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 مقدمه
 ارائه سطح سه در یافته سازمان ارجاعات قالب در و مندنظام صورت به سلامتژنتیک  خدمات عرضه برنامه 0«ژنتیک اجتماعی»

مجموعه خدماتی است که از  خدمات ژنتیک سلامت عدالت است. رعایت خطر با معرض در هایگروه و جامعه عموم برای  خدمت

ویکرد ربرنامه جامع ژنتیک اجتماعی با  .یابندها کاربست میآوری ژنتیک در کنترل و پیشگیری بیماریطریق بکارگیری دانش و فن

خدمات اولیه بهداشتی، خدمات )صورت تلفیق شده در سه سطح ارائه خدمت در نظام سلامت آوری خدمات سلامت مورد نیاز، بهفراهم

 های موجود در نظام سلامت و نیز تکمیل، از طریق بازآرایی زیرساخت(تخصصی بالینی و خدمات فوق تخصصی بالینی و تشخیصی

گویی همه جانبه به نیازهای سلامت مرتبط با حیطه ژنتیک، تدوین شده و در حال توسعه دف پاسخکمبودهای این نظام و با ه

وه عموم، گر)آموزش ژنتیک شود، فرآیندهای کلی هر برنامه سلامت که در قالب رویکرد ژنتیک اجتماعی طراحی و اجرا می. باشدمی

 مشاوره، (غربالگری، شناسایی فرصت طلبانه و در مراجعات جاری)های در معرض خطر شناسایی گروه، (هدف، کارکنان نظام سلامت

 .گرددشامل می مراقبت ژنتیک، تشخیص ژنتیک، 1ژنتیک

های ژنتیک )مانند های شایع دارای تعیین کنندههای چند عاملی شامل بیماریهای مادرزادی و بیماریاختلالات تک ژنی، ناهنجاری

های اصلی فعالیت برنامه ژنتیک اجتماعی فامیلی و ...(، حیطه -های ارثیفامیلی و سرطان -های قلبی عروقی زودرس ارثیبیماری

 هستند.

آزمایش های تشخیص ژنتیک با استفاده به جا از  خدمات مرتبط شامل مشاوره ژنتیک، دسترسی عادلانه به این برنامهاصلی  هدف

های مداخلهسایر و  ها برای پیشگیری و کاهش معلولیت و صدمات بیماریهای زود هنگام بیماریناساییش، این این آزمایش ها

 . استضروری 

، با رسالت 0111اداره ژنتیک در بخش غیر واگیر مرکز مبارزه با بیماری های وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی در سال 

راحی و اجرای طهای شایع تأسیس گردید. های ژنتیک بیماریکنندههای ارثی ژنتیکی و تعیینریزی پیشگیری و کنترل بیماریبرنامه

کنترل بیماری های ذکر شده در اداره ژنتیک بر اساس چهارچوب برنامه جامع ژنتیک اجتماعی شکل تمامی برنامه های پیشگیری و 

 یافت.

صورت کشوری در نظام سلامت ادغام شده است، شامل پیشگیری از بروز بتا تالاسمی  های ژنتیک اجتماعی که بهدو مدل از برنامه

PKUژور و پیشگیری و کنترل فنیل کتونوری )ما
عنوان یک نماینده و با برنامه پیشگیری تالاسمی، تأثیر پیشگیری را به ( است.1

( Care، تأثیر اجرای بسته خدمات توام پیشگیری و درمان )PKUدهد. برنامه کنترل نشان می مهندسی برنامه ملی ژنتیک اجتماعی

 کند.صورت یک مدل، منعکس میهای ژنتیک و مادرزادی را بهبیماری

تفاده از زیرساخت های اجرایی ارائه خدمات ژنتیک سلامت در نظام شبکه و سطوح تخصصی و فوق تخصصی حاصل از در ادامه با اس

اجرای دو برنامه مدل زیرمجموعه ژنتیک اجتماعی، پوشش ارائه خدمات ژنتیک سلامت به سایر گروه بیماری های هدف این برنامه 

 توسعه یافت.

 

                                                           

 

1 Community Genetics  
2 Pretest Counseling & Posttest Counseling 
3 Phenyl Ketonuria 
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 وجود و مداخلات مرتبطوضعیت م اجتماعینتیک بیماری های هدف برنامه ژ

 های ارثی/ژنتیکی در کودکانها و بیماریناهنجاری

( 2IMRمیزان مرگ و میر شیرخواران ) شوند باعث کاهشهایی که با واکسن پیشگیری میهای عفونی و بیماریامروزه کنترل بیماری

چنانچه این شاخص به کمتر دهد. لیت شیرخواران افزایش میهای ژنتیک را در مرگ و معلوشده است. چنین شرایطی سهم بیماری

 موارد مرگ شیر خواران به این علت خواهد بود. %11در هزار برسد،  01از 

شامل اختلالات کروموزومی، اختلالات – در حال حاضر هیچ نظام ثبت جامعی برای ثبت کلیه موارد اختلالات ارثی/ ژنتیکی کشور

وجود ندارد. بر اساس نتیجه مطالعه مدل سازی انجام شده در کشور  -ها و اختلالات دارای عوامل خطر ژنتیکیتک ژنی، ناهنجاری

مورد ابتلا به اختلالات ارثی/  28در صورت عدم مداخله پیشگیرانه انتظار می رود به ازای هر هزار تولد زنده در کشور نزدیک به 

یوع بدو تولد پایه )در صورت عدم مداخله( اختلالات سرشتی ژنتیکی در کشور مربوط ژنتیکی وجود داشته باشد. بالاترین میزان ش

در  یکیتژن یبدو تولد اختلالات سرشت وعیبرآورد شبه گروه بدشکلی ها و به دنبال آن گروه اختلالات تک ژنی می باشد. مقایسه 

 نشان داده شده است. در نمودار زیر یزمان جهانمناطق مختلف سادر کشور با میزان این شاخص در جهان و  صورت عدم مداخله

 

 

 سهیقاو م یدر جهان و مناطق مختلف سازمان جهان رانهیشگیدر صورت عدم مداخله پ یکیژنت یبدو تولد اختلالات سرشت وعیبرآورد ش: 0نمودار 

 آن با کشور

 

موارد ازدواج های . این موارد در شودبرآورد میدر هزار تولد زنده  مورد 03نزدیک به های تک ژنی نیز در مجموع بیماریمیزان بروز 

 . بیشتر است خویشاوندی

 :در ایران دخالت دارند بیماری های ارثی/ ژنتیکیعلاوه بر اختصاصات فوق عوامل ذیل نیز در افزایش بروز 

                                                           

 

4 Infant Mortality Rate 
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ت و این سیاست در کشور در حال اجراست ترغیب مادران به با توجه به اینکه توسعه جمعیت ضرورت ساختاری جمعیت ایران اس

 بارداری با اطمینان دادن به مادران برای داشتن فرزندان سالم از اهمیت ویژه برخوردار است.

به سنین بالاتر انتقال یافته است، بدین ترتیب احتمال باروری در سنین  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 )الگوی  13بالای 

سال مادران دارای ارتباط  13. این در حالی است که سن بالای یابددهد، فرزنددار شدن در این سنین ادامه می( رخ میییروستا

 نین به اختلالات کروموزومی می باشد. مستقیم با خطر ابتلای ج

ارثی  یهابروز برخی بیماریدر ایران و تاثیر آن از طریق روند انتخاب طبیعی بر  ای گذشتههاندمیک بودن بیماری مالاریا طی سال

ها طی ده نتیجهها را بوجود آورده و در ، فرصت افزایش این بیماریG6PD5 خونی مثل تالاسمی و عوامل خطری مثل کمبود آنزیم

 سال موجب وفور ناقلین گشته است. 

 

 های ارثی در کودکانها و  بیماریپیامد  ناهنجاری

جسمی را متحمل  -گردند و در طول زندگی، بیمار ناتوانی های مختلف ذهنیهای ارثی/ژنتیکی موجب مرگ زودرس میغالب بیماری

 می شود.

 ییاروپا یدر کشورها اختلالات سرشتی ژنتیکی: پیامدهای 0جدول 

 های خدمات درمانینیازمندی گروه ناهنجاری / بیماری
 پیامدها )%(

 درمان موفق ناتوانی مرگ زودهنگام

 جراحی در زمان نوزادی ناهنجاری ها ی ماژور بدو تولد

 حمایت اجتماعی
11 12 32 

 1 12 12 حمایت اجتماعی بیماری های کروموزومی

 درمان پزشکی بیماری ها ی تک ژنی

 حمایت اجتماعی
38 10 00 

 21 18 19 کل

 

و  دهبو عمدتاً وخیمهای پیشگیرانه، برای مداخله ریزیدر صورت عدم برنامه های ارثی/ژنتیکی کودکانها و بیماریناهنجاریمد اپی

 به طور کلی: .شودمیمنجر به معلولیت و مرگ زود هنگام 

                                                           

 

5 Glucose-6-Phosphate Dehydrogenase (G6PD) Deficiency 
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 ها منجر به معلولیت در صد این بیماری 81های پزشکی لازم را نداشته باشند بیش از امکانات مالی و زیرساخت هایی کهدر کشور

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

 .داشتخواهد  (U5MRمیزان مرگ زیر پنج سال ) و (IMRمیزان مرگ زیر یکسال ) کننده سلامت شامل

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

 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 

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

یر غ ییشگیری را صرف درمانریزی شده موثر توام با برنامهبرابرِ هزینه درمان  چندیندر حال حاضر نظام سلامت  به همین دلیل

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

ین از برا سلامت  بخش قابل توجه سرانه ارثی ژنتیکیهای های درمان بیماری، هزینهبرنامه متناسب وجود ندارددر کشورهایی که 

 ها داشته باشد.د شاخصبرد  بدون اینکه تاثیری در بهبومی

های آزمایشگاهی تشخیص ژنتیک، ارزان و سریع شده و به همین دلیل امکان درمان ها با روشامروزه ابزارهای شناسایی این بیماری

 نهای ارثی/ژنتیکی که در زمازودهنگام و قبل از ایجاد معلولیت در برخی و امکان پیشگیری از بروز بیماری، در بسیاری از بیماری

 یابند فراهم شده است.کودکی بروز می

 

. تفاوت EMR و سایر کشورهای منطقه سال در صورت مداخله و عدم مداخله در ایران 3: برآورد پیامد اختلالات سرشتی ژنتیکی تا 1نمودار 

سال ناشی از اختلالات سرشتی، مربوط به مقادریر مرگ ناشی از  3شیوع بدو تولد در صورت عدم مداخله با مجموع میزان مرگ و ناتوانی زیر 

  سایر علل و مرگ جنینی می باشد.
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 های  غیرواگیر ارثی/فامیلیبیماری

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

ومی بوده های کروموزی مانند هانتینگتون، دیستروفی عضلانی دوشن، سیستیک فایبروزیس و نیز ناهنجاریهای نادر تک ژنبیماری

شایع نیز شده است.  چند عاملی های غیرواگیرهای اخیر مطالعات ژنومیک و ژنتیک اجتماعی متوجه بررسی بیماریاست. در سال

 ها درگیر است. ای با آنسلامت به نحو گستردههای غیرواگیر از جمله معضلاتی هستند که نظام بیماری

های غیرواگیر  چندان پرداخته نمی شد لیکن امروزه نقش ژنتیک های ژنتیک در بیماریکنندههرچند تا دو دهۀ پیش به نقش تعیین

 هایتان و سرطانهای شایع، نظیر سرطان پسهای عروق کرونر و سرطانهای غیرواگیر شایع نظیر بیماریدر بسیاری از بیماری

 های غیرواگیر ساز وخدمات پیشگیرانه ژنتیک در خصوص بیماریگوارشی به ویژه روده بزرگ مورد توجه قرار دارد. به عبارت دیگر 

 ها در سطح جمعیت وهای پیشگیری و درمان این بیماریاثربخش در قالب برنامه-و قابل طراحی و اجرا به نحو هزینه کاری عملیاتی

 ای هدف ویژه دارد.هگروه

بیماری های غیرواگیر بزرگسالان از دو طریق با عامل خطر ژنتیک در ارتباط هستند: در برخی از موارد این بیماری ها نقش یک یا 

چند ژن دارای قدرت نفوذ بالا برای ایجاد بیماری به اثبات رسیده است و در نتیجه الگوی توارث مشخصی در خوشه خویشاوندی 

شود. ( نامیده میHereditaryژن ها برای بیماری مورد نظر قابل شناسایی است. این دسته از بیماری ها، بیماری های ارثی )واجد این 

در برخی موارد دیگر تجمع خویشاوندی یک بیماری غیرواگیر، علی رغم وجود سابقه خویشاوندی ابتلا به بیماری، تغییر بیماری زایی 

های شناخته شده بیماری مشاهده نمی شود. در این موارد خطر افزایش یافته ابتلا به بیماری در خوشه  در تغییر بیماری زایی در ژن

خویشاوندی ناشی از اثر متقابل ژنتیک و محیط شامل سبک زندگی مشترک می باشد. این نوع از تجمع خویشاوندی بیماری های 

 غیرواگیر، بیماری فامیلی نامیده می شود.

داخلات اختصاصی پیشگیرانه موجود در خصوص بیماری های غیرواگیر ارثی )نظیر مداخلات غربالگری با ملاحضات علاوه بر برخی م

ویژه، دارو درمانی و جراحی(، از طریق شناسایی بیماران مبتلا به بیماری غیرواگیر تک ژنی و شناسایی افراد در معرض خطر در 

های غیرواگیر فامیلی به کارگیری دانش ژنتیک در مدیریت بیماری (،Cascade Screeningخویشاوندان به روش شناسایی آبشاری )

 دهد:ها را افزایش میاز سه طریق زیر اثربخشی مداخلات معمول بر روی عوامل خطر مشترک این بیماری

با توجه به تمرکز بسیاری از افراد مبتلا در خانواده و خویشاوندان : زاشناسایی افراد در معرض خطر قبل از ایجاد تغییرات بیماری (0

فرد مبتلا، مداخلات ژنتیک می تواند با کمترین هزینه، بیشترین افراد در معرض خطر در جامعه را شناسایی، ارتقاء سطح 

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

تر برای افراد در معرض خطر خانواده انجام ح سبک زندگی: شروع مداخلات در سنین پایینافزایش اثربخشی مداخلات اصلا (1

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

 تر است.سبک زندگی در ایشان محتمل

به دلیل تشخیص موارد در معرض خطر در خانواده، رعایت سبک  ت از مداخلات پیشگیرانه:افزایش انگیزش افراد برای تبعی (1

درک صحیح از خطر فامیلی ابتلا به بیماری،  گردد.زندگی جمعی و خانوادگی صورت می گیرد و پذیرش افراد بهتر و مستمر می
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به ویژه فرزندان در معرض خطر ایشان بهبود میزان تمایل و کیفیت مشارکت افراد در پیشگیری را در خصوص خود افراد و 

 1.بخشدمی

با وجود مداخلات پیشگیرانه موثر در خصوص موارد ارثی و فامیلی بیماری های غیرواگیر، هم اکنون اکثر افراد در معرض خطر از 

 اند. دریافت چنین خدماتی محروم

 

 بزرگسالان های ارثی فامیلی اهمیت بهداشتی و پیامدهای سلامت بیماری

 

 بزرگسالان در کشور یلیفام –یارث یهایماریب زانیم نیتخم: 1جدول 

 بیماری
بروز 

 سالانه

درصد 

 موارد ارثی

درصد موارد 

 فامیلی

تخمین حداقل بروز 

سالانه موارد ارثی/ 

 فامیلی

 1(FRRخطر نسبی خویشاوندی )

 آن %93و حدود اطمینان 

 1144 % 11- 34 % 1 -14 17017 سرطان پستان
0.9  

(0.2 – 1.8) 

 1144 % 14- 14 % 1 - 1 7137 سرطان کولون
1.1  

(3.1 – 0.1) 

های زودرس عروق بیماری

 7(PCADکرونر )
10444 7 - 0 % 17% 9144 

1.0  

(1.1 – 0.1) 

 

 های ارثی/ژنتیکیپیشگیری از  بیماری وسازمان جهانی بهداشت 
را به عنوان هنر و علم پاسخگویی به مطالبات ژنتیک عموم از طریق کاربرد عملیاتی  «ژنتیک اجتماعی»سازمان جهانی بهداشت 

  9مورد نیاز در سطح جامعه معرفی نموده است. تکنولوژی ژنتیک برای ارائه خدماتو دانش 

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

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

های گیری ژنتیک در برنامهخدمات سلامت در حیطه ژنتیک و پیشگیری، پیشنهادات مبتنی بر شواهد جهت تلفیق ابزارهای پیش

سازمان جهانی  01های مزمن و ارتقاء سلامتهای غیرواگیر ارائه نموده است. دپارتمان پیشگیری از بیماریکنترل و پیشگیری بیماری

                                                           

 

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 Familial relative risk 
8 Premature Coronary Artery Disease 
9 Community genetics services in low- and middle-income countries, WHO 2010 
10 Department of Chronic Diseases and Health Promotion (CHP) 

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
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این سازمان، اهداف کلان مرتبط  1101 -1118های غیرواگیر سال ( پیرو برنامه عملیاتی پیشگیری و کنترل بیماریWHOبهداشت )

ار قر« ژنتیک اجتماعی»خود را توسعه خدمات تشخیص، پیشگیری و مراقبت ژنتیک در قالب ساختار  11«ژنتیک 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 

 01نموده است.

 

 های ارثی/ژنتیکی در نظام سلامت ایرانی جامع کنترل بیماریریزلزوم برنامه
های ارثی کودکان گرچه عمدتاً نادرند اما متنوع هستند و بنابراین سرجمع متعددند و با اضافه شدن گفت، بیماریبنابر مطالب پیش

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

 .سازدها بسیار بالاست و بنابراین سهم نهایی ژنتیک را بسیار برجسته میبزرگسالی کم است لیکن شیوع این بیماری

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

 نماید: بال میزیر را دن

 

 

 

                                                           

 

11  WHO's Human Genetics Programme (HGN) 
12 Genomics in WHO available at: http://www.who.int/genomics/about/en/  

:تحقق رویكرد سلامت همه جانبه و انسان سالم: 3بند •
اولویت پیشگیری بر درمان-1-3
روزآمد نمودن برنامه های بهداشتی و درمانی-3-3
ارتقاء شاخص های سلامت برای دستیابی به جایگاه اول در منطقه آسیای جنوب غربی-1-3

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: 1بند •
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: 11بند •
هافزایش فرزندآوری در جهت برخورداری از جامعه جوان، سالم، پویا و بالند

های سیاست
کلی خانواده

کاهش بار و عوامل خطر بیماری های غیرواگیر•

افزایش امید به زندگی و کاهش مرگ و میر•

توسعه اقدامات پیشگیری از بروز معلولیت ها•

افزایش خدمات قابل ارائه در نظام شبكه های سلامت کشور•

اهداف وزارت بهداشت، درمان و آموزش 
پزشكی 

غربالگری ژنتیكی در زمان ازدواج در شبكه های بهداشتی درمانی•
قانون برنامه توسعه

پنج ساله ششم
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 مبانی اجرایی در برنامه ژنتیک اجتماعیفصل دوم: 
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 یاجتماع کیدر برنامه ژنت ییاجرا یمبان
 سطوح در یافته سازمان ارجاعات قالب در و نظامند صورت به ژنتیک سلامت خدمات هدف از اجرای برنامه ژنتیک اجتماعی عرضه

عدالت در اصل  رعایت نیازمند دریافت خدمات ژنتیک سلامت با های هدفگروه و جامعه عموم برای سلامت کشورنظام  خدمت ارائه

  دسترسی به خدمات است.

 

 اهداف و راهبردهای برنامه

 های ارثی/ ژنتیکی در کودکان و بزرگسالان کشورهای ناشی از بیماریپیشگیری از بروز و کاهش معلولیت هدف اصلی:

 اختصاصی:اهداف 

 )شلمل بتا تالاسمی ماژور و هموگلوبینوپاتی های شدید در مناطق هدف(ارثی پیشگیری از بروز اختلالات هموگلوبین  -

بیماری دیگر  2و هیپوتیروئیدی( همچنین  PKUبیماری )به جز   51و  PKUپیشگیری از بروز بیماری های متابولیک ارثی )شامل  -

 قابل شناسایی نیستند و الایزابیس هستند و هنوز آزمایشگاه های متابولیک موفق ست آپ آن نشدند MSMSهستند که با روش 

 ،یارث کیمتابول هاییماریب ینوزادان برا یهدف برنامه غربالگر هاییماریب) بیماری دیگر قابل شناسایی در غربالگری نوزادی(

 نیمورد از ا 31هستند. پیشگیری و کنترل زودرس، قابل  صیو تشخ یاست که در صورت غربالگر یماریب 32شامل 

 ،ی)شامل گالاکتوزمی ارث کیمتابول هاییماریب ازمورد  2 .است صیقابل تشخ MS-MS یبا استفاده از تکنولوژ هایماریب

و با  وندشینم داده صیآدرنال( با روش ذکر شده تشخ یمادرزاد هیپرپلازی ،آنزیم بیوتینیدازکمبود  س،یبروزیف کیستیس

 .(الایزا تائید می شوند

 (Bو  Aی )هموفیلی دهنده ارث یزیخون ر های­یماریبپیشگیری از بروز  -

 قابل پیشگیری ژنتیک بدو تولد های­یناهنجارپیشگیری از بروز  -

 یعضلان -عصب یدیستروفی هاپیشگیری از بروز  -

 های نقص ایمنی ارثیپیشگیری از بروز بیماری -

 یارث ییو کاهش شنوا ییناشنواپیشگیری از بروز  -

 یارث یینایو کاهش ب ییناینابپیشگیری از بروز  -

 کاهش خطر بروز معلولیت کودکان شناسایی شده با تشخیص زودرس  -

 یلیفام یارث های­سرطانکاهش خطر بروز  -

 یلیعروقی زودرس ارثی فام -یقلب های­یماریبکاهش خطر بروز  -

 :راهبردها

ارثی/ژنتیکی هدف برنامه از طریق غربالگری بیماری مشخص در گروه هدف  ابتلا به بیماری هایشناسایی موارد در معرض خطر  .0

 مشخص

 بستر سایر خدمات سلامت موجود از موارد نیازمند خدمات ژنتیک با استفاده شناسایی .1

ارائه خدمت مشاوره ژنتیک استاندارد به افراد در معرض خطر شناسایی شده از طریق ایجاد دسترسی به پزشک مشاور آموزش دیده  .1

 در سطح یک نظام سلامت 
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ارائه خدمت تشخیص ژنتیک استاندارد به افراد نیازمند تشخیص ژنتیک قطعی در برنامه ژنتیک اجتماعی از طریق همکاری در ایجاد  .2

 به آزمایشگاه های تشخیص ژنتیک منتخب در سطح سه نظام سلامت دسترسی

 افزایش سواد سلامت ژنتیک برای عموم از طریق آموزش خود مراقبتی ژنتیک .3

 ارثی/ ژنتیکیارائه خدمات درمانی زود هنگام به منظور پیشگیری از معلولیت و عوارض شناسایی دیر هنگام در بیماری های  .1

 رت کارکنان ارائه دهنده خدمات ژنتیک سلامت در کشور از طریق برگزاری دوره های آموزشی مرتبطافزایش دانش، نگرش و مها .1

مایت از توسعه تحقیقات دانش محور مرتبط و ایجاد زیرساخت های یاتی خدمات ژنتیک سلامت از طریق حارتقاء توان علمی و عمل .8

 تأمین فن آوری های مرتبط در کشور

 

 فرآیند های اصلی برنامه 
 فرایند اصلی زیر است. 3فرآیند های اصلی برنامه ژنتیک اجتماعی شامل 

 آموزش  -

 شناسایی موارد در معرض خطر  -

  (قبل و بعد از تشخیص ژنتیک)مشاوره ژنتیک  -

 تشخیص ژنتیک  -

 مراقبت ژنتیک -

 

 فرایند آموزش (1

 گروه های هدف آموزش در برنامه ژنتیک اجتماعی شامل موارد زیر هستند:

 گیرندگان خدمت:الف: 

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

گروه های هدف خاص مرتبط با هر بیماری ارثی به منظور تقویت خود مراقبتی، استفاده نظامند و مقرن به صرفه از  -

ا ب منظور القاء نیاز به یک خدمت انجام می پذیردخدمات و حمایت از متقاضیان خدمات در برابر تبلیغاتی که به 

 هاگروه افزایش آگاهی در این

 

 ارائه دهندگان خدمت: -ب

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

ارائه دهندگان خدمات با رویکرد فنی/ اجرایی بر اساس فرآیند های اصلی آموزش های ضمن خدمت و بازآموزی و ... به هر گروه از 

 شود.برنامه ارائه برنامه ریزی و اجرا می

 



 

18 

 

 فرایند شناسایی  (2

در فرآیند شناسایی بیماران یا ناقلین بیماری ارثی به منظور برنامه ریزی برای دریافت خدمات سلامت مورد نیاز شناسایی می شوند. 

 اختصاصی و بستر موجود ارائه خدمات سلامت دو منبع اصلی شناسایی در برنامه ژنتیک اجتماعی هستند.غربالگری های 

 اختصاصی غربالگری -الف

دف جمعیت هدر یک  بیماری ارثی مشخصشناسایی  بیمار مبتلا یا ناقلین یک )یک گروه(  هایی هستند که برایغربالگری

انجام می شود. شایع بودن بیماری/ ناقلین بیماری مورد نظر در جمعیت هدف و وجود امکان غربالگری ساده و هزینه اثر  مشخص

سمی های تالاهاست. غربالگریبخش برای بررسی تمام افراد گروه هدف دو مشخصه اصلی برای انتخاب بیماری و اجرای این غربالگری

 هایی از این غربالگری ها هستند.لیک ارثی در نوزادان و سندروم داون در زنان باردار مثالهای متابودر زمان ازدواج، بیماری

 بستر موجود ارائه خدمات سلامت: در ژنتیک  شناسایی موارد نیازمند خدمات -ب

بیماری ارثی مشخص یا تکرار یک بیماری نامشخص )وجود حداقل دو بیمار مبتلا به یک بیماری یک وجود سابقه خانوادگی ابتلا به 

مشابه از زمان کودکی( درخویشاوندان منبع شناسایی بیمار مبتلا یا ناقلین یک بیماری ارثی است. این شناسایی با استفاده از بستر 

، غربالگری ژنتیکی هنگام ازدواج 0ته های خدمات گروه های سنی سطح در بس« ارزیابی ژنتیک»انجام می شود. ارائه خدمات سلامت 

 1و  1در بستر غربالگری تالاسمی در مراکز خدمات جامع سلامت ویژه ازدواج، مراکز بالینی متمرکز ارائه خدمات بالینی در سطح 

برای  NICUس عروق کرونری، برای شناسایی موارد بیماری زودر CCUهای )مثل مرکز درمانی هموفیلی و تالاسمی، بخش

هایی از ناهنجاری های بدو تولد( برنامه هایی نظیر ثبت سرطان برای شناسایی موارد در معرض خطر سرطان های ارثی و ...  مثال

 این منابع شناسایی هستند.

