثر اهتمام و تلاش .6

 ستانبیمار پرستاری نظام یا بیمارستان مدیریت سوی از شده تعیین فرد توسط بیماران هنگام به و منظم مراجعه دهیسازمان بر نظارت .7

 بیمارستان در( بیماران موقع به و منظم حضور برای) اجتماعی مددکار همکاری با و ارثی متابولیك هایبیماری درمانگاه منشی یا و

 منتخب

 ارثی متابولیک هایبیماری منتخب تخصص فوق

 برای تفکیك به شده بندی زمان منظم برنامه چارچوب در بهداشت وزارت شده ابلاغ هایدستورالعمل و پروتکل اساس بر بیمار درمان .1

 مثبت تأیید ازمایش و مثبت غربالگری ارجاعی بیماران

 بالینی، روانشناس درمانگاه، مسئول و داروخانه مسئول ،تغذیه کارشناس ،آزمایشگاه کارشناس شامل) بالینی تیم ماهانه جلسات در شرکت .2

 درخواست استاندارد، و یافتهسازمان تحقق جهت در هماهنگی با( نیاز صورت در نگهبانی مسئول و) پذیرش مسئول اجتماعی، مددکار

 منتخب بیمارستان در بیمار استاندارد با مطابق و تأیید مثبت موارد درمان و تأیید زمایشاتآ

 ایدوره بررسی فرم بالینی، ایدوره بررسی فرم اولیه، بالینی بررسی هایفرم شامل بیمار پرونده تکمیل در فعال مداخله و علمی نظارت .3

 کشوری دستورالمل چهارچوب در منتخب بیمارستان در بیمار تخصصی فوق هایمشاوره نتیجه ثبت فرم و داروها تجویز و آزمایشات

 برنامه

 و کشور در ارثی متابولیك هایبیماری مرجع هایبیمارستان با منتخب متخصص شده ریزیبرنامه و فعال علمی تعامل و ارتباط برقراری .4

  علمی تعامل ماهانه سه برنامه در گزارش برای هاآن سازیآماده و موارد ثبت

 كژنتی مشاوره ویژه درمانی بهداشتی مرکز به ایشان ارجاع و( بیمار درمانی وضعیت تثبیت از بعد) بیمار خانواده معرفی و راهنمایی .5

 ویشانخ در جدید تولد از پیشگیری و خانواده در مبتلا تولد از پیشگیری ژنتیك مراقبت و مشاوره انجام جهت سکونت محل شهرستان

 بیماران

 دستورالعمل چهارچوب و برنامه اهداف جهت در تیم هدایت و( بودن نفر یك از بیش صورت در ایدوره صورت به) بالینی تیم ریاست قبول .6

 ارثی متابولیک هایبیماری درمانگاه مسئول

 مراقبت درخواست فرم) 5 شماره فرم و ارثی متابولیك هایبیماری به مبتلا بیماران ممتد مراقبت دفتر ماهانه اطلاعات فرم دقیق تکمیل .1

  بهداشتی معاونت به آن هنگام به ارسال و( سکونت محل دهنده پوشش مرکز از

 شکلاتم که شرایطی در اجتماعی مددکار همکاری با) بیمار هنگام به مراجعات پیگیری و بیماران هنگام به ویزیت در پزشك با مشارکت .2

 (است شده درمان از غیبت باعث مالی و اجتماعی

  بیماران ویزیت اجرایی تسهیل جهت موثر تلاش اعضا سایر با همکاری و بالینی تیم ماهانه جلسات در شرکت .3

  ارثی متابولیک هایبیماری منتخب بیمارستان آزمایشگاه در آزمایشات انجام مسئول

 امور اداره حمایت با و مربوط مسئولین با هماهنگی با منتخب قرارداد طرف آزمایشگاه به نمونه ارسال یا آزمایش انجام الزامات تامین .1

  ایدوره بالینی ویزیت برای شده تعیین زمان در آزمایشات پاسخ تحویل و هاآزمایشگاه

  بالاتر سطوح توسط شده ریزیبرنامه مرتبط جلسات و پزشکی تیم ماهانه جلسات در شرکت .2

  بالاتر سطوح از درخواستی اطلاعات ارسال و هاداده دقیق ثبت .3

  تغذیه کارشناس



 