 فرایند مشاوره ژنتیک  (3

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

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

 هد که او را قادر به درک موارد زیر کند:قرار دگیرنده اطلاعاتی را در اختیار مشاور 

 تشخیص پزشکی و پیامدهای آن از نظر پیش آگهی و درمان احتمالی  .0

 نحوه توارث اختلال و خطر ایجاد و/یا انتقال آن  .1

 انتخاب ها یا گزینه های موجود برای مقابله با خطرات  .1

کافی با بیمار ارتباط برقرار کرد و اطلاعات لازم برای انجام علاوه بر موارد فوق در روند یک مشاوره ژنتیکی باید به اندازه  .2

 یک تصمیم گیری خوب و به دور از فشار و استرس را به بیمار منتقل نمود. )رفرنس کتاب امری(

در مرحله مشاوره ژنتیک  آگاهانه در مورد اقدامات پیشگیرانه/ درمانی در برنامه کشوری ژنتیک اجتماعی پس از کمک به تصمیم

خدمات در بستر مراقبت بیماری های ارثی همراهی  از عادلانه برخورداری تا کامل طور فرد یا خانواده دارای خطر بیماری ارثی به

 مطابق با این برنامه مشاوره ژنتیک در دو سطح عمومی و تخصصی ارائه می شود. .شوندمی

وره مشاوره ژنتیک عمومی از وزارت بهداشت این خدمت توسط پزشکان عمومی دارای گواهی د مشاور ژنتیک عمومی:

، ارائه می شود. این مشاوران ژنتیک در قالب برنامه کشوری ژنتیک اجتماعی به طور تعریف شده و آموزش پزشکی و درمان
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نظام سلامت در بخش دولتی در مراکز خدمات جامع سلامت و بخش خصوصی برای دریافت ارجاعات هم عرض  0در سطح 

 راجعات مستقیم می توانند به ارائه خدمت بپردازند.و م 0از سطح 

ژنتیک پزشکی/ انسانی دارای گواهی دوره مشاوره  PhDاین خدمت توسط افراد داری مدرک  مشاور ژنتیک تخصصی:

در قالب برنامه کشوری ژنتیک اجتماعی، به طور تعریف شده از وزارت بهداشت و درمان و آموزش پزشکی ژنتیک تخصصی 

 شامل بخش خصوصی و دولتی، ارائه می شود. این مشاوره در دو مورد زیر انجام می شود: 1در سطح 

تشخیص  آزمایش هاموارد ارجاعی از سوی مشاور ژنتیک عمومی برای مشورت با هدف انتخاب مسیر مناسب انجام  -الف

 ژنتیک 

 موارد ارجاعی از سوی متخصصین و فوق تخصص های بالینی برای مشورت ژنتیک با هدف کمک به تشخیص بالینی  -ب

در مرحله مشاوره ژنتیک فرد  آگاهانه در مورد اقدامات پیشگیرانه/ درمانی در این برنامه سعی بر آن است که پس از کمک به تصمیم

  .همراهی شوند /ژنتیکیخدمات در بستر مراقبت بیماری های ارثی از عادلانه برخورداری تا کامل طور یا خانواده به

مشاوره ژنتیک فرایند محوری برنامه ژنتیک اجتماعی است و علاوه بر ایفای نقش علمی و مهارتی لازم،  نقش مدیریتی 

 در ارجاعات و دریافت خدمات لازم برای خدمت گیرندگان دارد.

 

ابلاغ  ، درمان و آموزش پزشکی )استاندارد های مشاوره ژنتیک در دوره های زمانی مشخص توسط معاونت درمان وزارت بهداشت 

 می شود.(

 فرایند تشخیص ژنتیک (1

بیماریزای ژنتیکی در فرد مورد  (جهش)و نوع تغییرات  این فرآیند با استفاده از تکنیک های آزمایشگاهی تشخیص ژنتیک، وجود در

ریزی برای مداخلات پیشگیرانه سلامت توسط مشاور ژنتیک و  نتیجه تشخیص ژنتیک مبنای برنامه. مشخص می شود ،آزمایش

 .درمانگران است

)استانداردهای تشخیص ژنتیک در دوره های زمانی مشخص توسط معاونت درمان وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی ابلاغ  

 شود.(می

 

 ژنتیک ( فرایند مراقبت 5
 شود:بر اساس هدفی که از مراقبت ژنتیک مد نظر است مراقبت ژنتیک به دو نوع زیر دسته بندی می

 پیشگیری از بروز مراقبت ژنتیک 

بوده  (PND:Prenatal Diagnosis)هدف این مراقبت پیشگیری از بروز بیماری از طریق تشخیص ژنتیک پیش از تولد  ▪

قطعی/احتمالی یک بیماری ارثی بوده و احتمال ابتلا فرزند ایشان به بیماری ارثی مورد است که ناقل هایی زوجو ویژه 

 لا هستند:مبت مراقبت وجود دارد و متقاضی استفاده از امکان تشخیص ژنتیک پیش از تولد به منظور داشتن فرزند غیر

 شود:طی دو مرحله به شرح زیر انجام می آزمایش هااین   ▪

در این مرحله نوع جهش ژنتیک بیماری در والدین مشخص می شود. ترجیح بر این است که این مرحله پیش  مرحله اول:

 از وقوع بارداری انجام شود.
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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 )

 دارای اهمیت است.  PNDدر این نوع مراقبت ژنتیک، انجام به موقع مراحل 

 

 بزرگسالان: ارثی مراقبت ژنتیک کاهش خطر بیماری غیر واگیر

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

(PCADو سرطان ) تاخیر در ابتلا با مداخله های پیشگیرانه موثر بر عوامل خطر بیماری های ارثی غیر های ارثی فامیلی( با هدف

 کاهش عوارض بیماری با شناسایی زودرس نتیجه مورد انتظار در این مراقبت است. و واگیر 

 

 شرح اجرا: -ب 

 شناسایی: -الف

این دستورالعمل  بخش ششم اجرای این فرآیند برای هریک روش های شناسایی مطابق با دستورالعمل اختصاصی مربوطه که در 

 پذیرد.آمده است، صورت می

 

 مشاوره ژنتیک: -ب  

های ارثی/ فامیلی، باعث تسهیل مراقبت و حتی خود مراقبتی های در معرض خطر بیماریمشاوره استاندارد و مطلوب با خانواده

آمدن بار کاری بیشتر برای مراقبت ژنتیک و تضعیف خود  ها ضعیف باشد باعث واردگردد و  به هر میزان مشاوره با این خانوادهمی

 . شودها میمراقبتی خانواده

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

موارد نیازمند دریافت خدمت مراقبت ژنتیک توسط پزشک مشاوره ژنتیک با فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک به  -0

 نظام سلامت برای دریافت این خدمت معرفی می شوند. 0سطح 

موارد نیازمند قطع خدمت مراقبت ژنتیک توسط پزشک مشاوره ژنتیک با فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک به سطح  -1

 نظام سلامت برای قطع این خدمت معرفی می شوند.  0

ر ببایست فرم اطلاع رسانی نیاز به مشاوره ژنتیک برای افرادی که چنانچه فرد مشاوره گیرنده رضایت داشته باشد می -1

هستند توسط پزشک مشاور ژنتیک تکمیل و با همکاری مشاوره  شجره نامه نیازمند خدمت مشاوره ژنتیکاساس 

 گیرنده برای ایشان ارسال شود.

 

 نظام سلامت )پایگاه سلامت/ خانه بهداشت( انجام می شود. 0مراقبت ژنتیک در سطح  مراقبت ژنتیک: -ج

 : مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز:1-ج 

 شروع مراقبت:: 0-0-ج
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مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز با دریافت فرم اعلام وضعیت مراقبت توسط پزشک تیم سلامت و ارجاع این فرم برای مراقب 

شود.  مراقب سلامت/ بهورز موظف است هر دو ماه طی تماس سلامت/بهورز یا اعلام مهاجرت وارده، برای زوج تحت مراقبت شروع می

یا عدم انجام آزمایش تشخیص ژنتیک پیش از تولد و وضعیت بارداری یا عدم بارداری مادر را ثبت نموده و  با مادر وضعیت انجام

چنانچه مادر متقاضی انجام آزمایش تشخیص ژنتیک پیش از تولد باشد مادر را به پزشک ارجاع دهد. )در صورت بارداری مادر، این 

ورد موم آزمایش تشخیص ژنتیک پیش از تولد، ابتلاء جنین به بیماری ارثی چنانچه بر اساس نتیجه مرحله د ارجاع فوری است.(

م است لازو قطعی باشد، در صورت درخواست یکی از والدین مبنی بر دریافت مجوز قانونی سقط جنین مبتلا، تایید مورد مراقبت، 

 راهنمایی شوند. والدین برای مراجعه به سازمان پزشکی قانونی  مطابق موازین قانونی، 

 

 : قطع مراقبت:1-0-ج

 شود:در موارد زیر قطع مراقبت ژنتیک توسط پزشک پایگاه سلامت/ خانه بهداشت به بهورز/ مراقب سلامت اعلام می

های دائمی پیشگیری از بارداری، پایان دوران باروری مواردی مثل جدایی یا فوت همسر، استفاده از روش -0

به مراقب  عدم ضرورت ادامه مراقبت ژنتیکمادر)یائسگی( و ...  پزشک قطع مراقبت ژنتیک را تحت عنوان 

 نماید.سلامت/ بهورز اعلام می

 عدمتشخیص ژنتیک نیاز به انجام مراقبت ژنتیک تحت عنوان  هاآزمایش در مواردی که بر اساس مشاوره و یا  -1

شود. )این موارد در فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک به پزشک پایگاه قطع می ضرورت ادامه مراقبت ژنتیک

 شود.(سلامت/ خانه بهداشت اعلام می

در مواردی مثل عدم پاسخ گویی یا عدم اعلام نشانی جدید سال بهورز/ مراقب سلامت به مدت یک سال اطلاعاتی  -1

از شرایط زوج نداشته باشد، موضوع در کمیته ژنتیک شهرستان طرح و بر اساس صورت جلسه کمیته مربوطه، 

 نماید.رز اعلام میبه مراقب سلامت/ بهو عدم همکاریپزشک قطع مراقبت ژنتیک را تحت عنوان 

نکته: در هر زمانی از شروع مجدد همکاری گیرنده خدمت، مراقبت ژنتیک مجددا شروع و طبق دستورالعمل ادامه 

 داده می شود.

بایست به مرکز بهداشت شهرستان در صورت مهاجرت زوج تحت مراقبت ژنتیک، مورد مهاجرت می :مهاجرت -2

بایست نسبت به اعلام این مهاجرت به مرکز بهداشت شهرستان میگزارش شود. مرکز بهداشت شهرستان نیز 

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

مراقبت ژنتیک در مرکز مربوطه تحت عنوان مهاجرت در پایگاه سلامت/ خانه بهداشت مربوطه قطع و در پایگاه 

 / خانه بهداشت مقصد ادامه می یابد.سلامت

 

 :ارثیمراقبت ژنتیک کاهش خطر بیماری غیر واگیر: 3-ج

در این مراقبت پیگیری فعال ارجاع برای انجام مداخلات تشخیصی و درمانی به هنگام در افراد تحت مراقبت افراد در معرض خطر 

 ک و مراقب سلامت/ بهورز انجام می گیرد.شتوسط پز ها بر اساس دستورالعمل های بالینی ویژه این افراداین بیماری
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( و PCADمراقبت های بالینی و تشخیصی در موارد در معرض خطر بیماری غیر واگیر ارثی هدف )بیماری عروق کرونر زودرس )

از  فواصل زمانی کمترهای ارثی فامیلی( با گروه جمعیت عمومی متفاوت است. این مراقبت ها عمدتا در سنین پایین تر و با سرطان

جمعیت عمومی با هدف تاخیر در ابتلا با مداخله های پیشگیرانه موثر بر عوامل خطر بیماری های ارثی غیر واگیر و کاهش عوارض 

 ید. آبیماری با شناسایی زودرس انجام می شوند. اجرای این مراقبت بر اساس دستورالعمل مراقبت بالینی این افراد به اجرا در می
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 : 3فصل 

 سطوح مختلف مدیریتی و اجرایی نظام سلامت در برنامه ژنتیک اجتماعی شرح وظایف
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 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 همبرون هماهنگی -

 

 های غیرواگیردفتر مدیریت بیماری
 های علوم پزشکیابلاغ برنامه دانشگاه 

  های برنامه ژنتیک اجتماعی جهت ابلاغ استاندارد دفاتر و مراکزهماهنگی با سایر 

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

 های مرتبطهای مشترک جهت پیشبرد سیاستبخشی در حوزههای برونهماهنگی 

 

 ژنتیک اداره
 در راستای اجرای برنامهو های ژنتیک در سطح کشور است پیشگیـری از بیماریهای برنامه مدیریتی ژنتیک مسئول تدوین و اداره

 دار است:ذیل را عهدهژنتیک اجتماعی وظایف 

 ژنتیک اجتماعی هایاستاندارد  تدوین برنامه و .0

 های زیر:کمیته مشورتی کشوری و زیر کمیته های فنی مورد نیاز در زمینهتشکیل  .1

 آموزش ارائه دهندگان و گیرندگان خدمات متناسب با نیاز اجرای برنامه 

 شناسایی موارد نیازمند خدمات ژنتیک 

 مراقبت ژنتیک 

 ژنتیک  تشخیص 

 ی ژنتیکمشاوره 

  سایر موارد مورد نیاز برای پیشبرد برنامه 

بنا بر ضرورت برای بحث راجع به نتایج کلی برنامه ژنتیک اجتماعی  این کمیتهدر سطح کشوری کمیته مشورتی ژنتیک : 

تیک آمده از اجرای برنامه ژنها با توجه به نتایج بدست شود. اعضا این کمیته در خصوص خطوط کلی ارتقا برنامهتشکیل می

دست و کارشناسان ستادی و صاحب نظران  نمایند. این کمیته از مسئولین بالااجتماعی نظرات مشورتی خود را ارائه می

تر مدیر کل دف ،رییس شود. رییس این کمیته معاون بهداشت، جانشینفنی و علمی مرتبط از زیرکمیته ها متشکل می

 است.  این دفتر اگیر و دبیر آن رییس اداره ژنتیکمدیریت بیماری های غیرو

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 های علمی و اجرایی نظیر متخصصین، صاحب نظران، مدیران و از بخش

 نمایند. ژنتیک برای دوره معین در این کمیته شرکت می

 یشبرد سیستمی برنامه هماهنگی حداکثری و کارآمد و پ منظور بخشی بههای درونانجام هماهنگی .1
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 هماهنگی حداکثری و کارآمد و پیشبرد سیستمی برنامه منظور بخشی بهرونبهای انجام هماهنگی .2

 های آموزشی برنامه ژنتیک اجتماعیتدوین و توسعه برنامه .3

 آوری اطلاعات، تجزیه و تحلیل، تفسیر و انتشار آن در قالب گزارش وضعیت برنامه ژنتیک اجتماعیگرد .1

 مرتبط و مورد نیازهای علمی ماییهزاری گردبرگ  .1

 برنامه اجرای نظارت و پایش  .8

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

 های ژنتیکارتقاء برنامهبازنگری و  .01

 کارکنان سازیتوانمندهای منـاسب جهت ارتقای علمی و پیشنهاد و ایجاد زمینه .00

 ازین مورد خدمات تعرفه نییتع در یهمکار .01

 برنامه پوشش تحت کیژنت یهایماریب درمان و صیتشخ خدمات مهیب پوشش نیتام یریگیپ در یهمکار .01

 کیژنت یهایماریب کنترل و یریشگیپ یاختصاص یهابرنامه یابیارزش و شیپا برنامه نیتدو .02

 

 های غیر واگیربیماریسایر ادارات دفتر مدیریت 

 های تحت پوششهای شناسایی و ارجاع موارد ارثی/ژنتیکی برنامههمکاری در تدوین الگوریتم .0

 در سایر برنامه های دفتر مدیریت بیماری های غیر واگیر نیازمند خدمتموارد  به مشاور ژنتیک همکاری در  شناسایی و ارجاع .1

 های غیر واگیر ارثی در بزرگسالان بالینی بیماریتدوین دستورالعمل مراقبت مشارکت در  .1

 

 دفتر سلامت خانواده، جمعیت و خانواده
  گروه های سنی های خدمات سلامتوارد کردن خدمات ژنتیک در بسته .0

 های خدمات سلامتهای بستههای اختصاصی ژنتیک در آموزشادغام محتوای آموزشی برنامه ژنتیک اجتماعی و برنامه .1

 های خدمات سلامت موجودنظارت بر اجرای ادغام یافته برنامه در بسته مشارکت در .1

 

 دفتر آموزش سلامت
 های آموزش عموم برنامه ژنتیک اجتماعیمشارکت در  اجرای برنامه .0

 های آموزشی تخصصی همکاری در اجرای برنامه .1

 

 مرکز توسعه شبكه

 در ساختار نظام سلامتهای ژنتیک اجتماعی مشارکت در ادغام بخش های مختلف برنامه .0

های اختصاصی ژنتیک جهت ارائه آموزش در مراکز آموزش بهورزی و ابلاغ محتوای آموزشی برنامه ژنتیک اجتماعی و برنامه .1

 سامانه آموزش مرتبط

 تامین منابع اجرای برنامه .1
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 معاونت درمان ستاد وزارتی
 پوشش مبتنی بر استانداردهای برنامههای بالینی و درمانی تحت در اجرای برنامه در حوزه مشارکت .0

 های ژنتیک تحت پوشش برنامهپیگیری تامین پوشش بیمه خدمات تشخیص و درمان بیماری .1

 مشارکت در طراحی و ارتقاء مستمر و ابلاغ استانداردهای برنامه  .1

 های مختلف تحت پوششمشارکت در تثبیت نظام ثبت اطلاعات بر اساس دستورالعمل کشوری در بخش .2

  مدیریت صحیح امور مرتبطجهت  کشور پزشکی قانونیشرکا اجرایی برنامه شامل  ارکت در همکاری بامش .3

 های علوم پزشکی کشوردرمانی دانشگاه-نظارت و پایش بیمارستان منتخب بالینی .1

 

 آزمایشگاه مرجع سلامت
 های کشوری ژنتیک مشارکت در تدوین و اعمال استاندارهای آزمایشگاهی ژنتیک برنامه .0

 های تدوینی کننده در برنامه ژنتیک بر اساس چک لیستهای مشارکتپایش و ارزیابی آزمایشگاه .1

 

 سازمان غذا و دارو

( شامل شیر های رژیمی و مواد غذایی ویژه)درمانی  -های تغذیه ای ریزی و اجرای برنامه تهیه و توزیع داروها و مکملبرنامه .0

 ارثیبیماران متابولیک 

 هماهنگی در نظام ثبت بیماری های ارثی/ ژنتیکی دریافت کننده خدمات دارویی و رژیمی .2

 

 علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی  دانشکدهدانشگاه/ستاد 

 واحدهای ستادی

 معاونت بهداشتی دانشگاه 

احب رئیس و معاونین مرتبط ایشان، صصدور ابلاغ و تعیین اعضاء کمیته دانشگاهی برنامه ژنتیک اجتماعی ) شامل پیگیری  .0

 و تشکیل این کمیته توسط رئیس دانشگاه ها( ها و صاحب نظران فعال و موثر در پیشبرد برنامهسمت

نه و یا سالا کمیتههای جلسهو دبیر جلسه به طور ثابت معاون بهداشت است.  رییس دانشگاه دانشگاهیرییس جلسه کمیته 

و ایجاد هماهنگی  های برنامههای کشوری و در چارچوب دستورالعملدر راستای سیاستمنظور مشارکت  برحسب ضرورت به

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

مرتبط با برنامه شامل سازمان بهزیستی، آموزش و پرورش و...  هایها و نهادهای بین بخشی با سایر سازمانانجام هماهنگی .1

 های بین بخشی تعیین شده از سوی وزارت بهداشتریدر چارچوب سیاست های کلی همکا

هت ژنتیک تحت مراقبت جارثی/تشکیل کمیته بررسی بروز با حضور عوامل اجرایی مؤثر مرتبط به ازاء هر مورد بروز بیماری  .1

 زارش شده از سوی شبکه های بهداشت و درمان تایید علل بروز گ

  های برنامه به منظور:های کشوری و دستورالعملدر چارچوب سیاست بخشیبیندرون بخشی و  هایایجاد هماهنگی .2

   ...عموم مردم و های هدف مرتبط شامل کارکنان نظام سلامت، گروه های آموزشی برایمهااجرای بـرن ▪
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 اجتماعی ژنتیک های برنامهیبودجهصحیح و به هنگام  تخصیصمدیریت مالی، جذب و  ▪

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

ارجاع و تعریف شده نظام سلامت و استانداردها و موازین تعیین شده با پیشگیری همه جانبه از تداخلات در نظام 

افزایی اجرایی همزمان با ممانعت از اقدامات های مالی پیشنهادی و ایجاد همبندی خدمات به منظور جذب کمکسطح

 موازی و هرز منابع

ها بهبود دسترسی جهتها در های کشوری و دستورالعمل برنامهبه نحو بهینه و در چارچوب سیاستپیگیری حمایت و  .3

  تشخیص ژنتیک تشخیص طبی و هایزمایشگاهآ در حوزه

 در منطقه تحت پوشش آوری اطلاعات، تجزیه و تحلیل، تفسیر و انتشار آن در قالب گزارش وضعیت موجود برنامهگرد .1

  هاها و تحقیقات مورد نیاز برای ارتقا برنامه، پیشنهاد بررسیمورد نیاز انجام تحقیقاتمشارکت در  .1

 ژنتیکیارثی/ های تخاب و معرفی بیمارستان منتخب هر یک از بیماریهماهنگی با معاونت درمان در خصوص ان .8

دیده دارای گواهی از وزارت متبوع ثابت و با مهارت تا تکمیل دسترسی در  دورهعمومی تامین پزشک مشاور ژنتیک  .9

 هزار نفر جمعیت یک پزشک مشاور ژنتیک  011تا   31سطح شهرستان و سپس بر اساس هر  

 مطابق استاندارد های ابلاغ شده از سوی معاونت درمان وزارت متبوعبرای مشاوره ژنتیک  امکانات لازمتامین شرایط و  .01

 حفظ ثبات کارکنان در تمامی سطوح برنامه با توجه به لزوم داشتن تسلط و تجربه در حوزه برنامه ژنتیک  .00

با استفاده از سایر مراکز دارای مه جدید برنا کارکنانمدت و آموزش کوتاه  یتوجیههماهنگی جهت گذراندن دوره  .01

 سابقه بیشتر پیش از شروع به کار فرد جدید 

و  آمارموقع  بهصحیح و  ارسـالهای فرایندهای برنامه مدیریت اطلاعات برنامه شامل ثبت، نظارت جامع بر شاخص  .01

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

 برنامه اختصاصی هر بیماری

لی های کهای ژنتیک در راستای استراتژیتدوین مداخلات دانشگاهی پیشگیری از بروز و کاهش معلولیت بیماری  .02

 برنامه و در قالب برنامه عملیاتی دانشگاه

بنای آن به منظور اجرای صحیح برنامه در های حضوری بر مریزی شده و نظارتیافته و برنامهنظارت و پایش سازمان .03

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

 حداقل یک بار در سال

 

 معاونت درمان دانشگاه

 ها سازی و اجرای صحیح برنامهمشارکت کارشناسان مرتبط از حوزه درمان در عملیاتی (0

معرفی بیمارستان منتخب دارای استانداردهای ارائه خدمات بالینی فوق تخصصی بیماری ارثی/ژنتیکی مربوطه مندرج در  (1

 اختصاصی هر بیماریو استاندارد های دستورالعمل 

ورت مرکز استان و در ص ارث/ژنتیکیهای منتخب بیماری مراکز بالینیمرتبط در  تامین نیروی انسانی معرفی مراکز بالینی و (1

 لزوم مراکز بالینی تابعه در شهرستان 
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معرفی مراکز منتخب مورد نیاز برای انجام اقدامات تشخیصی با هماهنگی معاونت بهداشتی برابر با ضوابط و اعلام موارد در  (2

 هاهای کشوری برنامهدستورالعمل

 ر طور مستمبه  شخیص، کنترل درمان و تشخیص ژنتیکهای غربالگری، تایید تنظارت و کنترل کیفی موثر آزمایشگاه (3

 های موجود در بخش خصوصیسازماندهی نظام انتقال نمونه به صورت صنعتی و سیستمی با استفاده از پتانسیل (1

های ها، آزمایشگاهها، بیمارستانهای مختلف شامل درمانگاهتثبیت نظام ثبت اطلاعات بر اساس دستورالعمل کشوری در بخش (1

 منتخب و سایر مراکز پاراکلینیک منتخب و حمایت از ارسال اطلاعات درخواست شده به معاونت بهداشت

 سقط قانونی جنین در زمان مشخص شده مدیریت بهینه روندجهت  استان با پزشکی قانونی تعامل (8

 های بیمه بیماریهای کشورها بر اساس دستورالعملتعامل با ادارات بیمه در جهت انجام تشخیص ژنتیک بیماری (9

 

 مرکز بهداشت شهرستان

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

 ذیل است:

مرتبط با اجرای برنامه حداقل دو بار در سال با و عوامل اجرایی اصلی مؤثر کمیته شهرستانی ژنتیک با شرکت  تشکیل .0

 و بین بخشی بخشی های درونانجام هماهنگیاصلی وظایف 

 مورد نیاز برنامه مراکز تجهیزمدیریت بهینه در تامین و  .1

 هماهنگی های بین بخشی در شهرستان .1

استفاده از سایر مراکز دارای با جدید برنامه  کارکنانمدت و آموزش کوتاه  یتوجیههماهنگی جهت گذراندن دوره  .2

 سابقه بیشتر پیش از شروع به کار فرد جدید با معاونت بهداشت دانشگاه

 های هنگامغربالگری و آموزشاعلام اسامی و نشانی مراکز نظیر  هامعرفی و اعلام نشانیمدیریت و تسهیل ارجاعات شامل  .3

 .ثبت اسناد و املاک شهرستان اداراتبه  مورد تأیید ازدواج

ی ژنتیک تحت مراقبت )جهت بررسارثی/ به ازاء هر مورد بروز بیماری  تشکیل کمیته بروز با حضور عوامل اجرایی مؤثر مرتبط .1

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

اساس استاندارد های ابلاغ شده بر  0تامین فضای فیزیکی و تجهیزات مورد نیاز اتاق مشاوره ژنتیک و آزمایشگاه های سطح  .1

 از سوی معاونت بهداشت وزارت متبوع

شامل کارکنان و جمعیت تحت پوشش از  های هدفهای آموزشی مرتبط با گروهو اجرای فعالیت هماهنگیمدیریت،  .8

 پایگاه سلامت /خانه بهداشت 

 پزشک مشاور ژنتیک و مراقب سلامت شاملریزی موثر برای تامین کارکنان ثابت و با مهارت مدیریت بهینه و برنامه .9

 مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج مورد نیاز برای جمعیت تحت پوشش

 یکی ژنتدرصـورت تقاضای مرخصی از سوی پزشک مشاوره (مشـاوره ژنتیک مرکز)پزشک ژنتیک جایگزین  تعیین .01

 اجرای صحیح برنامه و پایش عملکرد سطوح محیطی در راستای نظارت .00

 بت و گردش اطلاعات و تأیید و کنترل صحت گزارشات آماری برنامهمدیریت ث .01
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برداری و اطمینان از دسترسی و بهره مواد آموزشی به روز و مشارکت ها، اسناد ودستورا لعمل و نگهداری آرشیو .01

  بهینه توسط پرسنل تحت امر 

 /انعکاس به معاونت بهداشتی دانشگاه، پیشنهادات و انتقادات در سطح شهرستان و اتنظر نقطه و ثبت گردآوری .02

 دانشکده و پیگیری تا دریافت پاسخ مناسب

 

 1واحدهای محیطی ارائه خدمت سطح    

 مرکز خدمات جامع سلامت

 های سلامت تحت پوششپایگاهدر  های مربوط به برنامهو نظارت بر فعالیت مدیریت (0

ر تأکید ب با جمعیت تحت پوششآگاهی  آموزش و مهارت کارکنان تحت مدیریت و ارتقا سطح ارتقا ریزی در زمینهبرنامه (1

  های هدفگروه

 مدیریت ثبت و گردش اطلاعات و تأیید و کنترل صحت گزارشات آماری برنامه (1

برداری بهینه توسط بهره و و اطمینان از دسترسی و مشارکت مواد آموزشی به روز ها، اسناد ودستورالعمل و نگهداری آرشیو (2

 پرسنل تحت امر  

کده و دانش/ دانشگاه ، پیشنهادات و انتقادات در سطح شهرستان و انعکاس به معاونت بهداشتیاتنظر نقطه و ثبت گردآوری (3

 پیگیری تا دریافت پاسخ مناسب

 پوشش تحت های سلامتپایگاه/ های بهداشتاز سطح خانهتأیید و کنترل صحت گزارشات آماری برنامه  (1

 

 :پایگاه سلامت/ خانه بهداشت      

 بهورز /وظایف مراقب سلامت       

 ارائه خدمات ژنتیک بسته های خدمات گروه های سنی (0

 انجام مراقبت ژنتیک و انجام ارجاعات لازم (1

 های مربوطهت در چارچوب دستورالعملاثبت و گزارش اطلاع (1

  تکمیل و جایگزینی موارد به روزرسانی شده ،پیگیری دریافت آموزشی و ها و مواداسناد و دستورالعمل یگانی و نگهداریبا (2

 های هدف در جمعیت تحت پوششبرنامه ریزی به منظور آموزش گروه (3

پزشک 

 مراقب سلامت در موارد لازم/ آموزش بهورز (0

 بررسی و تأیید موارد نیازمند ارجاع به مشاوره ژنتیک  (1

 ارجاعات لازم )شامل اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک به بهورز/ مراقب سلامت(انجام مراقبت ژنتیک و انجام  (1

 ت و تهیه و ارسال آمار و گزارشاتنظارت بر صحت ثبت اطلاعا (2

 جمعیت تحت پوشش برایریزی و مشارکت در اجرای برنامه های آموزشی برنامه (3

 

پزشک مشاور ژنتیک

 معاونت درمان وزارت بهداشت درمان و آموزش پزشکیرعایت استاندارد های مشاوره ژنتیک ابلاغی از  .0



 

31 

 

 شهرستان  مرکز بهداشت به آن و ارسال "یکژنت اعلام وضعیت مراقبت"تکمیل فرم  .1

تکمیل دعوت نامه فراخوان مشاوره ژنتیک برای موارد نیازمند مشاوره بر اساس شجره نامه در صورت رضایت مشاوره  .1

 گیرنده و ارسال آن با همکاری وی

  و ارسال فرم عملکرد مرکز مشاوره ژنتیک به مـرکـز بهداشت شهرستـان در پایان هر فصل تکمیل .2

 مرخصی ژنتیک جانشین درصـورت درخـواست پزشک مشاوره هماهنگی با .3

های مدیریتی دریافتی در ها و نامهها، دستورالعمل، جزوههاتمام کتاب آرشیو و پیگیری به روز رسانینگهداری و  .1

 ژنتیک ز مشاورهآرشیو مرک

 .صورت الکترونیک و دائمیبه مرکز مشاوره ژنتیک به  مراجعات مشاوره ژنتیکبایگانی و نگهداری دفتر ثبت  .1

برخورداری از  ارجاع برایو « در خواست آزمایش تشخیص ژنتیک» فرم در برخورداری از تسهیلات ویـژه تعیین .8

مورخ  32119/ت039111شماره مصوبه بر اساس  خمینی )ره( مسایر سازمان بهزیستی و کمیته امداد اما تسهیلات

 هیات وزیران در خصوص ارائه خدمت مشاوره ژنتیک و تشخیص ژنتیک 19/00/91

ذکر شده ضروری است بنابراین لازم  آزمایش هاتشخیص ژنتیک، بیمه بودن خانواده ها جهت انجام  آزمایش ها. با توجه به هزینه بالای 0تذکر 

 ره ژنتیک افراد فاقد بیمه جهت تحت پوشش بیمه قرار گرفتن، ترغیب و ارجاع شوند.است طی مشاو

هی بدی ی آن ضروری است.منظور توزیع عادلانـه شدت محدود بوده، بنابراین مدیریت اعتبارات مذکور به اعتبارات تسهیلات ویژه به. 1تذکر 

 و نظارت بر آن بر عهده ستاد مرکز بهداشت شهرستان می باشد. ی ژنتیکمشاورهپزشک ی عهدهر ب ولیت این موضوعئمساست 

 :دهنده خدمات سلامت هنگام ازدواج مرکز ارائه خدمات جامع سلامت ارائه

ادارات مرتبط در معاونت بهداشت تعیین و با تایید مرکز مدیریت شبکه به الزامات فضای فیزیکی و تعداد و نقش کارکنان این مراکز توسط 

شود. وظایف اختصاصی این مراکز در دستورالعمل شناسایی اختصاصی غربالگری بتا تالاسمی و غربالگری های بهداشت ابلاغ میمعاونت 

 ازدواج آورده شده است. زمانژنتیکی 

 )تخصصی و فوق تخصصی( 1و 3واحدهای محیطی ارائه خدمت سطح 
 بیماری هدفی ارائه خدمات بالینی بیمارستان/ مرکز بالینی منتخب برا

معرفی بیماران جدید/ موارد مهاجرت و غیبت از درمان بیماری مطابق فرم مربوطه به معاونت بهداشت دانشگاه جهت انجام  .0

 هماهنگی های لازم برای استفاده از خدمات برنامه ژنتیک اجتماعی در واحد بهداشتی محل سکونت

 اختصاصی هر بیماریتبادل آمار و داده ها بر اساس دستورالعمل های بالینی  .1

 ارائه خدمات بالینی بر اساس دستورالعمل های بالینی اختصاصی هر بیماری .1

 

 آزمایشگاه تشخیص ژنتیک

 استقرار نظام تضمین کیفیت .0

 مشارکت در برنامه ارزیابی خارجی کیفیت .1

 تعامل با مشاور ژنتیک نظام سلامت و پذیرش ارجاعات بر اساس استانداردهای ابلاغی .1

 رعایت استانداردهای ابلاغی تشخیص ژنتیک  .2
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 ها و اطلاعات برنامه بر اساس دستورالعمل و فرم های مربوطهگردآوری و گزارش داده .3

 :مشاور ژنتیک تخصصی 

 فعالیت مطابق استاندارد های مشاوره ژنتیک ابلاغی از معاونت درمان وزارت بهداشت درمان و آموزش پزشکی -0

 دریافت ارجاعات از سوی مشاوران ژنتیک عمومی برای انتخاب روش تشخیص ژنتیک و ارسال پسخوراند  -1

دریافت ارجاعات از سوی متخصصین و فوق تخصصین بالینی برای استفاده از خدمات تشخیص ژنتیک در جهت کمک به  -1

 تشخیص بالینی و ارسال پسخوراند

 بر اساس دستورالعمل و فرم های مربوطه ها و اطلاعات برنامهگردآوری و گزارش داده -2
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 فصل چهارم: 

 های آماری و شاخص هافرم
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 متن اطلاع رسانی در خصوص غربالگری ژنتیکی زمان ازدواج
 ...................................................، شبکه بهداشت درمان شهرستان.........................................دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی 

 مراجعین محترم

غربالگری و در صورت ضرورت مشاوره ژنتیک می تواند راهنمای شما برای  داشتن فرزندانی سالم باشد به همین دلیل 

 ی همه زوجین در هنگام ازدواج  انجام می شود.غربالگری ژنتیكی برا

 دهد:موارد زیر احتمال خطر بیماری ژنتیک در فرزندان را افزایش می

 وجود بیماری شناخته شده ارثی در خانواده 

اشنوایی نبرای مثال : هموفیلی، دوشن، تالاسمی ماژور، سیکل سل،  بیماری های متابولیک ارثی )فنیل کتونوری، گالاکتوزمی و ... ( 

 و نابینایی، .....

 .وجود حداقل دو نفر در بستگان شما که از زمان کودکی مبتلا به یک بیماری مشابه بوده یا هستند 

 .)نسبت فامیلی نزدیک با یکدیگر )ازدواج فرزندان و یا نوه های عمو، عمه، خاله، دایی با یکدیگر 

  یک از شما )و یا هر دوی شما(:وجود فردی مبتلا به یکی از مشکلات زیر در بستگان هر 

 فردی که از کودکی دارای مشکل انعقاد خون )بند نیامدن خون موقع خون ریزی( باشد. -

 فردی که از کودکی کم خونی داشته باشد و  نیازمند تزریق خون مکرر باشد. -

 فردی که از زمان کودکی از نظر ذهنی و عقلی ناتوان و یا ناتوانی درحرکت داشته باشد. -

 ی که از زمان کودکی مبتلا به نا بینایی یا نا شنوایی باشد.فرد -

 کودکی که  می بایست غذاهای مخصوص دریافت کند و برخی غذاها را نمی تواند تحمل کند.    -

 کودکی که مرتب به دلیل ابتلا به بیماری های عفونی در بیمارستان بستری می شود.  -

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

در زمان غربالگری ژنتیک به کارشناس غربالگری اعلام نمایید. است «آری» چنانچه پاسخ شما به هریک از سوالات فوق  
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 هنگام ازدواجغربالگری ژنتیکی برنامه ژنتیک اجتماعی: پرسشنامه 
 تاریخ.................   ................................. شبكه بهداشت درمان شهرستان................................      شماره................       دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی 

 

 پرسش ها:

 آقا خانم

 خیر بلی خیر بلی

 آقا و خانم با یکدیگر نسبت فامیلی نزدیک دارند؟   .0

 .فامیلی نزدیک، ازدواج فرزندان و نوه های عمه، عمو، خاله یا دایی با یکدیگر استمنظور از ازدواج 

 در صورت وجود نسبت، درج شود:............................................

    

بیماری تشخیص داده شده ای وجود دارد که از زمان کودکی آغاز شده باشد ( 1تا درجه )آیا در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  .1

 و پزشک گفته باشد ارثی یا ژنتیکی است؟ 

بیماری های ارثی مورد سوال شامل: هموفیلی، دوشن ،تالاسمی ماژور، سیکل سل، بیماری های متابولیک ارثی )فنیل کتونوری، 

 )در صورت پاسخ مثبت نام بیماری ذکر شود:....................(  سایر موارد  ایمنی ارثی، نقص گالاکتوزمی و ...( ناشنوایی و نابینای،

    

د وآیا در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام، تکرار بیماری مشابهی که از زمان کودکی آغاز شده باشد وجود دارد و یا در گذشته وج .1

 داشته است؟

بستگان ایشان حداقل دو نفر که از زمان کودکی مبتلا به یک بیماری یا اختلال مشابه هستند وجود داشته یا هم در خانواده آقا یا خانم و 

 اکنون وجود دارد.

    

     ؟(، فردی با یکی از مشکلات زیر وجود دارد یا داشته است1آیا در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام )تا درجه  .2

     های خود به خود و بدون دلیل و یا سابقه قطع نشدن خونریزی از زمان کودکی داشته باشد.خونریزی ( فردی که سابقه0-2

     ( فردی که نابینایی یا ناشنوایی او از زمان کودکی شروع شده باشد.1-2

     ( کودکی که مکررا به دلیل ابتلا به بیماری عفونی بستری شود.2-1

 کودکی دارای ناتوانی ذهنی و یا حرکتی و یا اختلال در تکامل باشد.( فردی که از زمان 1-2

تفاوت واضحی بین توانایی فرد در صحبت کردن، نشستن، راه رفتن، درک صحبت دیگران یا انجام کارهای شخصی با افراد هم سن و 

 سال خود در خویشاوندان داشته و این مشکل برطرف نشده است.

    

 فرم درستی پاسخ های داده شده را  تأیید می نماییم. ضمن مطالعه مطالب این
 ادگی آقا ..........................نام و نام خانوادگی خانم .................................                                                      نام و نام خانو

 .........................                                                امضاء و اثر انگشت آقا ....................................امضاء و اثر انگشت خانم  .....................

 نام و نام خانوادگی و امضا مراقب سلامت مسئول غربالگری ژنتیک      ...............................
 

 نتیجه غربالگری اولیه بر اساس نظر مراقب سلامت غربالگر: 

 به دلیل پاسخ منفی به همه سوالات پرسشنامه بر اساس اظهارات زوجین، نیازی به مرحله تکمیلی غربالگری وجود ندارد.  □

 حله تکمیلی غربالگری توسط پزشک مرکز وجود دارد.به دلیل وجود پاسخ مثبت به حداقل یکی از سوالات پرسشنامه بر اساس اظهارات زوجین، نیاز به مر  □
 

 نتیجه نهایی غربالگری بر اساس نظر پزشک:

 به دلیل پاسخ منفی به همه سوالات پرسشنامه بر اساس اظهارات زوجین، نیازی به ارجاع ایشان به مشاور ژنتیک نمی باشد.  □

 :مهر و امضاء پزشک                                                                                                                                                   
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 توجه: زوجین محترم این فرم را به عنوان مستند مربوط به غربالگری هنگام ازدواج ، نزد خویش نگهداری نمایید.

 هنگام ازدواجغربالگری ژنتیکی برنامه ژنتیک اجتماعی: پرسشنامه تأیید 
 ........      شماره................          تاریخ.................دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی ................................. شبكه بهداشت درمان شهرستان........................

 آقا خانم پرسش ها:

 خیر بلی خیر بلی

 آقا و خانم با یکدیگر نسبت فامیلی نزدیک دارند؟   .0

  .منظور از ازدواج فامیلی نزدیک، ازدواج فرزندان و نوه های عمه، عمو، خاله یا دایی با یکدیگر است

 در صورت وجود نسبت، درج شود:............................................

    

بیماری تشخیص داده شده ای وجود دارد که از زمان کودکی آغاز شده باشد و پزشک ( 1تا درجه )آیا در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  .1

 گفته باشد ارثی یا ژنتیکی است؟ 

ثی )فنیل کتونوری، گالاکتوزمی و ...( بیماری های ارثی مورد سوال شامل: هموفیلی، دوشن ،تالاسمی ماژور، سیکل سل، بیماری های متابولیک ار

 )در صورت پاسخ مثبت نام بیماری ذکر شود:....................(  ناشنوایی و نابینای، سایر موارد 

    

وجود داشته  آیا در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام، تکرار بیماری مشابهی که از زمان کودکی آغاز شده باشد وجود دارد و یا در گذشته .1

 در خانواده آقا یا خانم و بستگان ایشان حداقل دو نفر که از زمان کودکی مبتلا به یک بیماری یا اختلال مشابه هستند وجود داشته یا هم است؟

 اکنون وجود دارد.

    

     ؟دارد یا داشته است(، فردی با یکی از مشکلات زیر وجود 1آیا در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام )تا درجه  .2

های خود به خود و بدون دلیل بویژه در عضله ها (، فردی با سابقه خونریزی1(آیا در خانواده و بستگان هرکدام از شما )آقا و خانم تا درجه 0-2

 شده(؟ و مفاصل که بدون دخالت پزشکی قطع نمی شده وجود دارد )مورد زنده( و یا در گذشته وجود داشته است )مورد فوت

    

( فرد نابینا یا ناشنوایی وجود دارد که مشکل او قبل از شش سالگی شروع 1( آیا در خانواده و بستگان هرکدام از شما )آقا و خانم تا درجه 1-2

 شده باشد وجود دارد )مورد زنده( و یا در گذشته وجود داشته است )مورد فوت شده(؟

    

     ناتوانی ذهنی و یا حرکتی و یا اختلال در تکامل باشد. ( فردی که از زمان کودکی دارای1-2

( آیا والدین بیمار مبتلا به اختلال عملکردی، نسبت خویشاوندی نزدیک )ازدواج فرزندان یا نوه های عمو، عمه، خاله یا دایی با 0-1-2

 یکدیگر( داشته اند؟
    

     در طول زمان شدیدتر شده است؟( آیا اختلال عملکردی که از کودکی آغاز شده است، 1-1-2

     ( آیا در فرد مبتلا به اختلال عملکردی، یک ناهنجاری غیراکتسابی نیز وجود دارد؟1-1-2

     روز( است. 19سال و یازده ماه و  1سالگی ) 1منظور از سالگی بوده است؟  1قبل از  ( آیا زمان شروع اختلال در بیمار مورد اشاره2-1-2

سال و  3منظور از کودکی از صفر روزگی تا ( آیا بیمار مورد اشاره از زمان کودکی به تدریج دچار ناتوانی در راه رفتن شده است؟ 3-1-2

 روز است. 19یازده ماه و 

    

بدون استفاده از روش  سال 1سقط یا بیشتر(، مرده زایی یا نازایی طولانی مدت )بیش از  1( آیا مادر این بیمار سابقه سقط مکرر )1-1-2

 های پیشگیری از بارداری( داشته است؟

    

     ( آیا سابقه فوت برادر یا خواهر فرد مبتلا به دلیل بیماری غیر اکتسابی وجود داشته است؟1-1-2
 ضمن مطالعه مطالب این فرم درستی پاسخ های داده شده را  تأیید می نماییم.

 ............................................                                                      نام و نام خانوادگی آقا ...............نام و نام خانوادگی خانم 

 اثر انگشت آقا .......................................... امضاء و اثر انگشت خانم  ........................................                                                امضاء و

 نام و نام خانوادگی و امضا مراقب سلامت مسئول غربالگری ژنتیک      ...............................
 نتیجه غربالگری  بر اساس نظر پزشک:

 زی به مشاوره ژنتیک وجود ندارد.بر اساس بررسی موارد مثبت پاسخ داده شده توسط زوجین در پرسشنامه، نیا □

 بر اساس بررسی موارد مثبت پاسخ داده شده توسط زوجین در پرسشنامه، زوجین نیاز به مشاوره ژنتیک دارند. □

 :مهر و امضاء پزشک                                                                                                                                                   
 توجه: زوجین محترم این فرم را به عنوان مستند مربوط به غربالگری هنگام ازدواج ، نزد خویش نگهداری نمایید.
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 گواهی انجام خدمات هنگام ازدواج
 باسمه تعالی

 
 اسناد و املاک کشورسازمان ثبت 

 دفتر ازدواج شماره ..........
     

 رئیس محترم مرکز خدمات جامع سلامت مجری آموزش و خدمات سلامت هنگام ازدواج .........

 
 

 

 

 با سلام و احترام

 ......... و آقای ...................با شماره ملی .........و شماره شناسنامه ............صادره از ........  فرزند .......... متولد.........

 ..............  خانم ................ با شماره ملی .........و شماره شناسنامه ............صادره از ........  فرزند .......... متولد....

 

 اعلام فرمایید:جهت دریافت آموزش ها و خدمات سلامت هنگام ازدواج معرفی می شوند. لطفاً نسبت به تکمیل جدول ذیل اقدام و نتیجه را  به این دفترخانه 

 محل مهر / امضاء اقدامات واحد

   انجام شد.   VDRLآزمایش  

گا
ش

مای
آز

 ه

 مت آمفتامین( مورد آزمایش قرار گرفت. –از نظر وجود مورفین / وجود ترکیبات شیشه )آمفتامین  تأییدی   روش غربالگریالف( نمونه ی ادرار خانم به 

 مت آمفتامین( مورد آزمایش قرار گرفت. –از نظر وجود مورفین/ وجود ترکیبات شیشه )آمفتامین  تاییدی   ب(  نمونه ی ادرار آقا به روش غربالگری 

 لازم جهت بررسی بتا تالاسمی انجام شد.  ها آزمایش 

ها
ی 

ار
یم

ا ب
ه ب

رز
با

و م
ی 

یر
شگ

پی
 

        غربالگری تالاسمی زوجین بررسی شد. آزمایش هانتایج 
  غربالگری ژنتیکی زوجین انجام شد. 

  الف( واکسیناسیون کزاز برای خانم انجام شد. 

 واکسیناسیون خانم قبلاً به صورت کامل انجام شده و نیازی به تزریق مجدد در زمان ازدواج وجود نداشت. 

  ب( واکسیناسیون کزاز برای آقا انجام شد. 

 واکسیناسیون آقا قبلاً به صورت کامل انجام شده و نیازی به تزریق مجدد در زمان ازدواج وجود نداشت. 

 

ت 
لام

س

ده
نوا

خا
 

 حقوق اخلاق و احکام روانشناسی سلامت زناشویی و باروری حضور زوجین در کلاس های شش ساعته شامل: تایید
     تایید حضور خانم در کلاس آموزشی

     تایید حضور آقا در کلاس آموزشی

 خدمات جامع سلامت مجری آموزش و خدمات سلامت هنگام ازدواج ......... مهر و امضاء پزشک مرکز   

 

  توضیحات مهم:

 فاقد اعتبار است. مهر برجستهی آزمایش بدون نتیجه 

 و در صورت سر رسید این تاریخ، فقط آزمایش عدم اعتیاد نیاز به تکرار دارد و نیازی به انجام مجدد  مدت اعتبار این گواهی از تاریخ صدور یک ماه بوده

 دیگر نیست. آزمایش ها

 تکمیل واکسیناسیون، غربالگری ژنتیکی و ...  و روز دوم به شرکت  آزمایش هاروز اول: انجام زدواج دو روز می باشد. مدت زمان ارائه خدمات سلامت هنگام ا ،

 در کلا س های آموزشی پیش از ازدواج اختصاص می یابد.

 

 
 

 عکس خانم عکس آقا
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 نظریه مشورتی از مراکز خدمات بالینیدرخواست برنامه ژنتیک اجتماعی: فرم 

 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  شهرستان. . . . . ........................................... . . . . . . . .درمانیعلوم پزشكی و خدمات بهداشتی / دانشكدهدانشگاه
 .........................     تاریخ .........................        مرکز مشاوره ژنتیک 

 ................................................. . 1................................................    . 0مشخصات 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 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 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

 

 ........................./ سرکار خانم دکتر دکتر آقای جنابارجاع به الف(  

 با سلام و احترام

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

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

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

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

شده به پیوست،  های انجامغرمایید. درضمن ارسال سوابق و نتایج تمام آزمایش ی مشورتی خود را ازطریق همین فرم اعلامخواهشمند 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 ــــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ ــ  ــ
 

 ب( اعلام نظریه مشورتی به پزشک مشاور ژنتیک:

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

 با سلام و احترام

 

 .گرددمی اینجانب  به شرح ذیل اعلام شـده و سـوابق ارسالی، نظریه مشورتیهای انجام ضمن ارسـال بررسی
. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . . . . . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  . . .
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 متخصص ......................................تاریخ .......................مهر و امضا 
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 نظریه مشورتی در برنامه ژنتیک اجتماعیدرخواست راهنمای تکمیل فرم 
 

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

 شود. بیمار به متخصص استفاده می

 قسمت است: 3این فرم شامل 

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

 شود.مشورت در این قسمت نوشته می

های لازم نظریه اساس بررسیر ـب متخصص منتخب .است متخصصان منتخب برنامه ژنتیک اجتماعیب( قسمت دوم مربوط به 

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

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

 ارسال نماید.  ژنتیک

باشد و متخصصان منتخب باید این امر را صرفاً به ایشان واگذار نكته: مشاوره ژنتیک بر عهده مشاور ژنتیک می

 نمایند. 
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 وضعیت مراقبت ژنتیکاعلام برنامه ژنتیک اجتماعی: فرم 
 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . :مرکز بهداشت شهرستان به                                خدمات جامع سلامت....... / پزشک مشاور ژنتیک دکتر: .........از مرکز 

 مشخصات زوج / فرد  واجد مراقبت ژنتیک:

 

 نام و نام خانوادگی

 

 

 نام پدر

 

 تماس تلفن محل سكونت  و علت مراقبت ژنتیک شماره ملی

   

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

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

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

   

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

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

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

                                                                                                                               :شودمیمعرفی خدمات ذیل دارنده / دارندگان مشخصات فوق برای دریاقت 

 انجام مراقبت ژنتیک: 

 ژنتیک پیشگیری از بروز مراقبت انجام   □ 

  انجام مراقبت ژنتیک کاهش خطر بیماری غیرواگیر ارثی □ 

 

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

 

 

 

 ژنتیکمشاور   پزشکامضا  مهر و                                                                                                        

 

 :نامه هرشما                                                      11/   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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 راهنمای تکمیل فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک

توسط پزشک مشاور ژنتیک جهت اعلام نتیجه مشاوره ژنتیک و اعلام وضعیت مراقبت  ژنتیک مشاوره پس از تکمیل جلساتاین فرم 

 ی ژنتیک در مرکز بهداشت شهرستان، با توجه به نشانیکارشناس برنامهگردد.  میبه مرکز بهداشت شهرستان ارسال ژنتیک، تکمیل و 

ی این مرکز، فرم را به مرکزخدمات جامع سلامت مربوطه یرخـانهافراد و پس از امضای رئیس مـرکـز بهداشت و ثبت در دب

بهداشت مربوطه جهت  پایگاه سلامت یا خانهفـرم را به  مرکز خدمات جامع سلامت با توجه به نشانی، نماید و پس از آن پزشکمیارسال

 دهد. میشروع یا اتمام مراقبت ژنتیک ارجاع

 توجه:

 ی اداری از مرکز بهداشت طریق مکاتبه باشد، این فرم ازاز همان دانشگاه ستان دیگری اگر فرد تحت مراقبت ساکن شهر

 . شودشهرستان مبدا به مرکز بهداشت شهرستان مقصد ارسال می 

  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

  در زوجین تحت مراقبتی که محل سکونت مجزا دارند ملاک نشانی محل سکونت خانم می باشد و فرم به ترتیب فوق بر

 اس نشانی خانم ارسال می گردد. )شماره تماس از هر دو نفر ثبت گردد.(اس

 همین فرم به پیوست نامه اعلام برای گزارش مهاجرت ها . ین فرم فقط یک بار توسط تیم مشاوره تکمیل می شودا

 مهاجرت ارسال می شود.
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 ی زمان ازدواجغربالگری ژنتیکدفتر ثبت نتایج 
 

 ....... مرکز خدمات هنگام ازدواج ...........   سه ماهه ..... سال

 کد ملی یننام خانوادگی  زوجو نام   ردیف
 شماره گواهی غربالگریتأیید نتیجه  نتیجه پرسشنامه

 امضا و اثر انگشت زوج در خصوص دریافت پرسشنامه
 منفی مثبت منفی مثبت 

  …………………….   …………………….         