 

 ایشان با شده هماهنگ و منظم برنامه طبق غدد هایتخصص فوق با کامل و جامع هماهنگی .1

 که گیرد صورت هماهنگی نحوی به باید) ایدوره مراجعات در منتخب تخصص فوق طرف از شده ارجاع بیمار غذایی رژیم تنظیم بررسی .2

 .(شود داده بیمار مراجعه نوبت یك در بیمار به پیراپزشکی و پزشکی خدمات مجموعه

  ایدوره هایویزیت فواصل در شده تنظیم غذایی رژیم اجرای برای خانواده با فعال تعامل و پیگیری .3

  بیمار پرونده در تغذیه ارزیابی مخصوص فرم در بیمار غذایی برنامه خلاصه ثبت و فرم صحیح و دقیق تکمیل .4

  بالاتر سطوح توسط شده ریزیبرنامه جلسات و پزشکی تیم ایدوره و منظم جلسات در شرکت .5

 با اجتماعی مددکار و بالینی روانشناس همکاری با بیمارستان در بیماران خانواده( فصلی) ماهانه 3 آموزش برنامه اجرای در مشارکت .6

  لازم و روزبه هایآموزش ارائه برای تعاملی تلاش و بالینی تیم اعضا سایر شرکت

  دارو و غذا سازمان سامانه در بیماران غذای و شیر ثبت و محاسبه .7

 شیر موقع به دریافت راستای در بیماران مخصوص شیر توزیع و پخش و تهیه ،سفارش اندرکاران دست کلیه با لازم و بهینه هماهنگی .8

  بیماران خانواده توسط

  داروخانه مسئول

  مرتبط دانشگاه در دارو و غذا معاونت از بیماران مخصوص غذای و دارو مدیریت .1

  بیمارستان تغذیه کارشناس اعلام اساس بر بیمار به نیاز مورد مخصوص غذای و دارو تحویل .2

  پزشکی علوم دانشگاه توسط شده ابلاغ توجیهی هایبرنامه در شرکت .3

  بیماران نیاز مورد مخصوص داروی و غذا به بیماران بهینه و کامل دسترسی تحقق جهت در پزشکی تیم جلسات در شرکت .4

  بالینی روانشناس

  بالاتر سطوح توسط شده ریزیبرنامه حضوری غیر و حضوری آموزش هایدوره در موثر و فعال شرکت .1

یبیمار بیماران خدمت بسته ضوابط و کشوری دستورالعمل طبق خانواده روانشناسی پرونده تکمیل و بیماران خانواده ایدوره ویزیت .2

  ارثی متابولیك های

 دستورالعمل چوب چهار در بیماران به خدمات سطح ارتقاء جهت تیم این با هماهنگی و همکاری و بالینی تیم ماهانه جلسات در شرکت .3

  کشوری

  بار یك ماه سه هر مربوطه گزارشات و اطلاعات ارسال و ثبت .4

 مالی فقر و اجتماعی مشکلات دلیل به ایشان روحی مشکلات که هاخانواده شناسایی جهت اجتماعی مددکار با فعال و موثر همکاری .5

  دارند مددکار توسط کمك به نیاز و بوده

 وزر به محتوای با والدین ماهانه سه آموزش جلسات برگزاری برای اجتماعی مددکار و تغذیه کارشناس با کارشناس با تعاملی همکاری .6

 والدین مشکلات کننده حل و شده

  اجتماعی مددکار

  هنگام به مراجعات و درمانی برنامه کامل اجرای جهت در بیماران از اجتماعی حمایت و بالینی تیم با همکاری .1

 برای مربوط شده انجام هایفعالیت ثبت جهت ریزی برنامه و ایشان کامل وضعیت از آگاهی و خانواده هر برای اجتماعی پرونده تشکیل .2

  نحومقتضی به شودمی پزشکی اقدامات دریافت مانع که مالی و اجتماعی مشکلات رفع

 اداره در برنامه مددکاری مسئول با هماهنگی با بیماران غذای مشکل حل برای ایشان مالی منابع از استفاده جهت در خیرین جذب .3

 ژنتیك

 بار هر از بعد بیماران بعدی مراجعات ریزیبرنامه و( بیماران اول بار ویزیت و مراجعه برای) بیماران مراجعه لیست و زمانی جدول تنظیم .4