 

  

   ……………………. …………………….          

 

  

 

 «ی زمان ازدواجثبت نتایج غربالگری ژنتیک »شرح فرم 

 این دفتر در مرکز خدمات هنگام ازدواج برای ثبت اطلاعات و شماره گواهی کلیه زوجین مراجعه کننده به مرکز استفاده می شود.

 شود.شروع می 0هر فصل از شماره شماره ردیف این دفتر 

 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
 

 شهرستان .......   معاونت بهداشتی دانشگاه علوم پزشکی ......      به/از: ستاد وزارت بهداشتاز مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج .............    به/از: مرکز بهداشت 

 سه ماهه ................... سال ...................

نام مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج/ مرکز 

 بهداشت شهرستان

 غربالگرید تأییتعداد نتیجه  تعداد نتیجه پرسشنامه  تعداد زوج غربالگری شده

 منفی مثبت منفی مثبت

      

      

      جمع
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 «ی زمان ازدواجاعلام نتایج غربالگری ژنتیک »شرح فرم 
ر تکمیل  و به سطوح بالات« ی زمان ازدواجژنتیکثبت نتایج غربالگری »ماهانه توسط مراکز ارائه خدمات زمان ازدواج بر اساس آمار ثبت شده غربالگری ژنتیکی زمان ازدواج در دفتر  1این فرم به صورت 

 گردد. ارسال می
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 برنامه ژنتیک اجتماعی: فرم گزارش ماهیانه بیمارستان / مرکز بالینی منتخب

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

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

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

 با تشخیص نهایی،   .....  نفر تحت بررسی تشخیصی تعداد کل بیماران تحت مراقبت: ........ نفر

 

1 3 1 0 1 1 7 7 9 14 

 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 سكونت 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

0                

1                

1                

 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 ه)در مورد بیمارانی که ویزیت دوردرمان

تزریق خون در بیماری تالاسمی، نظیر مرکز منتخب شده است ) های ارثی/ ژنتیکی،ارائه خدمات بالینی در هر یک از بیماری

گردد و به مرکز ( تکمیل میکتونوری، مراکز کاشت حلزون در ناشنوایی، مرکز درمانی بیماران هموفیلی و ...فنیل درمانگاه

گردد. بر اساس نشانی محل سکونت بیماران این بهداشت شهرستان مربوطه و از آن طریق به مرکز بهداشت دانشگاه ارسال می

چنانچه محل سکونت بیماری در محدوده گردد. های محل سکونت بیماران ارسال میشبکه بهداشت و درمان شهرستان فرم به

                                      گردد.دانشگاه علوم پزشکی دیگری باشد نام بیمار به معاونت دانشگاه محل سکونت خود برای اقدام لازم  اعلام می

ساکن در محدوده شهرستان باید از طریق مرکز بهداشت شهرستان به مرکز خدمات جامع سلامت محل سکونت  کلیه موارد جدید

 های بالینی بر حسب نیاز هر برنامه اعلام گردد. جهت فراخوان و ارجاع به مشاور ژنتیک و شروع مراقبت

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

  بهداشت دانشگاه جهت اعلام به مرکز بالینی منتخب اعلام نماید.

 نكات مهم:

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

.گردددارند نمی

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

 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 پزشكی و خدمات بهداشتی / دانشكدهدانشگاه

 

0 

 اطلاعات بیمار

 کد ملی:                        01 /   /     نام و نام خانوادگی بیمار:                           جنسیت:                       ملیت:                            تاریخ تولد: 

 نام بیماری:                                                                      استان محل تولد:                                   شهرستان محل تولد:                  

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

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

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

      01تاریخ تکمیل فرم ............./.............../........     01یخ گزارش: .............../................../.......... واحد یا فرد:............................................................................................................. تارشناسایی شده توسط 

1 

 مشخصات والدین 

 

 ..............نسبت:........................................................................................................................دارند  ذکر دقیق □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

1 

 وضعیت سایر فرزندان

 

 تعداد قرزندان فوت شده بعد از تولد   تعداد فرزندان زنده

تعداد نوزاد 

مرده بدنیا 

 آمده

 تعداد موارد سقط جنین

 سالم 
مبتلا به 

 این بیماری

 نتیکژمبتلا  به سایر بیماری های 

 )با ذکر نوع بیماری(

مبتلا  به 

بیماری مورد 

 بررسی

 سایر دلائل

 )با ذکر دلیل(

با مجوز 

پزشکی  

قانونی به علت 

ابتلا به این 

 بیماری 

 سایر دلائل

 )با ذکر دلیل(

        

 ب فرم صورت گیرد-2الف فرم و در صورتی که انجام نمی شود تکمیل قسمت  -2تکمیل قسمت  م می شودبیماری غربلگری انجادر صورتی که برای  توجه

 

 

 



 

47 

 

2-

 الف

 

 ژنتیک )براساس نتایج  دفتر ثبت در آزمایشگاه یا ثبت در دفتر مشاوره آزمایش هاو اقدلمات تأیید غربالگری و  آزمایش هانتایج آز مایشات و اقدامات غربالگری، 

 یماری ثبت شود  توجه: نتیجه بر حسب مورد  بیماری، مورد آزمایش،  بررسی انجام شده  و نتیجه ،به صورت  مشكوک ، بیمار و نتیجه نهایی با عنوان دقیق ب

فرد  نام بیماری

غربالگری 

 شده

 آزمایشگاهی/ غربالگری و تأیید غربالگریعنوان بررسی 

 

عنوان  

آزمایش)های( 

 تشخیصی

 نتیجه

 نهایی

 نتیجه نام

 

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

 مادر

 

 

 

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

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

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

 

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

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

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

. 

 

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

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

 

 

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

 

 پدر 

 

 

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

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

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

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

 

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

.... 

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

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

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

 

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

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

 

  نوزاد. 

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

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

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

 

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

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

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

 

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

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

 

 

 ...........................................................................................................................................................سایر توضیحات اصلی و مهم : 

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

 ب -2

 دوره ای این مشکل شناسایی شده بوده است؟ آیا خانواده در ارزیابی های ژنتیک

 بلی     □      

 نام برنامه ......................................................................         

 .....................................................................خیر با ذکر علت:........................................................................................ □    
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3 

 .......... خیر با ذکر علت:.............................................................................................................. □    بله □آیا خانواده برای این موضوع  مشاوره ژنتیک شد ه بودند؟   

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

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

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

ذکر نام آزمایشگاه  و01بلی با ذکر تاریخ     /      /      □است؟شده انجامبرای فرد و یا خانواده    PND1 / آیا قبلا تشخیص ژنتیک

 )ژنتیک(:....................................................

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

 وذکر نام آزمایشگاه )ژنتیک( .......................01بلی با ذکر تاریخ     /      /     □شده است؟ انجام  PND2آیا برای  بیمار تشخیص ژنتیک/  

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

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

 ..............................در بارداری های قبلی   PND2وارد انجام تعداد مبلی   □انجام شده است؟  PND2آیا در بارداری های قبلی آزمایش 

1 

 علت بروز بیماری تشریح شود : ی کارشناس شهرستان:         نظریه

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

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

 خطا:      -الف

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

 عدم دریافت خدمات ژنتیک:   -ب 

 عدم درخواست آزمایش تشخیص ژنتیک )با ذکر علت: ..........( □       عدم انجام مشاوره ژنتیک    □عدم درخواست غربالگری            □

 

 خانوادگی تکمیل کننده فرم...................................................................................... نام و نام:

 ...................................................................................... :...سمت

  امضا                                                                                                                                    تاریخ تکمیل فرم:   /   /    

 

1 

 ی کارشناس استان:   نظریه

 شود:علت بروز بیماری تشریح        

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

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

 نتیجه گیری:

 خطا      -الف

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

 عدم دریافت خدمات ژنتیک:   -ب 

 عدم درخواست آزمایش تشخیص ژنتیک )با ذکر علت: ..........( □عدم انجام مشاوره ژنتیک           □واست غربالگری           عدم درخ □

 

 خانوادگی بررسی کننده : نام و نام

 امضا                                    سمت:                                                                                                                           

 01تاریخ 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
وز و طی برگزاری جلسه کمیته برشهرستان  ی ژنتیکهتوسط کارشناس برنامبروز بیماری ژنتیک، هر مورد  این فرم پس از کسب اطلاع از

 .شودمی تکمیلشهرستان 

 نكته مهم:
ان گردد به عنوان مثال هر فردی که در بیمارستاند تكمیل میاین فرم فقط برای موارد بیماری ارثی/ ژنتیكی که بصورت قطعی تشخیص داده شده

رای شوند که تشخیص قطعی تالاسمی ببروز تالاسمی در نظر گرفته مینماید لزوماً بیمار تالاسمی نیست و فقط مواردی بعنوان خون دریافت می

 بیمار در بیمارستان ثبت شده باشد.

 .مجزا است قسمت 1بیماری شامل بروز فرم بررسی اپیدمیولوژیک موارد 

 .شودمی تکمیل زیرشرح هب موردنظرهای قسمتسپس  ،شودمی نام دانشگاه و شهرستان مربوط نوشته ی فرمابتدادر 

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

باشد که بیمار و خانواده او خدمات اولیه گردد. منظور از تحت پوشش مرکز، خانه بهداشت یا هر واحد بهداشتی میشده ثبت می

 نمایند.دریافت میبهداشتی را از آن واحد 

 گردد.مشخصات والدین در جدول درج شده در این ردیف ثبت می :3 قسمت

  گردد.ها بر اساس جدول درج شده مشخص میدر این ردیف وضعیت سایر فرزندان خانواده و تعداد آن :1 قسمت

دارد یا نه. بسته به اینکه غربالگری در این ردیف باید مشخص گردد که برای بیماری مورد بررسی غربالگری وجود : 0قسمت 

 گردد.ب فرم تکمیل می -2الف یا  -2بیماران، والدین و خانواده انجام گرفته قسمت 

ها درخصوص از زوج .گرددهای ژنتیک مشخص میدر این ردیف وضعیت مشاوره ژنتیک، مراقبت زوج و انجام آزمایش :1قسمت 

 .شودمیقید  پاسخ هشدسؤال PNDاول  یمشاوره و انجام مرحله تیم وسطـاوره تمشام ـانج

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

 .شودمی نوشتهی آزمایش و نتیجه گاهنام آزمایش، اریخ آزمایشـتپاسخ مثبت باشد، 

شود، ولی به دلایل متفاوتی چون است اقدام )ممکن  سقط و اقدام به PND آزمایش یهـن درخصوص اطلاع از نتیجوالدی از

 شود.می زده× شده و برحسب مـورد در قسمت مربوط علامت  سؤال باشد( هفته موفق نشده 01از بارداری بیش 

گردد. اگر علت بروز بیماری های موجود انتخاب میپس از بررسی مستندات موجود علت بروز بیماری از داخل گزینه :1قسمت 

 یهکنندمشخصات تکمیلشود. های موجود وجود نداشته باشد گزینه سایر علل انتخاب گردیده و علت بروز نوشته میدر گزینه

 یی نهاییهنظرآن است. همچنین باید در پایان بررسی، خانوادگی و سمت  نام و نامشامل  )کارشناس ژنتیک شهرستان( فرم

بیماری های  پیشگیری از وقوع موارد جدیدمنظور به های پیشنهادی کاردرخصوص علت بروز و نیز راه کارشناس شهرستان

 قید گردد.ژنتیک )تالاسمی، متابولیک ارثی، فنیل کتونوری و ...( 

شود. یمی ژنتیک استان تکمیل برنامهتوسط کارشناس  مرکز بهداشت استان،فرم مذکور به پس از ارسال این ردیف  :7ردیف 

یری پیشگمنظور را بهنیز راهکارهای پیشنهادی ی نهایی و هنظری خود، ضمن نوشتن مشخصات فردی و سمتکارشناس برنامه 

ه نماید. لازم است اصل فرم پس از تکمیل بمیثبت کتونوری و ...( بیماری های ژنتیک )تالاسمی، متابولیک ارثی، فنیل  بروزاز 

ی دیگر جهت شود و نسخهها ارسال شده و یک نسخه از تصویر آن به مرکز مدیریت بیماریمرکز بهداشت شهرستان ارجاع

 شود. ریزی جهت ارتقای برنامه و ... در استان بایگانی ارزیابی، تعیین مشکلات، برنامه

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

.ضمیمه این فرم گردیده و به سطح بالاتر ارسال گردد



 

 

 ژنتیکمراقبت ماهانه دو گزارش برنامه ژنتیک اجتماعی: فرم 

 10. . . . . . . سالماه ..........  . . . . . . . . . .. . . . . . .                     مرکز بهداشت شهرستان  به. . . . . . . .. . . . . .                 مرکز خدمات جامع سلامتاز: به/              . . . . . . . . . . . . .. . . . . . .  بهداشت/ پایگاه بهداشتی  یاز: خانه
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 .شود درج «یزوج مشكوک پرخطر تالاسم» ای «یزوج ناقل تالاسم» نیاز عناو یكیتحت  ومشكوک پرخطر به صورت جداگانه  ایموارد بر حسب ناقل  ستیضرور یتالاسم یماریب ی*در صورت انجام مراقبت برا           
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 ثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیک-ب
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: سایر Gقبل از انجام آزمایش      پایان بارداری: PND1      F: عدم نیاز  به دلیل نتیجه CVS     E: بعد مسافت تا مرکز D:مشكلات مالی    Cهفته بارداری   17: اولین مراجع پس از B: عدم تمایل    PND2:  Aکد های علل عدم انجام    

 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 ژنتیک دو گزارشراهنمای تکمیل فرم 

های لازم برای افراد در معرض خطر و پیگیری در پایان هر ماه زوج( _)هر دو ماه یکبار هنماهاژنتیک مراقبت از طریق این فرم گزارش 

 گردد.به مرکز بهداشت شهرستان اعلام می ،بهداشت یخانهپایگاه سلامت/ در کارکنان بهداشتی  وسطـتهای ژنتیک انجام شده بیماری

  .شودمی دیگر بایگانی یارسال و نسخه بالاتر سطحبه  از آن نسخهشود که یک می لتکمی نسخهدو در این فرم 

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

 الف( مراقبت:

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

گردد. در مورد ثبت های ژنتیک در این ستون درج میوادگی فرد در معرض خطر بیمارینام و نام خان )نام و نام خانوادگی(: 3ستون 

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.بالینی منتخب هر برنامه به عنوان بیمار جدید معرفی میشوند و یا از طرف مراکز ژنتیک توسط مشاور ژنتیک اعلام می

برای پیشگیری از بروز خطا در موارد دارای تشابه اسمی در این ستون کد ملی فرد ثبت شده در ستون قبل درج  )کد ملی(: 1ستون 

 شود.می

 شود. ن مراقبت می گردد ثبت میدر این ستون نام بیماری مورد نظر که فرد بخاطر آ )بیماری تحت مراقبت(: 0ستون 
نكته: در صورت انجام مراقبت برای بیماری تالاسمی ضروریست موارد بر حسب ناقل یا مشكوک پرخطر به صورت جداگانه و تحت یكی از عناوین 

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

 

 گردد:زیر ستون تقسیم می1این ستون خود به  )نوع مراقبت ژنتیک(:  1ستون 

، تعداد فرزندان و 1PNDدر این ستون وضعیت زوج از نظر های تحت مراقبت است مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز: ویژه زوج -

 .گرددبارداری مشخص میوضعیت 

 مراقبت ژنتیک کاهش خطر بروز: بر اساس دستورالعمل مربوط به بیماری تحت مراقبت -

 گردد. عدم ضرورت مراقبت، این ستون تکمیل میلایل عدم همکاری و در صورت قطع مراقبت ژنتیک به د )قطع مراقبت(: 1ستون 

 ،فوت یکی از زوجین، یائسگی  یا هیسترکتومی، عقیمی و یا نازایی قطعی ، طلاق   روش دائمی پیشگیری از بارداری،:  در مواردی نظیر

 . شودمی مراقبت علامت زده ضرورتقطع مراقبت برای زوج در ستون عدم  ...و   PND1عدم نیاز به مراقبت بر اساس نتیجه 

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

در صورت مهاجرت زوج از منطقه تحت پوشش به منطقه دیگر مطابق شرح اجرای فرآیند مراقبت ژنتیک مهاجرت )مهاجرت(:  7ستون 

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

 ب( ثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیک:

 گردد.خانم باردار تحت مراقبت ژنتیک تکمیل می یک مرتبه و در زمان پایان بارداریداری این قسمت از فرم برای هر نوبت بار

 د.گرداطلاعات مربوط به تشخیص ژنتیک 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.گزارش میابتلای کودک به بیماری نیز فرم بررسی اپیدمیولوژیک علت بروز تكمیل و 

  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

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

 .علت درج گردد
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 ژنتیکمراقبت شش ماهه  گزارشبرنامه ژنتیک اجتماعی: فرم 
. . . .  سال. . . . . . .   ماهه ششت دانشگاه علوم پزشكی .........به: اداره ژنتیک      . . . . . . . .. . . . . . به/ از معاونت بهداشمرکز بهداشت شهرستان / از :  به. . . . . . . .. . .   مرکز خدمات جامع سلامتاز: 
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 :ژنتیکمراقبت  شش ماهه شرح فرم گزارش

و  تر تکمیلهای ارسالی از سطوح پایینبندی فرمبر اساس جمع دو بار در سال )پایان نیمه اول و پایان نیمه دوم هر سال(این فرم 

 گردد.به سطح بالاتر گزارش می

بایست بر اساس انه پایگاه/ خانه بهداشت نیست و میهای دو ماهبندی جبری از فرمدقت شود که این فرم صرفاً یک جمع توجه:

مراقبت گزارش شود. در مورد کسانی که دارای بیش از  آخرین وضعیت موجود ،انه دریافت شده از سطوح محیطیدو ماههای فرم

 شود. به استثناء موارد بارداری پایان یافته در این فصل، اند آخرین وضعیت مراقبت گزارش مییک وضعیت بوده

 گردد.: نام سطح تکمیل کننده فرم درج می0ستون 

 گردد.و ... درج می PKU: نام بیماری تحت مراقبت نظیر تالاسمی، 1ستون 

گردد. )در مراقبت ژنتیک کاهش بروز ملاک مادر تحت : تعداد افراد تحت مراقبت مربوط به بیماری تحت مراقبت ثبت می1ستون 

 شود.(مراقبت است و هر زوج تحت مراقبت یک مورد محاسبه می

 گردد:: تعداد موارد دارای شرایط هر زیر ستون درج می2ستون 

است. بنابراین تعداد موارد این ستون  موارد تحت مراقبت ژنتیک فعلیاند مربوط به داده 1PNDتعداد مواردی که  -

تواند از تعداد کل موارد تحت مراقبت بیشتر باشد. )در پوشش صددرصد مساوی با کل تعداد تحت مراقبت ژنتیک نمی

 پیشگیری از بروز خواهد بود.(

 شود. یک مورد محاسبه می، استد یا داشتهری که بیش از یک فرزند مبتلا دارماد -

شود و در گزارش می 2PNDچنانچه بارداری بیش از یک قلویی است برای هر جنین یک مورد انجام  2PND در مورد -

 گردد. قسمت توضیحات درج می

 : 3ستون 

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

 :1ستون 

که مهاجرت صورت گرفته توسط مرکز مبدا و در فصل بعد توسط مرکز مقصد گزارش  نیمه سالیاجرت در موارد مه -

 شوند.می
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 دفتر ثبت مراجعات مشاوره ژنتیک -برنامه ژنتیک اجتماعی
 مرکز مشاوره ژنتیک ................... شهرستان ............. دانشگاه علوم پزشکی ........... 

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

گیرند، شود. )در مواردی که یک زوج مورد مشاوره قرار میشروع می 0)ردیف(:  این ستون در ابتدای هر فصل  از شماره  0ستون 

 شود.(مراجعه محسوب مییک مورد 

 گردد. : نام و نام خانوادگی و کد ملی فرد/ زوج  مراجعه کننده درج می1و  1ستون 

 : تاریخ مراجعه2ستون 

هر مورد مراجعه یک شماره ردیف مخصوص به  باشد. ): مخصوص درج نوبت مراجعه به این مرکز برای مشاور ژنتیک می3ستون 

 شود.(و جلسات بعدی به ترتیب شماره می 0نوبت اولین جلسه مراجعه خود دارد. 

 :شود: در این ستون مشخصات محل ارجاع به تفکیک زیر مشخص می1ستو ن

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

خارج از مراکز خدمات جامع سلامت و متخصصان ، مراکز مشاوره  مراکز خصوصی نظیر پزشکان بخش خصوصی و دولتی

 ژنتیک و ....

 با ذکر مصادیق با ذکرنام  بیماری/غربالگری اختصاصی -

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

 ارجاع شده اند.

ی برا بسته های سلامت جاری: شامل مواردی که بر اساس ارزیابی ژنتیک در بسته های سلامت جاریر ارزیابی ژنتیک د -

 اند.مشاوره ژنتیک ارجاع شده

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

تشخیص، پیگیری روند تشخیص بالینی یا آزمایشگاهی و .... به پزشک مشاور  ژنتیک پیش از تولد، تفسیر نتیجه آزمایش

 شوند.ژنتیک ارجاع داده می

: در مواردی که مشاوره ژنتیک تکمیل نشده و برای اعلام نظر در مورد نتیجه مشاوره ژنتیک نیاز به جلسات بیشتر مشاوره 1ستون 

 شود.وجود دارد، علامت زده می

 شود:مشاوره ژنتیک به شرح زیر در زیر ستون مربوطه علامت زده می: نتیجه 8ستون 

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

اند قرار گرفته یا ادامه جلسات مشاوره وجود ندارد. )دقت شود که این مورد شامل کسانی که قبلا تحت مراقبت ژنتیک

ولی به دلیلی مثل عدم ضرورت مراقبت به دلیل ناقل نبودن نتایج آزمایشگاهی بیوشیمی یا تشخیص ژنتیک یا ... 

 شود.(گردند نمیمی

درخواست آزمایش تشخیص ژنتیک )گاهی ممکن است این زیر ستون و ستون نیاز به مراجعه بعدی به طور همزمان  -

 علامت زده شود.(

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

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

 شود.: نشانی محل سکونت و شماره تماس مراجعه کننده در این قسمت درج می9ستون 

شود. همچنین دریافت : در پایان هر جلسه مشاوره این قسمت توسط مراجعه کننده امضاء شده و اثر انگشت زده می01ستون

گیرد.اظهارنامه مشاوره ژنتیک هم در همین ستون مورد تأیید قرار می
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 خلاصه عملکرد مشاور ژنتیک -برنامه ژنتیک اجتماعی
 از: مرکز مشاوره ژنتیک مرکز خدمات جامع سلامت ......................................

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

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

ی معاونت بهداشت دانشگاه ارسال می این فرم هر سه ماه بر اساس دفتر عملکرد مشاور ژنتیک تکمیل و برای مرکز بهداشت شهرستان و از جمع بندی آن از مراکز مشاوره ژنتیک برا

 شود.

 : تعداد کل جلسات مشاوره ژنتیک درج می شود.0در ستون 

 : تعداد موارد جلسه اول مشاوره ژنتیک درج می شود.1در ستون 

 برابر است(. 1: تعداد موارد نوبت اول به تفکیک محل ارجاع درج می شود. )جمع جبری این ستون با ستون 1در ستون 

 برابر است(. 0این ستون با ستون )جمع جبری  تعداد موارد نتیجه جلسه مشاوره ژنتیک به تفکیک اقدام صورت گرفته درج می شود.: 2در ستون 
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 فرم فراخوان مشاوره ژنتیک
 

 آرم دانشگاه ع پ                                                     تاریخ:                                                                     

 

 

                                                                                                                                                        

 سرکار خانم / جناب آقای ......

  با سلام

جنابعالی/سرکار عالی دعوت می شود،  ازخویشاوندان شما، به اطلاع می رساند بر اساس نتیجه مشاوره ژنتیک انجام شده با یکی از 

برای دریافت مشاوره ژنتیک با در دست داشتن این برگه به پایگاه سلامت/ خانه بهداشت محل سکونت خود مراجعه نمایید. )این 

 فراخوان صرفاً برای بررسی نیاز شما در خصوص دریافت خدمات ژنتیک سلامت می باشد.(

 لاعات مورد نیاز برای مشاوره ژنتیک فرد مورد فراخوانخلاصه ای از اط

 

 مهر پزشک مشاور ژنتیک

 

 

 

 

 



 

61 

 

 

 فراخوان مشاوره ژنتیکشرح فرم 

این فرم توسط پزشک مشاور ژنتیک در موارد نیازمند فراخوان اعضا در معرض خطر ژنتیک در خویشان گیرنده خدمت مشاوره 

 ژنتیک تکمیل می شود.