می تفعالی دواطلبانه اجتماعی مددکار مستقیم نظر تحت که) بیماران رابط همکاری با و منتخب پزشك نظر با گرفته صورت ویزیت

 .(نماید

 اسکارشن با هماهنگی صورت این غیر در و پرتال به دسترسی صورت) پرتال طریق از خدمت بسته به مربوط اطلاعات ارسال و آوریجمع .5

 (ژنتیك

 از اجتماعی حمایت بهبود جهت در و اجتماعی مددکار نظر زیر را خود وظایف صرفا وی که نحوی به رابط هایفعالیت بر موثر نظارت .6

 .رساند انجام به بیماران

 مشکلات کنندهحل و روز به محتوای با اموزش ماهانه سه جلسات برگزاری برای بالینی روانشناس و تغذیه کارشناس با تعامل و همکاری .7

 ایشان خانواده و بیماران



 

 

( منتخب مادران) بیماران رابط مشارکت و همکاری با منتخب بیمارستان در بیماران هایخانواده( فصلی) ماهانه 3 آموزش برنامه اجرای .8

 و غذا و درمان هایمعاونت نمایندگان و بهداشت معاونت ژنتیك کارشناس و پزشکی تیم همکاری از استفاده با و غذا طبخ آموزش برای

   دارو

 منتخب هایبیمارستان در مستقر اجتماعی مددکاران برای شده ریزیبرنامه آموزشی جلسات و بالینی تیم ماهانه جلسات در شرکت .9

  بالاتر سطوح توسط ارثی متابولیك هایبیماری

 

  ژنتیک مشاوره ویژه درمانی بهداشتی مرکز

 مشاوره برای ارثی متابولیك هایبیماری منتخب تخصص فوق توسط) منتخب هایبیمارستان  و مراقبت نظام از شده ارجاع موارد پذیرش .1

 (ژنتیك

 از پیش ژنتیك تشخیص شبکه عضو منتخب هایآزمایشگاه به موتاسیون تعیین برای هاآن ارجاع و بیمار والدین ژنتیك مشاوره انجام .2

 مراقبت نظام به خوراندپس و( ژنتیك اداره سوی از شده معرفی) ارثی متابولیك هایبیماری تولد

 تولد خطر معرض در و دارند را ازدواج نوع این قصد یا نموده نزدیك فامیلی ازدواج که بیمار خطر معرض در خویشان با مشاوره انجام .3

 هاآن ارجاع چنین هم و ایشان برای ژنتیك تشخیص ضرورت صورت ودر ژنتیك مشاوره انجام و هستند ارثی متابولیك هایبیماری بچه

  نیاز صورت در ارثی متابولیك هایبیماری به ابتلا صورت در منتخب بیمارستان به

  مربوط هایفرم در لازم اطلاعات کلیه انجام .4

  بالاتر سطح به مربوط هایفرم در اطلاعات خلاصه ارسال .5

  بالاتر سطوح سوی از شده تعیین آموزشی هایبرنامه در شرکت .6

  بالاتر سطوح ابلاغ صورت در آموزشی هایبرنامه در مشارکت .7

  دسترسی قابل شکل به مرتبط هاینامه آیین ها،دستورالعمل آموزشی متون کلیه منظم آرشیو .8

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 
 متابولیک ارثیهای های غربالگری نوزادی بیماریشاخص

 نحوه محاسبه منبع اطلاعات واحد عنوان شاخص

 فرایند شناسایی

 های غربالگریفرم درصد های متابولیك ارثیپوشش غربالگری نوزادی بیماری
کل نوزادان متولد شده بر اساس آمار ثبت نوزادان غربالگری شده /

 100* احوال

 های غربالگریفرم درصد درصد غربالگری بهنگام
* شده یکل نوزادان غربالگرروزگی /  5تا  3نوزادان غربالگری شده در 

100 

 100* شده یکل نوزادان غربالگرنمونه های نامناسب /  های غربالگریفرم درصد درصد نمونه نامناسب

 100ی* موارد مثبت غربالگرروزگی /  5تا  3زمان اعلام آزمایش های غربالگریفرم درصد روزگی 7تا  5اعلام جواب موارد مثبت غربالگری در  درصد