اعضا در معرض خطر ژنتیک در رضایت گیرنده خدمت مشاوره ژنتیک برای همکاری در فراخوان این فرم تنها در صورت 

 تکمیل می شود. خویشاوندان

 این فرم پس از تکمیل به منظور ارائه آن به فرد در معرض خطر ژنتیک به گیرنده خدمت مشاوره ژنتیک تحویل داده می شود.
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  PND  / ارجاع تشخیص ژنتیکبرنامه ژنتیک اجتماعی: فرم 

 برای بیماری های فاقد غربالگری اختصاصی
 ان:  ................................ دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی: .............................................................    مرکز بهداشت شهرست

 .           ............................................. 3. ....................................................................../     1پایگاه ویژه مشاوره ژنتیک: ..................................... تلفن:

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

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

 الف(مشخصات فردی ارجاع شونده

نام و نام 

 خانوادگی

نسبت با 

 سرنخ

تاریخ 

 تولد

سطح 

 تحصیلات

 محل تولد
 قومیت دین

 قومیت
استان محل تولد 

 والدین

 مادر پدر مادر پدر استان شهر

            

            

            
 

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

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

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

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

 ( .......................... 3( .............................    شماره تلفن1کوچه:................................ پلاک: ....................      شماره تلفن

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

 ژنتیک مرتبط آزمایش هاب(نتایج بررسی پاراکلینیک و آزمایشگاهی اصلی غیر ژنتیک و نتایج 

 نسبت با سرنخ نام و نام خانوادگی

عتوان بررسی  پاراکلینیک و 

 آزمایش هاآزمایشكاهی و نتایج 

 ژنتیک 

 نتیجه

    

    

    

    

    

    
 

 

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

 تاریخ ارجاع:            /              /                   
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 دوم : بررسی های آزمایشگاه ژنتیکبخش 
 

 10تاریخ اعلام نتایج نهایی:     /      /                                  10شماره پرونده :  ..................................    تاریخ پذیرش:        /        /        

 ...........................................................................................................................................................................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  /راهنمای تکمیل فرم ارجاع تشخیص ژنتیک 

 

 :کاربرد

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

 

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

 

 قسمت است: 3فرم شامل این 
و همراه با درخواست انجام آزمایش تشخیص ژنتیک برای  شودمی تکمیل ژنتیک یمشاوره توسط پزشک قسمت اولالف( 

 آزمایشگاه تشخیص ژنتیک ارسال می گردد.

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

 پزشک مشاوره ژنتیک ارجاع دهنده ارسال می گردد.

 

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

 متابولیک ارثی( لازم است از فرم اختصاصی هر برنامه استفاده شود.
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  PND  / فرم ارجاع تشخیص ژنتیکبرنامه ژنتیک اجتماعی: 

 فرم اختصاصی بررسی ژنتیک بتا تالاسمی

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

آدرس: استان:    شماره نمابر: ..................................  شماره تلفن: ..........................................    .....................................ژنتيك:  مشاوره ويژه درماني بهداشتي مرکز

 ارجاع ژنتيك مشاور خانوادگي پزشك نام و ....................  پلاک .........  نام کوچه: ...................... /خيابان: ................... شهر: ................... ....................................

 دهنده: ................................................................ 

 بيماري: ......................................... کنترل استراتژي نوع .......................          مرتبط: ........ بيماري نام            41تاريخ ارجاع:         /        /        

          همزمان مرحله اول و دوم PND  □     مرحله دوم PND□ مرحله اول      PND □ارجاع:    علت

الف(مشخصات و آزمايشهاي قبلي

 فرد
نام و نام 

 خانوادگي

تاريخ 

 تولد
 تحصيلات

 محل تولد
 قوميت دين

 قوميت والدين
استان محل تولد 

 والدين

 مادر پدر مادر پدر استان شهر

            مرد

            زن

            

            

 

...........................  تعداد فرزندان سالم:  ....................................  تعداد فرزندان مبتلا به اين بيماري:نسبت خويشاوندي:  سال ازدواج: ...........................

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

: PNDاري:  .................................         نوبت : ................................    نو بت باردLMP  بلي          سن جنين به هفته □آياخانم باردار است؟       

) ................................. 

خير        با ذکر علت ارجاع: □                  

..................................................................................................................................................................................... 
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روستا : ..................     خيابان: .......................   ..............................  .................  شهر: . نشاني محل سكونت: استان: ..............  شهرستان:

................      مشمول تسهيلات ( ........................  نوع بيمه: ...2( ............................    شماره تلفن4کوچه:............................. پلاک: ...............      شماره تلفن

 )مهر مرکز مشاوره ضرب گردد(      بلي    ...........  □   خير□ويژه:  

ب(نتيجه آزمايش هاي غير ژنتيك

 فرد

 نتايج خونشناسي ثانويه در صورت تكرار در آزمايشگاه دوم نتايج خونشناسي اوليه

MCV MCH Hb HBA2 HbF 

HbX 

(Hbvar) 

Ferritin MCV MCH Hb HBA2 HbF 

HbX 

(Hbvar) 

Ferritin 

               مرد

               زن

               

               

 

 مهر و امضاء پزشك مشاور ژنتيك

و بررسي ژنتيك قبلي:  PNDج(نتايج 

 دارد          □ندارد□        در بستگان:  بررسي موتاسيون سابقه

افراد بررسي شده و نتايج بررسي به تفكيك هر فرد )شامل نام و نام خانوادگي، نسبت و نتيجه بررسي موتاسيون( 

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

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

ندارد□قبلي: PNDسابقه 

تعداد جنين سالم: ..............   تعداد   : ............   تعداد جنين بيمار: ............  تعداد جنين سقط شده: ................PNDدارد        تعداد □

 جنين ناقل:..........................
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41/      /      تاريخ اعلام نتايج نهايي:                               41شماره پرونده :  ..................................    تاريخ پذيرش:        /        /        

                             41و تاريخ نمونه گيري:  /        /                آمينيوسنتز□    CVS□خون □نوع نمونه: 

 PNDنتايج بررسي موتاسيون )مستقيم و غير مستقيم( و 

 نام و نام خانوادگي فرد

 نام موتاسيون

 بررسي غير مستقيم)محل هاي گويا(

 نهاييتشخيص 

 بتا تالاسمي آلفا تالاسمي بتا تالاسمي
آلفا 

 تالاسمي

       زن

       مرد

 :پیشنهاد نهایی برای زوجین 

الاسمی در هر تشخیص پیش از تولد برای بتا ت□زوج نیاز به تشخیص ژنتیک جنین برای تالاسمی بتا ندارد.   □زوج نیاز به تشخیص ژنتیک جنین برای تالاسمی بتا و آلفا ندارد.     □

 تشخیص پیش از تولد برای آلفا تالاسمی در هر بارداری ضروریست.□تشخیص پیش از تولد برای بتا تالاسمی و آلفا تالاسمی در هر بارداری ضروریست.    □بارداری ضروریست.    

 سایر:.......□ک    مشکو –مشکوک □مشکوک     -بتا  □بتا   -بتا□وضعیت نهایی زوج: 

 جنين

بررسي غير  نام موتاسيون

مستقيم)محل هاي 

 گويا(

 روش هاي مورد استفاده

 تشخيص نهايي

 آلفا تالاسمي بتا تالاسمي آلفا تالاسمي بتا تالاسمي

       جنين اول

       قل دوم

       قل سوم

 :پیشنهاد نهایی برای زوجین 

الاسمی در هر تشخیص پیش از تولد برای بتا ت□زوج نیاز به تشخیص ژنتیک جنین برای تالاسمی بتا ندارد.   □زوج نیاز به تشخیص ژنتیک جنین برای تالاسمی بتا و آلفا ندارد.     □

 تشخیص پیش از تولد برای آلفا تالاسمی در هر بارداری ضروریست.□   تشخیص پیش از تولد برای بتا تالاسمی و آلفا تالاسمی در هر بارداری ضروریست. □بارداری ضروریست.    

                      ......................................................................  
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  PND  / تشخیص ژنتیکبرنامه ژنتیک اجتماعی: فرم ارجاع 

 فرم اختصاصی بررسی ژنتیک بتا تالاسمی

 :کاربرد

 مراکزبهداشتي درماني ويژه مشاوره ژنتيک سوي از ژنتيک  بررسي و  PNDدرخواست  -1

  تولد از پيش تشخيص منتخب مراکز سوي از ژنتيک بررسي و PNDنتيجه  اعلام -2

 .گيرد مي قرار استفاده مورد ژنتيک بيماريهاي کنترل جامع برنامه در مشترک بطور فرم اين

 :کنندگان استفاده

 ژنتيک مشاوره مراکز -1

 ژنتيک تشخيص منتخب مرکز -2

  :فرم شرح

 مي قيد تاريخ ارجاع و آزمايش کننده درخواست مشخصات سپس . شود مي ثبت آزمايش ژنتيک کننده درخواست مرکز مشخصات ابتدا

 .شود مي ثبت قسمت اين خط آخرين در بيماري کنترل استراتژي نوع و ارجاع علت و مرتبط بيماري نام .شود

 اول بخش

 اين در . شود مي قيد ) آزمايش متقاضي زوجين( و مرد زن مشخصات الف قسمت در شود، مي ج و ب الف، قسمت سه اين بخش شامل

 .دارد تعلق  )ايشان آزمايش به نياز صورت )در 2 و 1 نشانه افراد به که دارد وجود مرد و زن رديف از بعد رديف دو قسمت

 (، مشخصات اند گرفته قرار آزمايش مورد موتاسيون شناسايي براي که ديگري افراد( ها نشانه و زوجين فردي مشخصات رديف از بعد

 و شود ذکر مي دقيق نسبت باشند، سويه دو يا سويه يک خويشاوند زوجين چنانچه قسمت اين در . شود مي قيد زوجين خانوادگي

 الف نشاني قسمت از رديف آخرين در . شود مي ثبت اين قسمت  از بعد خانم بارداري وضعيت . گردد مي ثبت فرزندانشان مشخصات

 مشموليت، ذکردرصد با ايشان به ويژه تسهيلات گرفتن تعلق وضعيت بررسي، تحت فرد بيمه نوع بررسي، تحت فرد يا زوج سکونت محل

 .گردد مي ضرب مرکز مهر اند درصد برخورداري درج شده و ويژه تسهيلات ازشرايط برخوردار اگر و شده ثبت

 قسمت در . نمايد ثبت مدارک وجود صورت در را ج و ب قسمت است موظف همچنين ژنتيک مشاور بالا، هاي رديف تکميل از بعد

برحسب  . است شده تقسيم دوم و اول مرحله تکميلي اوليه، آزمايش هاي به رديف اين . شود مي ثبت ژنتيک غير آزمايشات نتايج ب،کليه

 وتکميلي اوليه آزمايشات بيماري، هر آزمايشگاهي الگوريتم و دستورالعمل براساس بايد پزشک و است متفاوت هاآزمايش اين بيماري نوع

 بررسي يا و افراد قبلي ژنتک بررسي و PND ج،بررسي  رديف نمايد. در قيد را نظر مورد بيماري براي بررسي تحت افراد خصوص در

 .است شده حاصل نتيجه اي چه و شده آزمايش فردي چه شود قيد تفکيک به بايد موتاسيون مورد در . شود مي ثبت ايشان موتاسيون

 دوم بخش

 که نمايدگرفته و تکميل  تحويل را فرمي بايد مرکز )اين است ژنتيک تشخيص منتخب مرکز عهده به بخش اين در زوجين مشخصات ثبت

 باشد. شده تکميل مربوطه مشاور توسط اول آن بخش
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 سپس مشخصات و شود مي ثبت خدمت، متقاضي به نهايي نتيجه اعلام تاريخ و نمونه پذيرش تاريخ پرونده، مشخصات ابتدا قسمت دراين

 .شود مي قيد گيري نمونه تاريخ و نمونه

 درستون سپس . شود ثبت آنها خانوادگي نام و و...( نشانه مرد، )زن، آزمايش مورد فرد ، بايد PND موتاسيون و بررسي نتايج جدول در

 اين از آخر ما قبل رديف در . شود مي نوشته نهايي تشخيص و مستقيم غير بررسي در گويا هاي محل موتاسيون، )نام( نوع مربوطه هاي

 شود. ضرب مي وي مُهر و شده نوشته فني مسئول مشخصات صفحه، خط آخرين در . شود مي ذکر نهايي پيشنهاد بخش
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  فرم های مرتبط با برنامه غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی:

 نمونه گیری: 1فرم شماره 
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 راهنمای تکمیل فرم نمونه گیری:

 شود:نسخه، تكمیل می 1نوزادانی که مورد غربالگری قرار می گیرند، در این فرم برای کلیه 

 )غربالگری  آزمایش ها: همراه کاغذ فیلتر به آزمایشگاه غربالگری استان جهت انجام نسخه اول )سفید CH .و ... ارسال شود 

 همراه کاغذ فیلتر به آزمایشگاه غربالگری )صورتی( نسخه دوم :MSMS  متابولیک ارسال شود.  غربالگری ها آزمایشجهت انجام 

 در مرکز غربالگری به مدت سه سال به عنوان مستندات غربالگری نگهداری شود.)زرد(:  نسخه سوم 

 لازم است فرم رسید انجام غربالگری به والدین داده شود. توجه :

  را در نسخه سفید تکمیل نموده و به مرکز بهداشت شهرستان ارسال نماید. آزمایش هاآزمایشگاه غربالگری استان موظف است جواب 

  را طبق فرمت پاسخ دهی تعیین شده در دستورالعمل تکمیل نموده و مرکز بهداشت شهرستان ارسال نماید. آزمایش هاآزمایشگاه غربالگری متابولیک موظف است جواب 

 شود، نیازی به تکمیل فرم صورتی نیست.نجام نمیهایی که برنامه غربالگری متابولیک ادر دانشگاه 

  :گیری )مرکز جامع سلامت/ خانه بهداشت/ پایگاه سلامت/ بیمارستان/ ....(مرکز نمونهمحل تكمیل فرم 

 گیرمسئول تکمیل فرم: نمونه 

  گیری: فرم نمونه0چگونگی تکمیل فرم شماره 

طور کامل تکمیل شود و در صورت عدم وجود موردی برای ثبت، خط تیره گذاشته شود. خالی بودن هر ردیف به منزله عدم ها به **توجه شود که در این فرم لازم است تمام قسمت

 شود.گیر و عدم پرسش تلقی میتوجه نمونه

ر به شـود که اگنوشته شود. * یادآوری میی تعیین شده توسط معاونت بهداشت دانشگاه با توجه به شماره چاپ شده در بالای آن یا شمارهشماره کاغذ گاتری/ فیلتر:   

شود و سپس کد )مثال: اگر کد گاتری نوزادی هر دلیل از نوزاد، نمونه مجدد تهیه شد، برای شناسایی نوزاد از شماره کاغذ فیلتر قبلی استفاده شده و به آن ممیز اضافه می

گیرد. می 1گیری مجدد مراجعه نموده، بعد از ثبت کد گاتری قبلی ممیز ی در بیمارستان برای نمونهاست و اکنون به علت سابقه بستر 0123گیری اول آن نوزاد در نمونه

 باشد(می 1/0123کد گاتری جدید نوزاد: 

 گیری مجدد پس از ممیز به شرح زیر است:کدهای نمونه

 کدگاتری (1گیری به علت موارد مرجوعی و نامناسب: صفر) نمونه/ 

 کدنمونه( جواب 1گیری مجدد به علت مشکوک بیماری :TSH  0: نتیجه آزمایش متابولیک نوبت اول در محدوده بینابینی است(: یک )01و کد  9تا  3بین)کدگاتری/ 

 کدگاتری(1گیری مجدد) نوزاد نارس، بستری در بیمارستان و ...( : دو ) گیری مجدد با سایر علل نمونهنمونه/ 

 کدگاتری(1سه ) گیری بار سوم:نمونه/ 

 کدگاتری(2گیری بار چهارم:  چهار)نمونه/ 
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 : نوشته شود.نام دانشگاه / دانشكده علوم پزشكی ، نام مرکز بهداشت شهرستان و نام محل نمونه گیری 

ان یا در غیر این صورت به عنوان سایر انتخاب های مرکز جامع سلامت شهری/روستایی، پایگاه سلامت شهری/روستایی، خانه بهداشت، بیمارستیکی از محل محل نمونه گیری: 

 در قسمت مربوطه نوشته شود.  گیری از پاشنه پانام و شماره تلفن محل نمونهشود. سپس 

 به صورت کامل و خوانا و بر اساس تعاریف مندرج و اظهار نظر والدین ، ثبت شود. )در صورتی که نام نوزاد معین نباشد، کلمه نوزاد همراه اطلاعات دموگرافیک خواسته شده  

 با نام خانوادگی پدر نوزاد نوشته شود(.

 ساله( 13سن مادر به سال از طریق کسر سال انجام غربالگری از سال تولد مادر نوشته شود: )مثال:  نكته :

 زده شود. ×علامت ، گیریبر اساس دفعات مراجعه نوزاد جهت نمونهنوبت نمونه گیری:  

 بر اساس نوبت نمونه گیری نوزاد به صورت سال، ماه و روز )به عدد( نوشته شود.  تاریخ نمونه گیری : 

ر سن نوزاد د نكته:سن نوزاد بر حسب روز از تفاضل روز و ماه تولد و روز و ماه نمونه گیری از پاشنه پا به دست آمده و نوشته شود.  زمان نمونه گیری بر حسب سن نوزاد : 

 ساعت کمتر باشد. 11زمان غربالگری )در نوبت اول( نباید از 

 0 طبق دستورالعمل بر اساس فرم شمارهگیری مجدد را داشته باشد)ارد علت نمونهدر صورتی که نوزاد حداقل یک مورد از مو ؟نوزاد نیاز به نمونه گیری مجدد دارد آیا 

 . زده شود ×علامت  خیر زده شده و در صورت عدم نیاز ×علامت  بلی (، در قسمتگیرینمونه

گیری مجدد به تفکیک هر بیماری( نام بیماری نیازمند نمونه گیری مجدد های ذکر شده در قسمت پایین فرم )* علت نمونهبر اساس آیتمگیری مجدد: بیماری نیازمند نمونه 

 گیری مجدد ندارند، علامت خط تیره گذاشته شود.هایی که نیاز به نمونه. در خصوص بیماریزده شود ×علامت 

و در صورت عدم وجود، خط تیره گذاشته شود. در صورتی  ×لازم است تمام علل تک تک از والدین پرسیده شده در صورت وجود علامت  در ردیف علت نمونه گیری مجدد: 

 می خورند. ×که نوزاد دارای چند مورد بود، همه موارد علامت 

 هفته( 11سن جنینی نوزاد متولد شده به هفته ذکر شود)مثال: زده شد:  ×چنانچه در قسمت نوزاد نارس علامت  نكته :

 ود.  زده ش ×:در این محل علامت  نوع ازدواج والدین 

 :والدین هیچگونه نسبت فامیلی با هم  ندارند. غیر خویشاوندی 

 دارند.دختردایی، و  دختر عمو، پسرعمو، دخترخاله، پسرخاله، دخترعمه، پسرعمه، پسرداییوالدین نسبت فامیلی  :1کد 

  باشدمی دخترداییو  پسرخاله، دخترعمه، پسرعمه، پسرداییدختر عمو، پسرعمو، دخترخاله، با نوه خاله، نوه دایی، نوه عمو و نوه عمه  ازدواج شامل: 3کد . 

 باشد.با یکدیگر مینوه خاله، نوه دایی، نوه عمو و نوه عمه  ازدواج شامل :1کد 

 :شوند.محسوب می 1و  3نتیجه ها و نبیره های خاله، دایی، عمو و عمه به ترتیب فامیل درجه  خویشاوند دور 

 نوزاد به دقت نوشته شود.   آدرس پستی محل سكونت والدین 
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 :رود، باید هر دو آدرس در صورتی که محل سکونت فعلی مادر و نوزاد منزل والدین نیست و مادر برای زایمان به این محل آمده است و بعد از آن به منزل خود می نكته

 نوشته شوند.

 فته شده و با دقت نوشته شود.شماره تلفن با ذکر کد محل( گر 1: )حداقل شماره تلفن تماس والدین نوزاد 

 به طور خوانا، در قسمت پایین فرم، نوشته شود  گیر:نام و نام خانوادگی نمونه 

 : با ذکر سال، ماه و روز، به طور خوانا نوشته شودتاریخ ارسال نمونه به آزمایشگاه 

 را امضا نماید. 0گیر فرم شماره گیری حتما ثبت شود و در خاتمه نمونهشامل نام دانشگاه، نام شهرستان و نام مرکز نمونه گیری و امضای نمونه گیر:مهر مرکز نمونه 

 

میل گیری مجدد(  تكهای رنگی در این فرم باید توسط آزمایشگاه غربالگری استان و یا آزمایشگاه غربالگری متابولیک )در موارد نیازمند نمونهتوجه : قسمت***

  شود و به مرکز بهداشت شهرستان ارسال شود.

آزمایشگاه غربالگری (  توسط deficient sufficient/ Semi /Deficientبا ذکر:  G6PDگیری )در : با ذکر عدد و واحد اندازهانجام گرفته آزمایش هانتیجه  

 لیتر( دسی بر میکرومول Phe : 1ثبت شود.  )مثال:  نتیجه  استان

خود را بر اساس فرمت ارسالی تعیین شده به پیوست فرم صورتی ارسال نماید. در صورت ضمیمه بودن  آزمایش هاآزمایشگاه غربالگری متابولیک موظف است پاسخ نكته : 

 باشد.فرم پاسخ استاندارد، نیازی به مهر و امضای فرم صورتی نمی

 

فنی امضا شود. )با توجه به اینکه این برگه  مسئولیشگاه ثبت شده و در انتها مهر آزمایشگاه زده شده و توسط : به روز و ماه و سال توسط آزماتاریخ اعلام نتیجه آزمایش 

 باشد(می آزمایش هاگیرد، شامل تمام استانداردهای تعیین شده در خصوص برگه پاسخ به عنوان پاسخ در اختیار والدین قرار می
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 غربالگری و نیازمند نمونه گیری مجدد:فرم دفتر ثبت و پیگیری نتایج مثبت 
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 دستورالعمل نحوه تكمیل فرم دفتر ثبت و پیگیری نتایج مثبت غربالگری و نیازمند نمونه گیری مجدد:

یری نیازمند نمونه گگیری شده و پیگیری نتایج غربالگری مثبت و موارد ی نوزادان نمونهگیری جهت ثبت اطلاعات کلیهاین فرم به صورت روزانه در مراکز نمونه

 شود.مجدد تكمیل می

 گیری )مرکز جامع سلامت/ خانه بهداشت/ پایگاه سلامت/ بیمارستان/ ....(مرکز نمونهمحل تكمیل فرم:  

 گیرمسئول تکمیل فرم: نمونه 

  مجدد گیرینمونه نیازمند و غربالگری مثبت نتایج پیگیری و غربالگری ثبت دفتر/فرم: 1چگونگی تکمیل فرم شماره  

 گیرد.در اولین روز سال شمسی شروع شده و تا آخرین روز همان سال در آخرین روز اسفند ماه ردیف می 0: از شماره ردیف .0

 شود. : به صورت ماه و سال نوشته میامار غربالگری ماهیانه 1زمان ثبت در فرم شماره  .1

ود. به این منظور بایست فرایند غربالگری در خصوص یک نوزاد به طور کامل پایان یابد. )مثال: نوزادی که در دی غربالگری ماهیانه آورده ش تواند در فرمهر نوزاد تنها یک بار می

اش ، فرایند غربالگریفنیل کتونوری با تایید بیماری  0210غربالگری شده، ولی نوبت دوم غربالگری او در بهمن انجام شده و مشکوک بوده است و در اسفند ماه  1401ماه 

 شود(ذکر می " 0210اسفند " 1پایان یافته است، در آمار غربالگری ماه اسفند آورده شده و در ستون شماره 

 :شامل موضوع نباشد( این مرکز آن پوشش تحت منطقه نوزاد ساکن اگر )حتی باشدمی شده، انجام آن در غربالگری که مرکزی عهده به غربالگری مورد هر ثبت نكته یک 

 ی محل سکونتدهندپوشش مرکز عهده به بیمار مراقبت سکونت، محل دهنده پوشش مرکز به مورد گزارش از است. بعد نهایی تکلیف تعیین تا نوزاد آزمایش ها نتایج پیگیری

 .بود خواهد

 :گیری مجدد تا تعیین تکلیف قطعی غربالگری، نباید در فرم آماری گزارش شده به شهرستان ثبت شود. بدیهی است پس از تعیین انجام غربالگری نوزاد نیازمند نمونه نكته دو

 تکلیف غربالگری کامل نوزاد، نتیجه غربالگری آن نوزاد در اولین فرم آماری، گزارش شود. 

 

شود. ترتیب علت نمونه گیری مجدد براساس کد ه عنوان کد اولین علت نیاز به غربالگری مجدد ذکر میاولین کد علامت زده شده بگیری مجدد: . در موارد نیازمند نمونه9

 باشد:نوشته شده در کنار آن  می

         گرم 1311 از کمتر وزن با نوزاد -1    خون دریافت یا تعویض -3     آن سابقه یا و بیمارستان در بستری -2     نارس نوزاد-TSH=3-9/9        1 جواب-1    نامناسب نمونه-0

      است بینابینی محدوده در اول نوبت متابولیک آزمایش نتیجه  -01    خاص داروی مصرف سابقه -9         قلویی چند یا دوقلویی-8     گرم 2111 از بیش وزن با نوزاد -1

     اخیر ساعت 11 در دیالیز انجام -01              معالج پزشک نظر و بالینی علائم وجود دلیل به گیری نمونه -00

( کوچکتر از دو عدد دیگر 1گرم و انجام دیالیز؛ چون عدد نوشته شده در کنار نارسی نوزاد ) 1311: اگر نوزادی سه علت برای غربالگری مجدد شامل: نارسی نوزاد، وزن زیر مثال

 شود. ( نوشته می01و  1های باقیمانده )تمامی کدها: کد سایر علتشود و در ( نوشته می1د نارسی نوزاد)یعنی ( است؛ بنابراین در ستون کد اولین علت: ک01و  1)
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 : شود. های غربالگری مجدد یک نوزاد )به جز کد علت اول و نمونه نامناسب( نوشته میها: تمام علتدر ستون کد سایر علت نكته 

 

در این ستون فقط اطلاعات نوزادانی که نمونه نوبت اول ایشان مشکوک بوده است، روز:  به نوزاد سن حسب اول بر مشكوک نوبت موارد غربالگری آزمایش اعلام زمان. 00

 شود.در ستون مربوط به آن بیماری نوشته می

 : شود.در این ستون به هیچ وجه اطلاعات نوزادان با نتیجه آزمایش نوبت اول سالم، ذکر نمی نكته 

 شود.تاریخ اولین نمونه گرفته شده از نوزاد بر اساس فرم شماره یک به روز و ماه ثبت میگیری: تاریخ نمونه. 34  

 به روز و ماه ثبت شود.آزمایشگاه :  به  اول نمونه ارسال  . تاریخ31
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 دستورالعمل نحوه تکمیل فرم تحویل نمونه:

ی آزمایش در دو نسخه به صورت ثبت اطلاعات نام و نام خانوادگی نوزاد و ثبت کد گاتری، توسط دهندهجهت ارسال به آزمایشگاه انجاماین فرم اولین بار به هنگام تحویل نمونه 

 شود:گیرتكمیل مینمونه

 شود.ول حمل نمونه، نوشته میئتاریخ تحویل و ساعت تحویل به مامور پست یا راننده مس : در نسخه اول 

 شود.گیر تکمیل میتوسط نمونهدهنده :نام و امضای تحویل 

 شودول حمل نمونه )در هر دانشگاه ممکن است متفاوت باشد( تکمیل میئتوسط مامور پست یا مسگیرنده: نام و امضای تحویل

 

  شود.نوشته میی آزمایش )غربالگری/ تایید تشخیص/ متابولیک/...( ول دریافت نمونه در آزمایشگاه انجام دهندهئمستاریخ تحویل و ساعت تحویل به  : در نسخه دوم 

  :شود.ول حمل نمونه تکمیل میئتوسط مسنام و امضای تحویل دهنده 

  :شود.ول حمل نمونه تکمیل میئتوسط مامور پست یا مسنام و امضای تحویل گیرنده 

 

 ی آزمایشبهداشت/ پایگاه سلامت/ بیمارستان/ ....( و آزمایشگاه انجام دهندهگیری )مرکز جامع سلامت/ خانه مرکز نمونهمحل تكمیل فرم:  

 حمل نمونه مسئولگیر و نسخه دوم توسط مسئول تکمیل فرم: نسخه اول توسط نمونه 

 چگونگی تکمیل فرم : فرم تحویل نمونه 

گیر موظف است نسخه دریافتی شود. نمونهمامور حمل نمونه به مرکز غربالگری برگردانده میی آزمایش، توسط نسخه دوم فرم پس از تكمیل در آزمایشگاه انجام دهنده **توجه : 

 گیری نگهداری نماید.را به نسخه اولیه ضمیمه نموده و به مدت سه سال در واحد نمونه

 ؛ رسید ارسال محموله به آزمایشگاه را از شرکت پست دریافت و در صورت امكانتوان فرم را در یک نسخه تکمیل نمود و باشد: میول حمل نمونه اداره پست میئنکته : در مواردی که مس

 به نسخه اول فرم، ضمیمه نمود.
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 فرم ماهیانه غربالگری:

 دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی

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

 ستاد شهرستان:

 

 (PKU-)غربالگری نوزادان فنیل کتونوری -برنامه جامع  ژنتیک اجتماعی، غربالگری نوزادان

 PKUآمار بیماری 
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 فرم ماهیانه غربالگری:دستورالعمل تکمیل 

 پیگیری و غربالگری ثبت دفتر/فرم)3بر اساس جمع بندی گزارش نوزادان غربالگری شده تا آخرین روز ماه، بر اساس اطلاعات ثبت شده در فرم ماهیانه این فرم به صورت 

 شود.ماه بعد به مرکز بهداشت شهرستان ارسال می روز اول 14گیر تكمیل و ظرف ( توسط نمونهمجدد گیرینمونه نیازمند و غربالگری مثبت نتایج

 ها قفل هستند.توان عدد یا نوشته وارد نمود و سایر سلولگیر وجود دارد، میهایی که اجازه ثبت توسط نمونهدر این فرم تنها در قسمتنكته: 

 بیمارستان/ ....(گیری )مرکز جامع سلامت/ خانه بهداشت/ پایگاه سلامت/ مرکز نمونهمحل تكمیل فرم:  

 گیرمسئول تکمیل فرم: نمونه 

 فرم گزارش ماهیانه غربالگری برنامه پیشگیری و کنترل فنیل کتونوری: 1چگونگی تکمیل فرم شماره  

  به طور صحیح و کامل در اولین سلول وارد شود.  اطلاعات محل غربالگری :1و  3،  1ستون های 

 تعداد نوزادان بر اساس محل غربالگری در ستون  ) اطلاعات غربالگری نوزاد(: 0ستونE   یا ستونF .ثبت شوند 

  های غربالگری، تعداد غربالگری را در ستون واحد :1نكته" (کل نوزادان غربالگری شده مراکزE)" .ثبت نمایند 

  یمارستان غربالگری شدهتعداد نوزادان بستری که در ب"غربالگران بیمارستانی، تعداد غربالگری خود را در ستون : 3نكته(اندF)" .ثبت نمایند 

 باشد.روزگی می 1-3هنگام غربالگری نوزادان زمان به ) اطلاعات غربالگری به هنگام نوزاد(: 1ستون 

 های تعیین شده، ثبت شود.به تعداد و براساس آیتم ) موارد نیازمند به نمونه گیری مجدد(: 1ستون 

 :گیری مجدد بود؛ در هر دو ستون آورده شود.ت)مثال: سابقه بستری و تعویض خون( نیازمند نمونهاگر نوزادی به دو علت متفاو نكته 

  زمان آزمایش غربالگری مشکوک اولیه در برنامه پیشگیری و کنترل فنیل کتونوری شامل )زمان اعلام نتایج آزمایش غربالگری مشكوک بر حسب سن نوزاد(:  7ستون

 گرم بر دسی لیتر و بیشتر، بوده است.میلی 2ها: آلانین غربالگری آنادانی است که نتیجه فنیلزمان گزارش نتیجه آزمایش نوز

  نتیجه آزمایش غربالگری نوزادان(:   7ستون( 

  :باشد.گرم بر دسی لیتر میمیلی 2کلیه نوزادان غربالگری شده که نتیجه آزمایش غربالگری اولیه آن ها کمتر ازطبیعی 

میکرومول بر دسی لیتر به منظور رد فنیل کتونوری بدخیم باید به بیمارستان  1.99تا  HPLC  1مطابق دستورالعمل مراقبت و کنترل بیماران فنیل کتونوری موارد  نكته :

ی آزمایش نوزاد مبتلا به فنیل براساس نتیجهنماید و رد بدخیمی را جهت این کودکان درخواست می آزمایش هاشوند.  پزشک متخصص غدد / اطفال منتخب منتخب ارجاع 

به عنوان مورد طبیعی گزارش ماهیانه غربالگری برنامه پیشگیری و کنترل فنیل کتونوری )فرم پیش رو(  1کتونوری بدخیم یا سالم گزارش خواهد شد. این موارد در فرم شماره 

 شوند.فرم گزارش منفی کاذب و فرم بروز گزارش می گزارش شده و در صورت تایید بدخیمی به عنوان مورد منفی کاذب در
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   :باشد. در خصوص این نوزادان، زمان پذیرش آزمایش تایید گرم بر دسی لیتر و بیشتر، میمیلی 2ها: شامل تعداد نوزادانی است که نتیجه فنیل آلانین غربالگری آنمشكوک

 روز پس از اعلام نتیجه اولیه غربالگری اتفاق افتاده است یا خیر. 1خیص، کمتر از ( مهم است. پذیرش نمونه در آزمایشگاه تایید تشHPLCتشخیص)

  نتیجه آزمایش تایید با  9ستون(HPLC  :) نتایج آزمایشHPLC  و  1.2و بالاتر )در نمونه پلاسما هپارینه و  2برای فنیل آلانین بر حسب میلی گرم بر دسی لیتر به صورت

 میلی گرم بر دسی لیتر تفکیک شود. 2باشد(، موارد فنیل آلانین کمتر از می DBSبالاتر برای نمونه 

  باشد.هفتگی نوزاد می 1هنگام به بیمارستان منتخب تا ارجاع به  )زمان اولین مراجعه بیماران به بیمارستان منتخب(: 14ستون 
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 دستورالعمل تکمیل فرم فصلی غربالگری دانشگاهی/ستادی:

 دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی

 
 

 (PKU-فنیل کتونوری )غربالگری نوزادان -برنامه جامع  ژنتیک اجتماعی، غربالگری نوزادان

 PKUبیماری   -آمار 
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 هفتگی

 1 تا

 هفتگی

 2 تا

 هفتگی 

 رشتیب و

1 4  0                    

3 4  0                    

 4 4 4 4 4 4 4 4 4 4 4 4 4  4 4 4 4 4 4 ایرانی 0 کل

1 4 4 0                    

0 4 4 0                    

 4 4 4 4 4 4 4 4 4 4 4 4 4  4 4 4 4 4 4 غیر ایرانی 0 کل
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 دستورالعمل تکمیل فرم فصلی غربالگری دانشگاهی/ستادی:

( توسط کارشناس ژنتیک شهرستان 1های غربالگری)فرم شمارهبر اساس جمع بندی گزارش نوزادان غربالگری شده ماهیانه ارسالی از واحدفصلی این فرم به صورت 

 شود.به معاونت بهداشت/ مرکز بهداشت استان ارسال می روز اول ماه اول فصل بعد 34تكمیل و ظرف 

 ها قفل هستند.توان عدد یا نوشته وارد نمود و سایر سلولهایی که اجازه ثبت توسط کارشناس ژنتیک وجود دارد، میدر این فرم تنها در قسمتنكته: 

 ستاد شهرستانمحل تكمیل فرم:  

 مسئول تکمیل فرم: کارشناس ژنتیک شهرستان 

 فرم گزارش فصلی غربالگری برنامه پیشگیری و کنترل فنیل کتونوری: 1چگونگی تکمیل فرم شماره  

  به طور صحیح و کامل در اولین سلول وارد شود.  اطلاعات محل غربالگری :1و  3،  1ستون های 

بندی سالیانه به نام همان واحد غربالگری است. لذا توجه شود که چنانچه واحدی نام یک واحد غربالگری در اولین فصل سال در هر ردیفی نوشته شود تا آخر سال و جمع نكته: 

 01ود. )مثال: شهرستانی که در میانه سال تعطیل شد: ردیف مربوط به آن واحد تا پایان سال مختص همان واحد است و اطلاعات واحد غربالگری جدید در آن ردیف نوشته نش

ود. شدر فصل اول ثبت شده بود. مرکز شاطریان در پاییز بسته شده و به جای آن مرکز سعادتمندی افتتاح می "مرکز شاطریان "فرم نام 1یفگیری داشته و در در ردواحد نمونه

 تا پایان سال گزارش صفر رد شود("مرکز شاطریان " 1را به نام مرکز سعادتمندی ثبت نموده و در ردیف  08کارشناس ژنتیک، بایست ردیف 

 تعداد نوزادان بر اساس محل غربالگری در ستون  لاعات غربالگری نوزاد(:) اط 0ستونE   یا ستونF .ثبت شوند 

 ثبت نمایند. "(Eکل نوزادان غربالگری شده مراکز) "های غربالگری، تعداد غربالگری را در ستون جهت واحد :1نكته 

تعداد نوزادان بستری که در بیمارستان غربالگری "های بیمارستان در ستون ی انجام شده در بخش، تعداد غربالگر: جهت غربالگری نوزادان بستری در بیمارستان3نكته 

 ثبت نمایند. "(Fاند)شده

 باشد.روزگی می 1-3هنگام غربالگری نوزادان زمان به ) اطلاعات غربالگری به هنگام نوزاد(: 1ستون 

 های تعیین شده، ثبت شود.به تعداد و براساس آیتم ) موارد نیازمند به نمونه گیری مجدد(: 1ستون 

 :گیری مجدد بود؛ در هر دو ستون آورده شود.اگر نوزادی به دو علت متفاوت)مثال: سابقه بستری و تعویض خون( نیازمند نمونه نكته 

  وک اولیه در برنامه پیشگیری و کنترل فنیل کتونوری شامل زمان آزمایش غربالگری مشک)زمان اعلام نتایج آزمایش غربالگری مشكوک بر حسب سن نوزاد(:  7ستون

 گرم بر دسی لیتر و بیشتر، بوده است.میلی 2ها: آلانین غربالگری آنزمان گزارش نتیجه آزمایش نوزادانی است که نتیجه فنیل

  نتیجه آزمایش غربالگری نوزادان(:   7ستون( 

  :باشد.گرم بر دسی لیتر میمیلی 2ایش غربالگری اولیه آن ها کمتر ازکلیه نوزادان غربالگری شده که نتیجه آزمطبیعی 
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میکرومول بر دسی لیتر به منظور رد فنیل کتونوری غیر کلاسیک )بدخیم( باید  1.99تا  HPLC  1مطابق دستورالعمل مراقبت و کنترل بیماران فنیل کتونوری موارد  نكته :

ی آزمایش نوزاد نماید و براساس نتیجهرد بدخیمی را جهت این کودکان درخواست می آزمایش هاشوند.  پزشک متخصص غدد / اطفال منتخب به بیمارستان منتخب ارجاع 

به عنوان )فرم پیش رو(  گزارش ماهیانه غربالگری برنامه پیشگیری و کنترل فنیل کتونوری 1مبتلا به فنیل کتونوری بدخیم یا سالم گزارش خواهد شد. این موارد در فرم شماره 

 شوند.مورد طبیعی گزارش شده و در صورت تایید بدخیمی به عنوان مورد منفی کاذب در فرم گزارش منفی کاذب و فرم بروز گزارش می

   :ص این نوزادان، زمان پذیرش آزمایش تایید باشد. در خصوگرم بر دسی لیتر و بیشتر، میمیلی 2ها: شامل تعداد نوزادانی است که نتیجه فنیل آلانین غربالگری آنمشكوک

 ( مهم است. پذیرش نمونه در آزمایشگاه تایید تشخیص، به صورت بهنگام پس از اعلام نتیجه اولیه غربالگری اتفاق افتاده است یا خیر.HPLCتشخیص)

  نتیجه آزمایش تایید با  9ستون(HPLC  :) نتایج آزمایشHPLC  و  1.2و بالاتر )در نمونه پلاسما هپارینه و  2برای فنیل آلانین بر حسب میلی گرم بر دسی لیتر به صورت

 میلی گرم بر دسی لیتر تفکیک شود. 11میلی گرم بر دسی لیتر و بیشتر از  09.9تا  2باشد(، موارد فنیل آلانین بین می DBSبالاتر برای نمونه 

  1هنگام به بیمارستان منتخب موارد مثبت تائید در برنامه پیشگیری و کنترل فنیل کتونوری تا ارجاع به  بیماران به بیمارستان منتخب(:)زمان اولین مراجعه  14ستون 

 باشد.هفتگی نوزاد می
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 دستورالعمل تکمیل فرم ارجاع موارد مثبت غربالگری و مثبت تائید )مشکوک اولیه( به بیمارستان منتخب:

 Phe≥4میلی گرم بر دسی لیتر و در نمونه پلاسما هپارینه، میزان فنیل آلانین  DBS ،Phe≥3.4ایشان در نمونه  HPLC) مواردی که نتیجه آزمایش این فرم جهت ارجاع نوزادان مثبت تائید 

 باشد.می (بر دسی لیترمیلی گرم  2Phe≤ ≥1)کلاسیک و نوزادان مشكوک به فنیل کتونوری غیر میلی گرم بر دسی لیتر باشد(

پس از تکمیل به والدین نوزاد تحویل داده  باشد کهخوراند ارجاع جاری در سیستم، دارای ته برگ ارجاع )به منظور پیگیری موارد ارجاع شده( میهای ارجاع و پساین فرم همانند سایر فرمنكته:  

ود شبه بیمارستان منتخب مراجعه نموده و توجه نمایند که قسمت پایین فرم توسط بیمارستان تکمیل شود. به والدین آموزش داده می شود تا با در دست داشتن این فرمشود و از آنان خواسته میمی

 گیری تحویل دهند.که در اولین فرصت، فرم تکمیل شده را به کارشناس غربالگری واحد نمونه

 خوراند ارجاع: بیمارستان منتخبپس  ----گیری قسمت ارجاع: مرکز نمونهمحل تکمیل فرم:   

 پس خوراند ارجاع: توسط متخصص غدد/ کودکان منتخب  ----گیر قسمت ارجاع:  توسط نمونه مسئول تکمیل فرم: 

 فرم ارجاع موارد مثبت تائید بیماری و موارد مشکوک بیماری به بیمارستان چگونگی تکمیل فرم : 

 :است اهمیت حائز زیر نكات به توجه

  های این فرم باید به صورت کاملا دقیق و با خط خوانا ثبت شودقسمتتمامی. 

 تشخیص تائید و غربالگری آزمایش نتایج (HPLC)  ثبت شودتایید تشخیص انجام شده و ... (،  آزمایش هاسایر توضیحات )شامل در ردیف 

 گیری ثبت شود.مشخصات کامل فرد ارجاع دهنده، سمت به طور کامل نوشته شده و مهر واحد نمونه 

 تکمیلی زمایش هاآ نتایج اساس بر منتخب بیمارستان در نهایت در شوندمی ارجاع منتخب بیمارستان به مشکوک و مثبت نتایج با که نوزادانی باشد،می منتخب بیمارستان به مربوط فرم پائین قسمت

 شود.ارسال می آن پسخوراند واحد ارجاع دهنده به اولین ویزیت، توسط متخصص منتخب ثبت و نتایج فرم پائین قسمت و شوندمی داده نهایی تشخیص منتخب تخصص فوق معاینات و

 فرم خلاصه اطلاعات غربالگری بیماری های متابولیک ارثی

دانشگاه 

علوم  

 پزشکی:
 

ل 
ص

ف
 

 متابولیک( -برنامه جامع  ژنتیک اجتماعی، غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک )غربالگری نوزادان 
  

 

 

 بیماری های متابولیک        ----آمار سه ماهه     
 1041سال 
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 دستورالعمل تکمیل فرم خلاصه اطلاعات غربالگری بیماری های متابولیک ارثی

روز اول  34های غربالگری توسط کارشناس ژنتیک شهرستان تكمیل و ظرف بر اساس جمع بندی گزارش نوزادان غربالگری شده ماهیانه ارسالی از واحدفصلی این فرم به صورت 

 شود.ماه اول فصل بعد به معاونت بهداشت/ مرکز بهداشت استان ارسال می

 ستاد شهرستانمحل تكمیل فرم:  

 فرم: کارشناس ژنتیک شهرستان مسئول تکمیل 

 فرم گزارش فصلی غربالگری برنامه پیشگیری و کنترل متابولیک: 1چگونگی تکمیل فرم شماره  

  به طور صحیح و کامل در اولین سلول وارد شود.  اطلاعات محل غربالگری :1و  3،  1ستون های 

شود تا آخر سال و جمع بندی سالیانه به نام همان واحد غربالگری است. لذا توجه شود که چنانچه واحدی در میانه سال  نام یک واحد غربالگری در اولین فصل سال در هر ردیفی نوشتهنكته: 

گیری داشته و در در واحد نمونه 01رستانی که تعطیل شد: ردیف مربوط به آن واحد تا پایان سال مختص همان واحد است و اطلاعات واحد غربالگری جدید در آن ردیف نوشته نشود. )مثال: شه

را به نام مرکز  08شود. کارشناس ژنتیک، بایست ردیف در فصل اول ثبت شده بود. مرکز شاطریان در پاییز بسته شده و به جای آن مرکز سعادتمندی افتتاح می "مرکز شاطریان "فرم نام 1ردیف

 صفر رد شود(تا پایان سال گزارش "مرکز شاطریان " 1سعادتمندی ثبت نموده و در ردیف 

 تعداد نوزادان بر اساس محل غربالگری در ستون  ) اطلاعات غربالگری نوزاد(: 0ستونE   یا ستونF ثبت شوند 

 ثبت شود. "(Eکل نوزادان غربالگری شده مراکز) "غربالگری واحد های غربالگری، در ستون  :1نكته 

 ثبت شود. "(Fاند)تری که در بیمارستان غربالگری شدهتعداد نوزادان بس"غربالگران بیمارستان ها، در ستون : 3نكته 

 باشد.روزگی می 1-3هنگام غربالگری نوزادان زمان به ) اطلاعات غربالگری به هنگام نوزاد(: 1ستون 

 های تعیین شده، ثبت شود.به تعداد و براساس آیتم ) موارد نیازمند به نمونه گیری مجدد(: 1ستون 

گیری مجدد بود؛ دلیل اول ثبت شده در دفتر ثبت گزارش غربالگری به عنوان علت غربالگری مجدد ثبت لت متفاوت)مثال: سابقه بستری و تعویض خون( نیازمند نمونهاگر نوزادی به دو ع نكته:

 شود

 گزارش نتیجه موارد غربالگری مجدد به دلیل نمونه نامناسب در نتایج غربالگری نوبت اول بیاید :3نكته 

  زمان آزمایش غربالگری مشکوک اولیه در برنامه پیشگیری و کنترل متابولیک شامل زمان گزارش نتیجه )زمان اعلام نتایج آزمایش غربالگری مشكوک بر حسب سن نوزاد(:  7ستون

ه و نیازمند نمونه گیری مجدد )بینابینی( یا ارجاع به بیمارستان منتخب مشکوک بود MSMSها بر اساس اعلام آزمایشگاه چند متابولیت غربالگری آن آزمایش نوزادانی است که نتیجه یک یا

 هستند.
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  نتیجه آزمایش غربالگری نوزادان(:   7ستون( 

  :ها، بر اساس اعلام آزمایشگاه کلیه نوزادان غربالگری شده که نتیجه آزمایش غربالگری اولیه آنطبیعیMSMSباشد. ، طبیعی می 

   :شامل تعداد نوزادانی است که بر اساس اعلام آزمایشگاه مشكوکMSMSها غیر طبیعی بوده و بر اساس دستورالعمل و پس از مشورت با متخصص ی یک یا چند متابولیت آن، نتیجه

 محترم فوکال پوینت نیاز به غربالگری مجدد به دلیل مشکوک بینابینی و یا ارجاع به بیمارستان دارند.

  اند و نمونه گیری مجدد از جز موارد مشکوک بینابینی و یا علت خاص لحاظ شده 8شود که در ستون این ستون برای نوزادانی تکمیل میآزمایش غربالگری نوبت دوم(:   )نتیجه 9ستون

 شود. د ارجاع به بیمارستان آورده میبه صورت طبیعی و یا مشکوک نیازمن  9های ی پای این کودکان در ستوندوم پاشنهی نمونهاند. نتیجهپا داشتهپاشنه

  بر اساس  شوند. این قسمت فرمی سالم و نیازمند به ارجاع به بیمارستان دسته بندی میدر نهایت ، نوزادان غربالگری شده به دو دسته  )نتیجه نهایی غربالگری متابولیک نوزادان(: 14ستون

 خب هستند.تاز کل نوزادان غربالگری شده تا قبل از ارجاع به بیمارستان سالم بوده و چه تعداد نیازمند ارجاع به بیمارستان مننماید که چه تعداد های قبلی استخراج میثبت ستون

  باشد.هفتگی نوزاد می 0هنگام به بیمارستان منتخب تا ارجاع به  )زمان اولین مراجعه بیماران به بیمارستان منتخب بر اساس سن نوزاد(: 11ستون 

  متابولیک ارثی بر اساس نتیجه اولیه غربالگری در بیمارستان منتخب بر  نتیجه نهایی ارزیابی مورد مشکوک به بیماری های(: مارستانیارجاع موارد مشكوک به ب یینها جهینت: )13ستون

 تائید تشخیص )در صورت انجام( می باشد. آزمایش هااساس نظر فوق تخصص غدد منتخب و 
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 اعلام تشخیص نهایی موارد ارجاعی به بیمارستان منتخبفرم 
 مرکز استان   PKUبرنامه جامع ژنتیک  اجتماعی، فرم اعلام تشخیص نهایی بیمار از بیمارستان منتخب متابولیک/

 .....................................سال: .         ....................      ماه :                                  ...........................................  به مرکز بهداشت استان/معاونت بهداشت دانشگاه:                                        ....................    از بیمارستان منتخب:

1 2  3 4 5 6 

نام و نام 

خانوادگی 

 بیمار

تاریخ 

تولد 

 بیمار

تاریخ 

اولین 

مراجعه به 

 بیمارستان

 اعلام وضعیت تشخیص نهایی متخصص مربوطه ارجاع از محل شناسایی اولیه

 تلفن و کامل آدرس
 برنامه

 غربالگری

 نوزادان

 با سایر

 نام ذکر

 نام

 شهرستان

 پزشک ای

 ارجاع

 در دهنده

 بخش

 یخصوص

pku 

 گذرا

 سایر بیماری های متابولیک

 سالم

نام و نام 
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 یماریب نام

 کیمتابول

 یماریب نوع

 کیمتابول

                 

                 

 

 دراین  ماه هیچ موردی از موارد فوق جهت گزارش از بیمارستان وجود نداشته است.