 100ی* موارد مثبت غربالگرروزگی /  9تا 7زمان اعلام آزمایش های غربالگریفرم درصد روزگی 9تا  7درصد اعلام جواب موارد مثبت غربالگری در 

 100ی* موارد مثبت غربالگرهفتگی /  1تعداد موارد ارجاع شده تا  غربالگریهای فرم درصد درصد ارجاع موارد مثب غربالگری  به بیمارستان منتخب

 100ی* موارد مثبت غربالگرهفتگی /  2تعداد موارد ارجاع شده تا  های غربالگریفرم درصد درصد ارجاع موارد مثبت غربالگری  به بیمارستان منتخب

 میزان مثبت غربالگری
در هزار تولد 

 زنده
 100ی* غربالگر ردمو  1000تعداد موارد مثبت غربالگری /  غربالگریهای فرم

 میزان مثبت تأیید
در ده هزار تولد 

 زنده
 100ی* مورد غربالگر 10000تعداد موارد مثبت تایید /  های غربالگریفرم

 100ی* موارد مثبت غربالگرتعداد تعداد موارد مثبت تأیید /  های غربالگریفرم درصد نسبت مثبت تأیید به مثبت غربالگری

 

 

 

 

 های آماریفرم

های سایر فرایندها شامل مشاوره ژنتیك، مراقبت ژنتیك و تشخیص ژنتیك با های متابولیك در ذیل آمده است. دادههای غربالگری بیماریفرم

 شود.های مشترک برنامه ژنتیك اجتماعی گردآوری میاستفاده از فرم

 

 

 

 



 

 

 

 برنامه کشوری غربالگری نوزادان

 و بیماری های متابولیک ارثی CH  ،PKU  ،G6PDجهت بررسی)شناسایی و تشخیص( 
(Newborn Screening for Inherited Metabolic Diseases Investigation) 

 

 HD-IMD-00-MN-FO-001-00 (= 1)فرم شماره فرم نمونه گیری
  :Document Numberشماره سند:                                           

 شماره کاغذ فیلتر:

 شماره تلفن مرکز بهداشت شهرستان:  مرکز بهداشت شهرستان: دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی: 

 :   شماره تلفن محل نمونه گیری                                                                                                                                                                                          محل نمونه گیری:

 با ذکر نام .......................................                           □سایر        □خانه بهداشت   □روستایی    □با ذکر نام ...........................................                پایگاه سلامت شهری   □شهری روستایی      □روستایی     □مرکز خدمات جامع سلامت: شهری

 آدرس محل سکونت والدین:  13تاریخ تولد نوزاد:  .... / .... / .... □سزارین □:   طبیعیزایماننوع  پسر  : دختر جنس

 

 

 

 

 

 مادر ................................................................   سن مادر به سال: ......................          نوزاد    ..................................................................     پدر .....................................      نام و نام خانوادگی:

 رپرست خانوار:      ..................................................................     کد ملی س

 متر( :قد زمان تولد نوزاد )سانتی                              وزن زمان تولد نوزاد)گرم( : غیرایرانی    : ایرانی ملیت نوزاد

      13نوبت چهارم)نوزاد نارس(  .... / .... / ....         13نوبت سوم)نوزاد نارس( .... / .... / ....       13نوبت دوم .... / .... / ....       13: نوبت اول  .... / .... / ....تاریخ نمونه گیری

   □و بیشتر 22               □روز 15-21               □روز 6-14            □روز 3-5 زمان نمونه گیری نوبت اول بر حسب سن نوزاد به روز:     

شماره تلفن       خیر  آیا نوزاد نیاز به نمونه گیری مجدد دارد  بلی

 :تماس والدین

2) 

 ( 1همه موارد    متابولیك ارثی   S.CG6PDPKUCHنوع بیماری نیازمند نمونه گیری مجدد: 

 مجدد:علت نمونه گیری 

             □TSH=5-9.9                              □نمونه نامناسب 

           □گرم  4000نوزاد با وزن بیش از                □ گرم 2500نوزاد با وزن کمتر از 

       □نوزاد نارس                                  □دوقلویی یا چند قلویی

     □تعویض خون یا دریافت خون                □بستری در بیمارستان و یا سابقه آن 

 □سابقه مصرف داروی خاص
 □نتیجه ازمایش متابولیك نوبت اول در محدوده بینابینی است و نیاز است نمونه بار دوم گرفته شود 