 

 ...........تاریخ تكمیل فرم:                                  ......................................پست سازمانی :                                                  ........................................  نام و نام خانوادگی تكمیل کننده فرم: 

 توصیه ها و پیگیری های مورد نظر:

 * ثبت نتیجه تشخیص در دفتر پیگیری بیماران در ستاد شهرستان

 * والدین بیمار به واحد مشاوره ژنتیک اجتماعی مراجعه کنند

 والدین بیمار تحت پوشش مراقبت ژنتیک قرار گیرند*  

 *  قطع مراقبت به دلیل تشخیص نهایی سالم بودن بیمار
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 دستورالعمل تکمیل فرم اعلام تشخیص نهایی موارد ارجاعی به بیمارستان منتخب بیماری های متابولیک ارثی

بیمارستان منتخب که منجر به تشخیص قطعی توسط   PKUمراجعه کننده به درمانگاه متابولیک/موارد جدید مشكوک یا بیمار بر اساس ماهیانه این فرم به صورت 

روز از زمان تعیین تكلیف نهایی بیمار در زمان ارجاع به بیمارستان منتخب به مرکز بهداشت استان/معاونت  14با فاصله  پزشک متخصص منتخب شده است، تكمیل و

 شود.بهداشت ارسال می

 شوندموارد مشکوک ارجاع شده که هنوز به تشخیص قطعی نرسیده اند، پس از تشخیص نهایی در اولین فرم ماهیانه پس از تشخیص قطعی ثبت می: 1نكته 

 بیمارستان از گزارش جهت فوق موارد از موردی هیچ ماه دراین"فرم  01بایست ردیف چنانچه بیمارستان در ماه مورد نظر، گزارش تشخیص وجود نداشت )گزارش صفر(، می :3نكته 

 علامت زده شده و ارسال شود. "است نداشته وجود

  بیمارستان منتخب   PKUدرمانگاه متابولیک/محل تكمیل فرم:  

 بیمارستان منتخب یا مددکار اجتماعی   PKUدرمانگاه متابولیک/ مسئول مسئول تکمیل فرم:  

 PKU/متابولیک منتخب بیمارستان از بیمار نهایی تشخیص اعلام فرمچگونگی تکمیل:  

 HPLCروش به  آلانین بر اساس بررسی میزان سطح فنیل( PAHدر موارد نقص )  PKUدسته بندی 

 Pheسطح  PKUنوع بیماری  اقدامات لازم جهت مراقبت

 mg/dl 1.99-1 مشکوک بدخیم ارجاع به بیمارستان منتخب جهت انجام آزمایش پاستور و رد یا تائید بدخیمی

 تحت نظر و بعد ترخیص شود. سالگی 03و دختر تا  تا سه سالگیپسر بیمار 

 فراخوان و مراجعه هنگام بلوغ بیماران دختر و هنگام بارداری آموزش
 mg/dl 3.99-2 (HPAهایپر فنیل آلانیمیا )

 mg/dl 9.99-1 (HPAهایپر فنیل آلانیمیا ) مراقبت بیمارستانی

 Mild PKU mg/dl 02.99-01 ریزی و پیشگیری از بروزبدون برنامه داریژنتیک پیشگیری از بارمراقبت بیمارستانی+ مراقبت 

 Moderate PKU mg/dl 09.9-03 مراقبت بیمارستانی+ مراقبت ژنتیک

 mg/dl 11بیشتر از  کلاسیک مراقبت بیمارستانی+ مراقبت ژنتیک
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 تائید تشخیص و معاینات بالینی فوق تخصص منتخب مطابق ذیل می باشد:سایر بیماری های متابولیک ارثی بر اساس نتیجه آزمایش 

Amino Acid Disorders Fatty Acid Oxidation Disorders Organic Acid Disorders 
سایر بیماری های 

 متابولیک ارثی

Argininosuccinic Aciduria 
Primary Carnitine Deficiency / 

Carnitine Transporter Defect 
Propionic Acidemia 

با ذکر نام بیماری 

 متابولیک

Citrullinemia Type 1 
Medium Chain Acyl-CoA 

Dehydrogenase Deficiency 

Methylmalonic Acidemia: 

methylmalonyl-CoA mutase 

Maple Syrup Urine Disease 
Very Long Chain Acyl-CoA 

Dehydrogenase Deficiency 

Methylmalonic Acidemia: 

Cobalamin Disorders 

Homocystinuria 
Long Chain 3-Hydroxyacyl-CoA 

Dehydrogenase Deficiency 
Isovaleric Acidemia 

Phenylketonuria Classic Trifunctional Protein Deficiency 
3-Methylcrotonyl-CoA 

Carboxylase Deficiency 

Tyrosinemia Type 1 
Short Chain Acyl-CoA 

Dehydrogenase Deficiency 

3-Hydroxy-3-Methylglutaric 

Aciduria 

Argininemia 
Medium/Short Chain Acyl-CoA 

Dehydrogenase Deficiency 

Holocarboxylase Synthase 

Deficiency 

Citrullinemia Type 2 Gluratic Acidemia Type 2 β-Ketothiolase Deficiency 

Hypermethioninemia 
Medium Chain ketoacyl-CoA 

Thiolase Deficiency 
Glutaric Acidemia Type 1 

Benign 

Hyperphenylalaninemia 

2,4-Dienoyl-CoA Reductase 

Deficiency 

Methylmalonic acidemia, cblC 

form 

Biopterin Biosynthesis Defect 

(2 conditions) 

Carnitine Palmitoyltransferase 1 

Deficiency 

Methylmalonic acidemia, cblD 

form 

Biopterin Regeneration Defect 

(2 conditions) 

Carnitine Palmitoyltransferase 2 

Deficiency 
Malonic Acidemia 

Non-Ketotic Hyperglycinemia 
Carnitine Acylcarnitine Translocase 

Deficiency 
Isobutyrylglycinuria 

Ornithine Transcarbamylase 

Deficiency 
 2-Methylbutyrylglycinuria 

Carbamoyl Phosphate 

Synthetase 1 Deficiency 
 3-Methylglutaconic Aciduria 

HHH Syndrome  
2-Methyl-3-hydroxybutyric 

Aciduria 

Tyrosinemia Types 2,3 (2 

conditions) 
 Ethylmalonic Encephalopathy 

Glycine N-methyltransferase 

(GNMR) deficiency 
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Adenosylhomocysteine 

hydrolase deficiency 
  

Pyruvate carboxylase 

deficiency 
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 متابولیک ارثی:دفتر مراقبت ممتد بیماران متابولیک ارثی در بیمارستان های منتخب بیماری های 

 و سایر هیپر فنیل الانینمی ها PKU یها یماریمبتلا به ب مارانیمراقبت ممتد ب دفتر

 

 یبهداشت خدمات و یپزشک علوم دانشگاه

 : .............یدرمان

 

: مارستانیب

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

 

 ----:  سال

 

 :یرسان روز به خیتار

 

 لیتکم یخانوادگ نام و نام

 :کننده

 :کننده لیتکم پست

 
 

 خدمات ارائه به مربوط اطلاعات هیکل قسمت نیا در

 .شود یم دیق ماریب یبرا صیتشخ یابتدا از یمارستانیب

 لحا در که است یمارستانیب مارستان،یب نیا از منظور

 است لیتکم حال در ماریب آن یبرا فرم نیا حاضر

 

 نشده یقطع یماریب نیا خصوص در صیتشخ هنوز اگر که شود توجه

 عنوان یبند طبقه در است،

 شود دیق "یبررس تحت "

 شود.  یرنگ قرمز درج م ایمربوطه با مداد )به منظور اصلاح(  فی:روز مراجعه درهر ماه در ستون و رد توجه

 .شود یم نوشته سبز رنگ با ای شود یم رسم یمراقبت رهیدا د،ینما مراجعه مقرر خیتار در ماریب که یصورت در

 رهیاصلاح و سپس دا خیتار یستیبا یاست که ابتدا م یهیبد د،یمقرر مراجعه نما خیاز تار ریغ یخیدر تار ماریکه ب یدر صورت 

 ثبت شود.  اهیبا رنگ س ایرسم گردد  یمراقبت

 گزارش یا و فرد بودن سالم تشخیص گزارش ارائه درمان، از غیبت گزارش اول، بار و جدید مراجعه صورت:در گزارش خی*تار

 تاریخ زامج بطور و شده اعلام دانشگاه بهداشت معاونت به یکتب صورت به و مربوطه یفرمها با باید موارد  بیماری، قطعی تشخیص

 .شود ثبت گزارش تاریخ قسمت در دهی، گزارش

 PKU/کیمتابول درمانگاه در ویزیت یهاتاریخ -0 تشخیص بیماری -3 مشخصات بیمار-2 یمارستانیب مراقبت  پرونده اطلاعات -1
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 دستورالعمل تکمیل فرم مراقبت ممتد بیماران متابولیک ارثی:

شود، لازم است تا تكمیل و به روزرسانی میبرای بیماران مراجعه کننده  pku اطلاعات این فرم علاوه بر اینكه که به صورت روزانه توسط پذیرش درمانگاه متابولیک/

 مددکار اجتماعی بررسی و به روز شده و موارد غیبت از درمان و مهاجرت  با نامه و فرم مربوطه به معاونت بهداشت گزارش شوند. ول درمانگاه یائماهیانه توسط مس

فاصله زمانی تعیین شده )بر اساس جدول فواصل مانیتورینگ محدوده سنی خود جهت مراقبت( مراجعه ننمود، ثلث چنانچه بیمار از زمان تاریخ تعیین شده جهت مراقبت تا : 1نكته 

 هر پنجم از بعد روز01 تا اگر د،ینمایم مراجعه ماه هر پنجم که یسال کی ریز کودکبیمارستان موظف است به عنوان موارد غیبت از درمان به معاونت بهداشت معرفی نماید. مثال: 

 از تبیغ عنوان به تواند یم شد، یسپر مراجعه جهت شده نییتع خیتار از ماه کی اگر تا شش سال  سه ماریب در. شودیم یریگیپ و اعلام درمان از بتیغ عنوان به ننمود، مراجعه ماه

سال، اگر تا شش ماه از تاریخ تعیین شده مراجعه ننمودند به  01شش تا دوازده سال اگر تا دو ماه از تاریخ تعیین شده مراجعه نکرد و در بیماران بالای  در بیماران .شود یمعرف درمان

 ()نظر خانم دکتر و خانم درمیانی  عنوان غیبت از درمان معرفی می شود.

 یبت از درمان وجود نداشت، گزارش صفر به معاونت بهداشتی اعلام شود.چنانچه بیمارستان در ماه مورد نظر، گزارش غ :3نكته 

  بیمارستان منتخب   PKUدرمانگاه متابولیک/محل تكمیل فرم:  

 بیمارستان منتخب یا مددکار اجتماعی   PKUدرمانگاه متابولیک/ مسئولمسئول تکمیل فرم:  

 PKU/متابولیک منتخب بیمارستان از غیبت از درمان اعلام فرم: 01چگونگی تکمیل فرم شماره  
 HPLCروش به  آلانین براساس بررسی میزان سطح فنیل( PAHدر موارد نقص )  PKUدسته بندی 

 

 Pheسطح  PKUنوع بیماری  اقدامات لازم جهت مراقبت

 mg/dl 1.99-1 مشکوک بدخیم ارجاع به بیمارستان منتخب جهت انجام آزمایش پاستور و رد یا تائید بدخیمی

 تحت نظر و بعد ترخیص شود. سالگی 03و دختر تا  تا سه سالگیپسر بیمار 

 فراخوان و مراجعه هنگام بلوغ بیماران دختر و هنگام بارداری آموزش
 mg/dl 3.99-2 (HPAهایپر فنیل آلانیمیا )

 mg/dl 9.99-1 (HPAهایپر فنیل آلانیمیا ) مراقبت بیمارستانی
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 Mild PKU mg/dl 02.99-01 مراقبت بیمارستانی+ مراقبت ژنتیک 

 Moderate PKU mg/dl 09.9-03 مراقبت بیمارستانی+ مراقبت ژنتیک

 mg/dl 11بیشتر از  کلاسیک مراقبت بیمارستانی+ مراقبت ژنتیک

 

 شود.بررسی  HPLCکالریمتری، با کنترل درمان به جای  آزمایش هادر  آلانین فنیل  توجه:

 سال می باشد. 01لیتر در گروه سنی بزرگتر ازدسیمیلی گرم بر  1-01سال و  01لیتر در گروه سنی زیر  میلی گرم بر دسی 1-1 آلانین سطح کنترل فنیل

 
 فواصل مانیتورینگ بیماران فنیل کتونوری:

 گروه سنی بیماران فواصل مراجعه اعلام گزارش غیبت از درمان

 زیر سه سال هر ماه مراجعه  مراجعه تعیین شدهروز پس از تاریخ 01

 سه تا شش سال هر سه ماه مراجعه  ماه پس از تاریخ مراجعه تعیین شده 0

 شش تا دوازده سال هر شش ماه مراجعه ماه پس از تاریخ مراجعه تعیین شده 0

 بزرگتر از دوازده سال مراجعه سالیانه ماه پس از تاریخ مراجعه تعیین شده 0

 

 فواصل مانیتورینگ سایر بیماری های متابولیک:  

 **بر اساس دستورالعمل پیشگیری و کنترل بیماری های متابولیک می باشد.

 باشد.میروز پس از تاریخ مراجعه تعیین شده، نیازمند اعلام گزارش غیبت از درمان  01عدم مراجعه  های کنترل بیماری، ماهیانه تعیین شده است؛ زمانی که فاصله ویزیت

 باشدعدم مراجعه یک ماه پس از تاریخ مراجعه تعیین شده، نیازمند اعلام گزارش غیبت از درمان میهای کنترل بیماری،  بیش از یک ماه تعیین شده است؛ زمانی که  فاصله ویزیت
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 ...  سال .................شش ماهه ................ -فرم گزارش وضعیت کنترل بیماری بیماران درمانگاه متابولیک 

 ..............................دانشگاه علوم پزشكی ........................                                           بیمارستان منختب: ......................

 پست سازمانی:......................................                                          نام و نام خانوادگی تكمیل کننده فرم:..............................      
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 دستورالعمل تكمیل فرم گزارش وضعیت کنترل بیماری درمانگاه متابولیک 

برای کلیه بیماران تحت پوشش  pku   اطلاعات این فرم به منظور آگاهی از وضعیت کنترل بیماری به صورت شش ماهه توسط کارشناس تغذیه درمانگاه متابولیک/

 استان/ معاونت بهداشت گزارش شود.تكمیل و به روزرسانی شده و به مرکز بهداشت درمانگاه 

  بیمارستان منتخب   PKUدرمانگاه متابولیک/محل تکمیل فرم:  

 pku   کارشناس تغذیه درمانگاه متابولیک/ مسئول تکمیل فرم: 

 PKU/متابولیک منتخب بیمارستان -گزارش وضعیت کنترل بیماری  فرمچگونگی تکمیل فرم:  

 :از فرم دفتر مراقبت بیماران استخراج و ثبت شود. مشخصات بیمار و تشخیص بیماری 

 بیمارستان به مراجعه اولین هنگام در ؛ شده توصیه بیماری کنترل بررسی جهت که فاکتوری سطح 

اهی به متابولیک، یک یا چند فاکتور آزمایشگهای های متابولیک جهت بررسی وضعیت تحت کنترل بودن بیماری، به توصیه پزشک منتخب و مطابق دستورالعمل بالینی بیماریدر بیماری

 های مربوطه )اولین مراجعه به بیمارستان و سه مراجعه اخیر( ثبت شود.شود. بر اساس نوع بیماری، نام فاکتور مورد نظر و میزان آن در ستونای بررسی میصورت دوره

 :های تعیین شده به صورت منظم مراجعه کرده مراجعه منظم و کمتر از آن نامنظم ثبت شود.درصد زمان 11چنانچه بیماری در شش ماهه اخیر در  وضعیت نحوه مراجعه 

 است؟  داشته اخیر ماهه شش در درمان از غیبت 

 .شودیم محسوب درمان از بتیغ شده، نییتع زمان از روز 01 از شیب مراجعه عدم کمتر؛ و انهیماه فواصل با مراجعات در

 .شودیم محسوب درمان از بتیغ شده، نییتع زمان از ماه کی از شیب مراجعه عدم: ماه کی از شیب فواصل با مراجعات در

 این ستون با نظر تیم بالینی و بر اساس شرایط بیمار در شش ماه اخیر تکمیل شود.بیماری:  کنترل وضعیت

بر اساس نظر تیم بالینی کلیه عوارض ناشی از بیماری ثبت شود: (کنون تا تولد بدو از)  بیماری از ناشی عوارض وضعیت
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 فصل پنجم: 

 شاخص های پایش و ارزشیابی برنامه
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 پایش و ارزشیابی برنامه
فرایندهای برنامه است. بر این اساس پایش برنامه ژنتیک اجتماعی بر اساس نظارت بر  اجرای صحیح و استانداردپایش ناظر بر 

های صشود. شاخهای فرایندهای مختلف برنامه )شامل شناسایی، مشاوره ژنتیک، تشخیص ژنتیک و مراقبت ژنتیک( انجام میشاخص

 قابل محاسبه هستند. های آماری فرایندهای ذکر شده ای فرمفرایندهای برنامه از اقلام داده

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

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

 شوند.های مراکز بالینی منتخب برنامه استخراج میبروز و فرم

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

 هستند.« نتیجه نهایی»از جنس 

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

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

ع از طریق نظارت به وضباشد که ها جزء وظایف مدیریتی کارشناس ژنتیک دانشگاه میپایش و نگهداری سطح مطلوب این شاخص

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

ر سطح ها داجرای تحقق سطح مطلوب این شاخص -شود. وظیفه تأمین استانداردهای برنامه و پشتیبانی علمیاز طرف دیگر انجام می

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

 باشد.داد در برنامه ژنتیک اجتماعی سالیانه میهای درونبازه زمانی محاسبه شاخص

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

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

 گیرند.اصلاح فرایند مورد استفاده قرار می

ای این سطح دانشگاهی، تولید اقلام داده باشند. درهای آماری هر یک از فرایندهای برنامه قابل محاسبه میها از فرماین شاخص

گردد. پایش و نگهداری شود و در سطوح مدیریتی شهرستان و دانشگاه جمع بندی میها در سطح ارائه خدمت انجام میشاخص

باشد که از طریق نظارت به وضع موجود در سطوح ها جزء وظایف مدیریتی کارشناس ژنتیک دانشگاه میسطح مطلوب این شاخص

ها از یک طرف و تعامل با سطوح مدیریتی برای حفظ و ارتقاء استانداردهای برنامه از طرف دیگر انجام جرایی و محاسبه این شاخصا

 شود.می
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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 کنند. نتیجه تحلیل این شاخصگیری میخدمات به گروه هدف مورد نظر است را اندازه پوشش ارائه انواع

 کند.پوشش خدمات ژنتیک در منطقه تحت پوشش را مشخص می

ه ش محاسبهای آماری برنامه و اطلاعات دموگرافیک / اپیدمیولوژیک جمعیت تحت پوشای فرمها با استفاده از اقلام دادهاین شاخص

ارت باشد که از طریق نظها جزء وظایف مدیریتی کارشناس ژنتیک دانشگاه میگردند. پایش و نگهداری سطح مطلوب این شاخصمی

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

 شود.اردهای برنامه از طرف دیگر انجام میبرای حفظ و ارتقاء استاند
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 نحوه محاسبه منبع اطلاعات واحد عنوان شاخص

 فرایند شناسایی

 درصد درصد موارد غربالگری مثبت به تفكیک بیماری
های اختصاصی فرم

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

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

 فرآیند مراقبت

 فرم مراقبت ژنتیک درصد )به تفكیک بیماری(درصد انجام مشاوره ژنتیک در زوجین تحت مراقبت 
تعداد زوجین تحت مراقبتی که توسط پزشک مشاور ژنتیک مشاوره شده و برای ایشان پرونده ژنتیک 

 )به تفكیک هر بیماری( 144تشكیل شده است / کل زوجین تحت مراقبت *

 درصد )به تفكیک بیماری( PND1*پوشش 
انجام داده اند/ کل موارد تحت مراقبت پیشگیری از  PND1مراقبت پیشگیری از بروز که  تعداد مواردی تحت فرم مراقبت ژنتیک

 بروز )به تفكیک بیماری(

 درصد  )به تفكیک بیماری( PND2  پوشش
 فرم مراقبت ژنتیک

 )قسمت ب(
  144انجام داده اند/ کل موارد باردار تحت مراقبت ژنتیک * PND2تعداد موارد باردار تحت مراقبت ژنتیک که 

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

 )قسمت ب(
  144تعداد موارد سقط جنین مبتلا با صدور مجوز پزشكی قانونی / کل موارد جنین مبتلا *

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

 )قسمت ب(
 144تعداد موارد سقط جنین مبتلا بدون صدور مجوز پزشكی قانونی / کل موارد جنین مبتلا *

 فرایند مشاوره

 درصد مراجعه برای مشاور ژنتیک به تفكیک محل ارجاع از کل مراجعات مواردنسبت 
فرم خلاصه عملكرد 

 مشاور ژنتیک

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

  144اول*

 درصد نسبت موارد اختتام پرونده
فرم خلاصه عملكرد 

 مشاور ژنتیک
 144موارد اختتام پرونده/ مجموع موارد اعلام مراقبت بالینی، اعلام مراقبت باروری و اختتام پرونده*

 بروز

 یریپیشگ هدفهای بیماری تفكیک 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

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

 مراقبت ژنتیک بالینی
 درصد

تشخیص ژنتیک   فرم

 ( و فرم بررسی1)فرم 

 بروز

 یک بیماری / GD+تعداد موارد 

 144انجام شده برای همان بیماری در  GDکل 
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 موارد درصد

- FPCADGD*** 

 
 

 درصد
تشخیص ژنتیک   فرم

 ( و پرونده ژنتیک1)فرم 
 / GD FPCAD -تعداد موارد

 144در  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 ژنتیک می شوند. درمراقبت  در حاملگی های در معرض خطر ابتدا 2PNDدرمراقبت پیشگیری بروز برای تشخیص ژنتیک بر روی جنین * 

کلا یک بار   برای زوج مورد بررسی حساب می شود و 1PNDگفته می شود و سر جمع یک  1PNDتشخیص ژنتیکی که پیش از بارداری انجام می شود اصطلاحاً   مجموعپیشگیری بروز در برنامه ژنتیک اجتماعی به 

 شود.بررسی وجود و شرایط جهش شناسایی شده در جنین است که در معرض خطر احتمالی است و در هر حاملگی تکرار می  2PNDبرای شناسایی جهش خانواده بررسی انجام می شود. 

*  *GD ( تشخیص ژنتیک (Genetic Diagnosis ژنتیک ارجاع شده اند. با شناسایی  برای شناسایی جهش در افرادی است که احتمالا در معرض خطر ژنتیک قرار دارند و با هدف کاهش خطر ژنتیکی به مشاور

 GD-شوند  منفی می  GDکسانی که   FPCADفقط در برنامه پیشگیری و کنترل  .شودثبت می +GDتحت عنوان . فرد  واجد این جهش یا موتاسیون   جهش این گروه  واجد مراقبت ژنتیک بالینی می شوند
نیز  

( ثبت می FPCADGD–نحت عنوان )مراقبت ژنتیک قطعی بالینی )علی رغم منقی شدن تست تشخیص ژنتیک( نیاز دارند  و  نیاز به مشاوره و ارزیابی خطر ژنتیک با تکیه بر ترسیم شجره نامه دارند. این افراد به
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 بخش ششم: 

 های اختصاصی انواع شناسایی ها در برنامه ژنتیک اجتماعیدستورالعمل
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 تالاسمی ماژوردستورالعمل غربالگری کشوری پیشگیری از بروز بتا 
 

 بازنگری پنجم
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 مبانی و کلیات

 مقدمه

این برنامه الگوی  .بودهـای کشور اجرا شـدهصـورت آزمـایشی در بـرخی استانسال، این برنـامه بـه 3شـد. پیش از آن بیش از  آغاز 0111سال در ی کشـوری پیشگیـری از بـروز تـالاسمی برنـامه

 اصلی برنامه ژنتیک اجتماعی است.

 در سطح جامعه، به ابزارهـای اصلی نیازدارد.  ی ژنتیک دیگر بـرای ارائهای از ادغام خدمات ژنتیک در نظام سلامت است کـه نظیر هـر برنـامهی پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور نمونهبرنامه ادغام

 تالاسمی ماژور بیماری بتا با آشنایی

ترین اختلالات ژنتیکی در سطح جمعیتی قرار دارد. ترین و شایعشود و در زمره مهمای نیز شناخته میخونی مدیترانهتالاسمی یک اختلال خونی ارثی است که با عنوان کم

د، یابشود. در این بیماری تولید هموگلوبین با سرعت زیادی کاهش میجاد می( زنجیره گلوبین فرد مبتلا ایHBB( یا بتای )HBA1/HBA2تالاسمی به علت وجود جهش در ژن آلفا )

های قرمز است که کار حمل کردن اکسیژن به افتد. هموگلوبین مولکولی در گلبولصورت طبیعی اتفاق میدر حالی که در افراد سالم در فواصل چند ماهه این کاهش و جایگزینی به

 خونی نرسد. های مختلف بدن به دلیل مقدار اندک هموگلوبین و کمشود که اکسیژن کافی به بافت. علایم این بیماری زمانی ظاهر میهای بدن را بر عهده داردبافت

توسط دو جفت ژن بر روی کروموزوم  αهای گیرد. ساخت زنجیرهساز بدن شامل مغز استخوان، صورت میهای پیشتاز گلبول قرمز در مراکز خونهای گلوبین در سلولساخت زنجیره

یافته های جهشهای تالاسمی بر اساس نوع ژن معیوب و انواع فنوتیپ حاصل از این ژنشود. سندرمرمزگذاری می 00توسط یک جفت ژن بر روی کروموزوم  βهای و ساخت زنجیره 01

 شوندتقسیم می βو  αبه دو دسته بزرگ  های تالاسمیشوند. بر این اساس سندرمبندی میدسته

 بتا تالاسمی ماژور )هموزیگوت(:

ودک به زمان تولد نسبتاً طبیعی است کبتا تالاسمی ماژور ناشی از وجود جهش در هر دو نسخه ژن در لکوس بتاگلوبین است و از لحاظ بالینی بیماری شدیدی است. شرایط بالینی در 

های هموگلوبین شود. عدم تعادل زنجیرهسال کامل می 1-1دهد و تابلوی کم خونی بر حسب سرعت جایگزینی تا را بروز میماهگی آنمی همولیتیک و میکروسیتیک  1تدریج تا سن 

α  وβ  منجر به رسوب زنجیرهα ارض بیماری هفته ضروری خواهد بود. سایر عو 8تا  2های شود. بیمار به طور معمول تزریق خون در دورههای قرمز میدر گلبول قرمز و لیز گلبول

ها به شکستگی، مستعد شدن به عفونت و تأخیر رشد و عوارض رسوب مستعد شدن آن ها واستخوانها نازکی جدار ساز شامل کبد، طحال و استخوانهای خونشامل بزرگ شدن ارگان

 .[1. 0]آهن در قلب، پانکراس، کبد و در نتیجه نارسایی قلب، کبد و دیابت است. 

 بتا تالاسمی مینور )هتروزیگوت(:
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 βژن در لکوس بتاگلوبین است. این بیماری اغلب تظاهرات شدید و آشکار بالینی ندارد. در افرادی که تالاسمی ( ناشی از وجود جهش تنها در یک نسخه Traitبتا تالاسمی مینور )

دهد. تشخیص قطعی بر اساس بررسی فامیلی و آنالیز افزایش نشان می %3تا  %1معمولاً بین  Fیابد. همچنین هموگلوبین افزایش می %1تا  %3/1معمولاً بین  2HbAمینور دارند، 

DNA [1. 0]گیرد صورت می. 

 تالاسمی آلفا:

دهد. جهش شایع ژنی تری از نظر بالینی در صورت جهش در هر یک از نسخ ژنی رخ میشود. در آلفا تالاسمی تظاهرات متنوعدستخوش صدمه می αدر این بیماری ساخت زنجیره 

می حذف گردد. بدین ترتیب با به ارث رسیدن انواع حالات تواند بیش از یک نسخه ژنی بر روی یک رشته کروموزوآلفا تالاسمی، از نوع حذف ژنی است. در این شرایط همزمان می

اهمیت آلفا تالاسمی بویژه در مناطقی که این سندرم در کنار سندرم های بتا  آید.یافته از والدین واجد جهش به فرزندان، انواع اشکال بالینی آلفا تالاسمی بوجود میهای جهشژن

 .  [1]افتراقی این دو بیماری است. تالاسمی شایع است، عمدتاً تداخل در تشخیص 

های تواند رخ دهند و تظاهرات ترکیب خونی و فنوتیپی را متفاوت سازد و ترکیب، در شرایط نادر ترکیبی از اختلالات ژنی کمیّ و ساختاری مربوط به گلوبین میعلاوه بر حالات یاد شده

 متنوعی از تظاهرات بالینی و هماتولوژیکی را به وجود آورد. 