 نام و نام خانوادگی نمونه گیر:     

  

 مهر محل نمونه گیری:                            13/      /   :   گاهتاریخ ارسال نمونه به آزمایش

 نام مرکز دریافت کننده نمونه جهت آزمایش:

              13تاریخ  و ساعت دریافت  نمونه:       /      /    

         MS/MS کشوری  با روش: انجام غربالگری □فامیلی دور      □3فامیلی باکد    □2فامیلی باکد  □1فامیلی باکد  □غیرفامیلی : *نوع ازدواج

 نام و امضاء تحویل گیرنده نمونه در مرکز انجام آزمایش :
 : G6PD نتیجه : Phe نتیجه : TSH نتیجه

 نیاز به نمونه گیری مجدد  □غیر طبیعی      □طبیعی      □     نتیجه متابولیک ارثی: : SC نتیجه

 ازدواج خویشاوندی دورتر از موارد مذکور  خویشاوند دور:ازدواج نوه های ایشان با یکدیگر   : 3کد ازدواج فرزندان ایشان با نوه های آن ها،   :2کد : ازدواج فرزندان عمه، عمو،دایی و خاله با یکدیگر 1کد: ازدواج فامیلی)خویشاوندی( *



 

 

 (2)فرم شماره  گیریثبت نتایج غربالگری در مرکز نمونهفرم/دفتر برنامه کشوری غربالگری نوزادان، 

(HD-IMD-00-MN-FO-002-00) 

 سایر..................         پایگاه بهداشتی.........                                                        خانه بهداشت.................                                          مرکز نمونه گیری: مرکز بهداشتی درمانی شهری/روستایی                 مرکز بهداشت  شهرستان:................
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2                                            

 کد علت نمونه گیری مجدد:

 تعویض یا تزریق خون -6مصرف داروی خاص  -5بستری در بیمارستان  -4نوزاد نارس -3نتیجه آزمایش غربالگری بیماری های متابولیك در محدوده بینابینی است و نیاز به نمونه گیری مجدد و انجام دوباره ازمایش دارد.  -2نمونه نامناسب  -1

 ملاحظات: گیری مجدد از پاشنه پا:کد موارد نمونه

 تاریخ ارسال نمونه به آزمایشگاه:                                                              تاریخ نمونه گیری:      نام نمونه گیر:                                                                                                               

 

 



 

 

 (                          3ه )فرم شمارفرم اعلام نتایج آزمایشات غربالگری از مرکز نمونه گیری به مرکزبهداشت شهرستانبرنامه جامع ژنتیک اجتماعی، غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی، 

(HD-IMD-00-MN-FO-003-00) 

 ماه..............                          سال................ت شهرستان:.......................                            از مرکز نمونه گیری :.....................                                                                       به مرکز بهداش
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(                                                             4)فرم شماره  و بیماری های متابولیک ارثی PKU فرم خلاصه اطلاعات غربالگریبرنامه جامع  ژنتیک اجتماعی، غربالگری نوزادان برای بیماری متابولیک ارثی ، 
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 دانشگاه علوم پزشکی.................... شهرستان.............                                                                                        به معاونت بهداشتیاز مرکز بهداشت 

 هابه مرکز مدیریت بیماری                                       از معاونت بهداشتی..............                                                           
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 تاریخ تکمیل فرم.................                              نام و نام خانوادگی تکمیل کننده فرم........................................................     

تناد نیست که  بعد ها و حالات پزشکی است که نتایج ازمایش اول  بطور کامل قابل اسهای بار دوم بیماریباشد. این موارد شامل نمونههای بار دوم( با علت موارد خاص می* موارد خاص: شامل ثبت نمونه های مجدد گرفته شده )نمونه

 گیری و آزمایش مجدد انجام شود.ساعت تغذیه با شیر مادر باید نمونه 72از رفع بیماری یا حالت بر اساس نظر پزشك و بعد از 

 نماید.گیری و آزمایش مجدد را ضروری مینمونهباشد که منجر به اختلال آزمایش شده و گیری، نگهداری، ارسال و... نمونه می** نمونه نامناسب: انواع مشکلات مربوط به نمونه
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