 تالاسمی در کشور غربالگری ضرورت

 شیوع ناقلی ژن:

. [8]( است %0.3است که به صورت واضحی بالاتر از میانگین این شاخص در جهان ) %2خونی ارثی کشور است. میانگین شیوع ناقلی ژن تالاسمی در کشور  ترین بیماریبتا تالاسمى ماژور، شایع

است.  تر از سایر مناطقدر مناطق جنوبی شایع فارس و دریاى عمانی دریاى مازندران در شمال و خلیج پراکندگى شیوع ناقلی ژن بیمارى تالاسمی در نقاط مختلف کشور یکسان نیست و در حاشیه

درصد از مردم حامل  01های نواحی مرکزی مانند اصفهان و فارس تا هاى خوزستان، بوشهر، هرمزگان، سیستان و بلوچستان، کرمان، گیلان، مازندران و حتی در استاندهد که استانبرآوردها نشان می

 .[8]نشان داده شده است  1ی در نقشه شماره تالاسم بتا ژن یناقل وعیش یاستان عیتوزژن بیمارى هستند. 

نفر بوده که  08،981برابر با  0192کشور در سال بر اساس ثبت موارد در مراکز تزریق خون سراسر کشور تعداد کل بیماران مبتلا به انواع اختلالات هموگلوبین شدید نیازمند تزریق خون در 

. به دلیل اجرای برنامه درمانی خاص برای بیماران [00]نفر بوده است  02،111بالغ بر  0111حالی است که این رقم در سال اند. این در نفر از ایشان مبتلا به بتا تالاسمی ماژور بوده 01،121تعداد 

 . [01]ون افزایش یافته است تالاسمی بتا در ایران، مرگ و میر این بیماران هر سال روند نزولی داشته و کیفیت زندگی بیماران به طور روزافز

تولد زنده بوده است. بنابراین در صورت عدم  0،111مورد به ازای  0بروز مورد انتظار سالانه تالاسمی بتا در ایران بر اساس شیوع ناقلی ژن در کشور قبل از شروع مداخلات پیشگیرانه، متوسط 

مورد بیمار تالاسمی به دنیا بیاید. بر اساس مطالعه هزینه اثربخشی انجام شده در کشور هزینه نگهداری  0111د، اجرای برنامه پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور انتظار می رود به ازای یک میلیون تول

 31 های­نهیهز یارزش فعل درصد، 3سال برای بیماران تالاسمی در کشور و با اعمال ترخ تنزیل  31دلار تعیین شده است. با در نظر گرفتن امید به زندگی  8،111سالانه هر بیمار تالاسمی نزدیک به 

دلار به هزینه های درمانی  8،111،111دلار می باشد. بنابراین در صورت عدم اجرای برنامه پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور در کشور سالانه  031،111برابر با ماژور  یتالاسم ماریبهر سال درمان 
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 کشور افزوده خواهد شد.

مورد در  0برآورد  شگیری و کنترل بیماری، بروز به تناسب موفقیت برنامه در هر استان و در نتیجه در کل کشور کاهش یافته است. به صورتی که میزان بروز ازدر شرایط اجرای برنامه های پی

 افته است.کاهش ی 0198هزار تولد زنده در سال مورد در ده 0)قبل از شروع اجرای برنامه( به نزدیک به  0113هزار تولد زنده در  سال 

 

 هاو فعالیت هااستراتژی ،اهداف

 :کلی هدف

 از بروز بتا تالاسمی ماژور پیشگیری

 :اختصاصی اهداف

 %011تالاسمی در سراسر کشور به میزان  بتا شناسایی زوج های ناقل .0

 %011مراقبت ژنتیک زوج های ناقل تالاسمی شناسایی شده واجد شرایط مراقبت، در سراسر کشور به میزان  .1

 

 :تالاسمی بتا شناسایی زوج های ناقلراهبردها 

 درمانی وشده و با زحمت تمام نیروهای بهداشتیطور مستمر اعمالبـودن بـرنـامه بهطی چندین سال کشوری استراتـژی غربالگری ناقلی بتا تالاسمی زمان ازدواج. این (:1S)اول  راهبرد -

هت در دستورالعمل کنـونی ج. نگر  استآینده ژیاین استرات. استهای آتی شدهستقرار یک نظام ساختاری برای کنترل موارد بروز در زوجقبول دانشگاهی و مرکزی موفق به امدیریت قابل

 .استپیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور در این استراتژی، استانداردهای مشاوره ژنتیک و مراقبت ارتقا یافته

و ویژه مواردی است که به دلیل عدم انجام غربالگری یا عدم شناسایی در زمان غربالگری تحت نگر این استراتژی گذشتهشناسایی والدین بیماران مبتلا به بتا تالاسمی .  (:2S)دوم  راهبرد -

در این دستورالعمل، روش . کردندها از اجرای آن بسیار استقبال، دانشگاههمین دلیلیافت و بـهشدت کاهش بروز موارد در مقطع زمانی محدود به ،و با اجرای آن مراقبت ژنتیک نبوده اند.

 .اجری این استراتژی تغییر یافته و و اجرای آن در یک مقطع زمانی توصیه شده است

هایی را که در زمان ازدواج، به دلیل عدم آغاز غربالگری تالاسمی نگر است؛ و زوجاستراتژی نیز گذشتـهاین  غربالگری ناقلی بتا تالاسمی در زوجین فاقد سابقه غربالگری. (:3S)سوم  راهبرد -

 .دهدمی اند پوششدر منطقه و یا به هر دلیل دیگر آزمایش های شناسایی زوجین در معرض خطر تالاسمی را به انجام نرسانده

 شـرایط غربالگری هستنـد عبـارتند از: افرادی که در این راهبرد واجـد 

 .قبل از شروع غربالگری ازدواج کرده اند زنان بارداری که -
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هنگام ...( عقد غیر ثبتی، برخی گروههای اجتماعی خاص، افراد مهاجر، افراد خارجی مقیم در کشور و ازدواج قبل از شروع اجرای برنامه در منطقه، )زنان بارداری که به هر دلیل  -
 .ازدواج آزمایش های تالاسمی را انجام نداده اند

 فاقد سابقه غربالگری ناقلی تالاسمی در زمان ازدواج  زنان متأهل -

 
 .هـای ذکر شده فوق در صورت داشتن فرزند مبتلا به تالاسمی ماژور نیاز به انجام غربالگری در این راهبرد ندارند: زوج0نکته
شده در مراقبت پیش از بارداری و اولین مراقبت بارداری : 1نکته شخص  سی گروههای م سه ماهه اول بارداری حداکثر تا)برر سایی این افراد لازم ( پایان  شنا باید انجام گردد و جهت 

  .تالاسمی سوال شود آزمایش هااست در اولین مراجعه زن باردار سال ازدواج و سابقه انجام 
سمی در زمان ازدواج در مناطقی که ازدواج بدون ثبت 1نکته سابقه غربالگری ناقلی تالا سهم قابل توجهی از علل : زنان متأهل فاقد  شگاه  سمی رواج دارد و در تحلیل علل بروز دان ر

 ، شناسایی این گروه در قالب کمپین شناسایی سالانه اجرا می شود.(1بروز مربوط به عدم انجام غربالگری زمان ازدواج می باشد، علاوه بر رعایت نکته 
 

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

های تالاسمی پیش از ازدواج در کلیه ی بخش ها اعم ماما، کارشناس، کاردان، بهورز، کارکنان آزمایشگاه غربالگری آزمایش پزشک،) درمـانیهـای مختلف بهداشتیآموزش تمام کارکنان رده .0

 .(اعم از دولتی و یا خصوصیکارکنان بخش تزریق خون در کلیه ی بخش ها ، از دولتی و یا خصوصی

، والدین ی ازدواج، رهبران، اشخاص و گروه های موثر در جامعه، سردفترداران و عاقدین رسمی و غیررسمیدر آستانههدف برنامه )زوجین اطلاع رسانی و آموزش عمومی، آموزش گروه های  .1

 (برای ازدواج یبل از هر اقدامق)بل از ازدواج قاجعه ی به هنگام جهت انجام آزمایش های به منظور ترغیب زوج های متقاضی ازدواج در مر( ... و  بیماران تالاسمی

 .راهبرد سوم شناسایی برنامه آموزش رابطین بهداشتی جهت مشارکت در اجرای مطلوب .1

هـا اعم از دولتی یا خصوصی با همکاری معاونت درمان دانشگاه و بخشآموزش و جلب مشارکت تمام متخصصان زنـان و زایمان، پزشکان عمومی، ماماهای شاغل در بخش بهداشت و سایر  .2

 در راستای راهبرد سوم برنامه طریق ارسال متن آموزشی مناسب ی نظام پزشکی ازاداره

 .ی تالاسمیی ویژهکشوری و تفسیر نتایج آن با نظر پزشک مشاورههـای تالاسمی، برابر الگوریتم ی آزمایشکننده به آزمایشگاه ویژههـای تالاسمی در متقاضیان ازدواج مـراجعهانجام آزمایش .3

مراجعین در دفتر ثبت  مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواجو ثبت مشخصات مراجعین به   CBC تالاسمی در دفتر غربالگری ثبت مشخصات کلیه مراجعین آزمایشگاه .1

 .این مرکز

 درصورت نیاز  جهت انجام آزمایش های تکمیلی یزوجین در حال غربالگرارجاع  .1

خدمات جامع سلامت ارائه های ناقل تالاسمی در قالب استراتژی سوم نیازمند ارجاع به مرکز شـده در آنها و براساس الگوریتم شناسایی زوجانجام CBC هـایی که با تـوجه بهارجـاع زوج .8

 .(شودشده هنگام ارجاع ضمیمههای انجامشسوابق آزمای) می باشند دهنده خدمات زمان ازدواج

 . شودمی انجامپزشکان و ماماهای آموزش دیده در خصوص استراتژی سوم برنامه و در قالب مراقبت های ادغام یافته بارداری این فعالیت با مشارکت واحدهای بهداشتی 

 تمامی مادران باردار بررسی می شود.  CBCطی مراقبت های ادغام یافته زمان بارداری، 
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رسد. بدرمـانی، پزشک مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمت مشاوره ژنتیک ی پیگیری باید به رؤیت پـزشک مراکز بهداشتیی آزمـایش جهت تفسیر و ادامهبدیهی است نتیجه

ایی برنامه توسط پزشک/مامای بخش خصوصی صورت گرفته است لازم است نتیجه اقدامات انجام گرفته برای همچنین در صورتی که شناسایی و ارجاع زوج در قالب راهبرد سوم شناس

 مراجع به ارجاع دهنده بازخورد داده شود.

کمیل فرم و ت ژنتیک مشاورهپزشک توسط سمی برای زوجین ناقل و مشکوک پرخطر تالاسمی شناسایی شده از راهبرد اول و سوم و والدین بیماران تالای ژنتیک ویژه تالاسمی انجام مشاوره .9

)در مراکزی پزشک مشاور ژنتیک ندارند پزشک تایید کننده غربالگری می  .مربوطه خدمات جامع سلامت و معرفی زوج به مرکز بهداشت شهرستان و مرکز اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک

  زد.(تواند به ایفای نقش مشاوره ژنتیک فقط در خصوص بتا تالاسمی بپردا

 .های ناقل تالاسمی با درخواست پزشک تیم مشاورهها براساس الگوریتم کشوری شناسایی زوجی آزمایشادامه .01

  زوجین تحت مراقبت ژنتیک جهت انجام آزمایش تشخیص ژنتیک. ارجاع .00

 مادر تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی متقاضی استفاده از روش های پیشگیری از بارداری به پزشک.ارجاع  .01

 .مشکوک پرخطر تالاسمی و ارسال فرم به مرکز بهداشت شهرستان جهت معرفی به تیم مراقبت/یل فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک برای زوج های ناقلتکم .01

منظور اعلام فعالیت مرکز خدمات جامع  مرکز مشاوره ژنتیک بـه فـرم گزارش عملکرد مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواج و تکمیل و ارسـال فـرم گزارش عملکرد .02

 این خدمات.سلامت ارائه دهنده 

 ژنتیک مشاورهایشان برای  اعلام فهرست بیماران جدید بتا تالاسمی ماژور ثبت شده در نظام ثبت بیماران تالاسمی مراکز تزریق خون از معاونت درمان و ارجاع والدین .03

 

 فعالیت های هدف اختصاصی مراقبت ژنتیک 

نتیک اختصاصی این برنامه در قسمت شرح وظایف این اقدامات کلی فرایند مراقبت ژنتیک این برنامه منطبق با اقدامات مراقبت ژنتیک برنامه ژنتیک اجتماعی می باشد. موارد اقدامات مراقبت ژ

 دستورالعمل اختصاصی آمده است.

 

 اجرا روش
اجرا در مراکز خدمات جامع سلامت ارائه خدمات سلامت هنگام ازدواج  در آستانه ازدواج  نیزوج یآگاه یارتقا بررسی سلامت و  با هدف که خدمات سلامت زمان ازدواج بستر مشترک گروه خدماتی

 ژنتیک زمان ازدواج از جمله خدماتی است که در این مراکز ارائه می شود.غربالگری و در حال حاضر غربالگری تالاسمی برای . گرددیم

 مجموعه این خدمات به گونه ای برنامه ریزی گردد که صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج حداکثر طی دو روز کاری انجام شود.لازم است 

 روند اجرای برنامه پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور به ترتیب زیر می باشد:
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زوجین متقاضی ثبت ازدواج با در دست داشتن معرفی نامه از دفتر ثبت ازدواج، : استراتژی اول)ازدواج  مراجعه زوجین به مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات سلامت زمان -

 (استراتژی دوم و سوم، بر اساس معرفی نامه پزشک مرکز خدمات جامع سلامت یا پزشک مشاوره ژنتیک

 یدریافت نمونه خون از زوجین بر اساس الگوریتم غربالگری برنامه برای هر استراتژ -

 CBC دفتر ثبتو ثبت نتایج در انجام آزمایش ها و ارائه نتیجه آن به پزشک تأییدگر غربالگری  -

سلامت زمان ازدواج و شرکت در کلاس  صدور گواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواج برای تمامی زوجین متقاضی ازدواج بعد از تکمیل الگوریتم غربالگری و انجام سایر بررسی های -

 ق فرمت مشترک گواهی خدمات سلامت زمان ازدواجآموزشی طب

خانه بهداشت پوشش دهنده محل سکونت ایشان طبق فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک /به پایگاه سلامت( زوج ناقل یا مشکوک پرخطر تالاسمی)ارجاع زوجین نیازمند مراقبت ژنتیک  -

 برنامه ژنتیک اجتماعی

به منظور ارائه مشاوره ویژه تالاسمی، تشکیل پرونده ژنتیک و ایجاد درک از خطر متناسب و جلب همکاری ایشان برای  مشکوک پرخطر تالاسمی ناقل یاانجام مشاوره ژنتیک برای زوجین  -

 مراقبت ژنتیک

 خانه بهداشت پوشش دهنده محل سکونت ایشان /انجام مراقبت ژنتیک برای زوج ناقل یا مشکوک پرخطر تالاسمی در پایگاه سلامت -

باشنـد، فقط با درخـواست عکس دار و ممهور به مهر  پزشک مرکز خدمات جامع سلامت به نـامـه از دفـاتـر رسمی ثبت ازدواج نداشتهدرصـورتی کـه متقاضیان ازدواج معرفی:  0تذکر

 .عرفی یا درخواست، به هیچ وجه نباید پذیرش گردندکنند و زوجین فاقد متـوانند جهت انجام آزمایش اقدامدار میهمراه شناسنامه یا کارت شناسایی معتبر عکس

ممهور شده به مهر دفتر ازدواج : معرفی نامه های ارسالی از دفـاتـر رسمی ثبت ازدواج یا تیم مشاوره ژنتیک که فاقد عکس چاپ شده زوجین در فرمت گواهی یا عکس فیزیکی  1تذکر

 .هستند به هیچ وجه در آزمایشگاه قابل قبول نمی باشند

تحویل آن به زوجین جداً خودداری : نتایج آزمایش های زوجین بایستی توسط کارکنان آزمایشگاه به مراقب سلامت غربالگر/پزشک تاییدگر غربالگری مرکز تحویل داده شده و از 1تذکر

 گردد.

 

 ندارند:شرایط انجام غربالگری ناقلی تالاسمی برای زوجینی که یكی یا هر دوی ایشان در کشور حضور 

 در صورتی که یکی یا هر دوی طرفین متقاضی ثبت ازدواج در کشور حضور نداشته باشند لازم است مراحل زیر به انجام رسد:

ش های غربالگری درخواست آزمای مراجعه زوج/فرد مقیم خارج از کشور به کنسولگری جمهوری اسلامی ایران در کشور محل سکونت جهت اطلاع از لیست پزشکان معین کنسولگری جهت -

نیز امکان  نظیر سایت کنسولگری(تالاسمی. با توجه به تسهیلات اخیر خدمات الکترونیک بسته به شرایط کنسولگری محل سکونت متقاضی، ممکن است این گام به صورت غیرحضوری )

 مراجعه گردد.پذیر باشد. لازم به ذکر است در کشورهای فاقد کنسولگری، لازم است به دفتر حافظ منافع کشور 

 ، الکتروفورز با سیستم بسته و فریتین(. CBCمراجعه به پزشک معین کنسولگری جهت درخواست آزمایش های کامل غربالگری تالاسمی )شامل  -

 انجام آزمایش های فوق الذکر و دریافت جواب آن واجد مهر و امضای مسئول فنی آزمایشگاه. -
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یجه آن در سامانه میخک قوه قضائیه به منظور اعتبار بخشی مدارک پزشکی در بخش خدمات کنسولی این سامانه پس از ایجاد حساب کاربری بارگذاری مدارک شامل درخواست آزمایش و نت -

 توسط شخص متقاضی در این سامانه. 

امکان احراز هویت آزمایش دهنده در محل آزمایشگاه های خارج از نکته: مسئولیت صحت مستندات ارائه شده نتایج آزمایش های غربالگری به عهده خود فرد متقاضی بوده و به علت عدم 

مسئولیتی در خصوص احراز هویت طرف کشور، دانشگاه علوم پزشکی و پزشک مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواج صادر کننده گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج 

 خارج از کشور ندارند.

د رهگیری سامانه کشور و وکیل طرف/طرفین متقاضی ثبت ازدواج به مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات سلامت زمان ازدواج و ارائه کدملی متقاضی و کمراجعه طرف حاضر در  -

 میخک به پزشک مرکز. لازم است وکیل دارای وکالت نامه رسمی از طرف/طرفین باشد.

ی فرد/زوج توسط پزشک مرکز در سامانه میخک با استفاده از کدملی متقاضی و کد رهگیری متقاضی. )در صورتی که یکی از طرفین در رویت برخط مدارک و نتایج آزمایش های تالاسم -

 کشور حضور دارد لازم است طبق روال عادی برنامه، آزمایش های غربالگری برای ایشان انجام شود.(

سمی. با توجه به اینکه دسترسی به خدمات دورپزشکی در حال حاضر در مراکز خدمات سطح یک کشور فراهم نیست، امکان تعیین تکلیف زوجین توسط پزشک مرکز در خصوص ناقلی تالا -

از نظر  اطلاعات لازم خصوص شرایط زوجارائه خدمت مشاوره ژنتیک ویژه تالاسمی به زوجین ناقل و مشکوک پرخطر مقیم خارج کشور وجود ندارد. لازم است به عنوان فرایند جایگزین 

مه مشاوره ژنتیک به امضای ایشان برسد. ناقلی تالاسمی و انتخاب های ممکن برای ایشان توسط پزشک مرکز به اطلاع طرف حاضر در کشور و وکیل طرف/طرفین رسانده شود و فرم اظهارنا

 لازم است یک نسخه از اضهارنامه امضا شده به عنوان مستند قانونی در مرکز بایگانی شود.

 گواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواج برای زوجین بعد از تکمیل سایر مراحل لازم برای صدور گواهی صدور -

 

 الزامات ساختاری اجرای برنامه

نماید. برای اجرای مطلوب برنامه در شهرستان لازم انتخاب  ارائه دهنده خدمات سلامت زمان ازدواجعنوان مرکز هـموجود را ب خدمات جامع سلامتز ـد یکی از مراکـان بایـز بهداشت شهرستـرکـم

 است مرکز ارائه دهنده خدمات سلات زمان ازدواج شرایط زیر را دارا باشد:

 .به لحاظ دسترسی مردم در نقطه مناسبی از شهر قرار گرفته باشد -

 .تالاسمی نزدیک باشدتاحد امکان به آزمایشگاه  -

 .کاردان تیم مشاوره تا حد امکان مجاور هم باشد/جهت تسهیل و ایجاد ارتباط مطلوب، اتاق پزشک و کارشناس -

 .مجهز به خط تلفن مستقیم و دستگاه دورنگار باشد -

 .مجهز به سیستم کامل رایانه به همراه اسپیکر باشد -

 .باشد(  ADSL)مجهز به خط پرسرعت اینترنت  -
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 .و فرم های لازم درمرکز موجود باشد دفاتر -

 .تجهیزات، لوازم و فضای مناسب برای بایگانی مطلوب آمار، مستندات و پرونده ها وجود داشته باشد -

 

 مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمت مشاوره ژنتیک

خدمات سلامت زمان ازدواج در اولویت استقرار پزشک مشاور ژنتیک قرار دارد. در صورتی که پزشک  به منظور تجمیع خدمات و سهولت دسترسی مراجعین، مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده

ارائه  ز ارائه دهنده خدمت مشاوره ژنتیک در محل مرکزمشاور ژنتیک در مرکز خدمات جامع سلامتی به غیر از مرکز ارائه دهنده خدمات سلامت زمان ازدواج استقرار دارد لازم است آدرس مرکز/مراک

 دهنده خدمات زمان ازدواج در دسترس مراجعین قرار گیرد. 

 های تالاسمیآزمایش غربالگری آزمایشگاه

شود شود. ترجیحاً پیشنهادمیمیتالاسمی انتخاب غربالگریعنوان آزمایشگاه هـای تالاسمی مجهزشده و بـهجهت انجام آزمایش خدمات جامع سلامت های مراکزهر شهرستان یکی از آزمایشگاه در

 .شودهای قبل از ازدواج است انجامهای تالاسمی در آزمایشگاهی که مسئول انجام سایر آزمایشآزمایش

ایشگاه ها، به عنوان آزمایشگاه منتخب انجام آزمایش های همچنین لازم است یک آزمایشگاه در منطقه تحت پوشش شهرستان بر اساس نتیجه استعلام معاونت بهداشت از معاونت درمان و امور آزم

 تکمیلی برنامه تالاسمی انتخاب شود.

ی گتواند با هماهنهای تالاسمی نباشند، رئیس مرکز بهداشت شهرستان میهـای تحت پـوشش مـرکـز بهداشت شهرستان دارای امکانات لازم جهت انجام آزمایشکه هیچ یک از آزمـایشگاه درصـورتی

( ی تالاسمی)با عقد قـرارداد و الزام آنها بـه رعـایت مـوازین آزمـایشگاهی برنامه خصوصی هایآزمایشگاههای دولتی یا ها از امکانات سایر بخشی بهداشت، درمان و امور آزمایشگاهمدیر درمان شبکه

 .کنداستفاده

شـود هـا مورد توجه قرار گرفته و اجـرا گردد. همچنین باید آزمایشگاهی انتخابآید که کنترل کیفی آزمـایشعمل نحوی بههای فوق بهخشها باید هماهنگی با باستفاده از هر یک از آزمایشگاه درصورت

 .ورد توجه قرارگیردی تالاسمی می مشاورهدرمانی ویژهتا مرکز بهداشتی زمایشگاهی آکه از هر حیث قـابلیت انجام آزمایش های تالاسمی را داشته و رعایت فاصله

 هایی که میزان بار مراجعه به آزمایشگاه بالا باشد می توان با توجه به شرایط شهرستان به یکی از دو روش زیر اقدام کرد:در شهرستان

 افزایش تعداد پرسنل آزمایشگاه غربالگری .0

 در سطح شهرستان 1ایجاد مرکز غربالگری شماره  .1
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 وظایف شرح

 درمان و آموزش پزشکیستاد وزارت بهداشت، 

 بهداشت و اداره ژنتیک وزارت ستاد بهداشت معاونت

 مطابق شرح وظایف مندرج در برنامه ژنتیک اجتماعی

 بهداشت وزارت ستاد درمان معاونت

 مطابق شرح وظایف مندرج در برنامه ژنتیک اجتماعی

 پزشکی علوم دانشکده/ دانشگاه

 بهداشت معاونت

 برنامه ژنتیک اجتماعیمطابق شرح وظایف مندرج در 

 درمان معاونت

 مطابق شرح وظایف مندرج در برنامه ژنتیک اجتماعی

 شهرستان بهداشت مرکز

 مطابق شرح وظابف مندرج در برنامه ژنتیک اجتماعی و موارد اختصاصی زیر:

ل برابر طرح و دستورالعم)های تالاسمیی آزمایشهای ویژههای آزمایشگاهبر فعالیت های آزمایشگاهی و نظارتلیستو تکمیل چک...( کانتر، کیت مناسب و سل) تجهیز مراکز آزمایشگاهی .0

 (مربوط

برنامه با هماهنگی امور نظارت های آموزش و در برنامه( خصوصی و دولتی)غربالگری و آزمایشگاه منتخب آزمایش های تکمیلی برنامه تالاسمی های کارکنان آزمایش برنامه ریزی شرکت .1

 اه هاآزمایشگ

 :ی همکاری و هماهنگی با بخش تزریق خون جهتتوسعه .1

 در قالب فرم گزارش مرکز منتخب بالینی اعلام موارد جدید بیماری -

 راهنمایی و ارجاع والدین بیمـاران به مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات مشاوره ژنتیک -

 سلامت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواج جامع خدمات مرکز

 مراقب سلامت:
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  بر اساس پرسشنامه غربالگری ژنتیکی زمان ازدواجغربالگری ژنتیکی  انجام -

 .تکمیل و ارسال فرم گزارش عملکرد مرکز مشاوره ژنتیک  به مـرکـز بهداشت شهرستـان در پایان هر فصل -

 الکترونیک سلامت ثبت اطلاعات زوجین متقاضی ثبت ازدواج در دفتر نتایج غربالگری ناقلی تالاسمی یا سامانه -

 تکمیل فرم های آماری برنامه در قالب فرم گزارش ماهانه نتایج غربالگری ناقلی تالاسمی -

 . شـده از استراتژی سوم به مـرکـز بهداشت شهرستانمشکوک پرخطر ارجاع/ هـای ناقـلی بیش از سـه مـاه در زوجاعلام مـوارد عـدم مـراجعه -

 .شـده در قالب استراتژی سوم به مرکز ارجاع دهندههـای ارجاعخصوص وضعیت نهایی زوجخـورانـد مناسب دری پسارائـه -

سایر موارد ارجاع شده بـه تیم مشاوره در دفتر ثبت مراجعین به  ثبت مشخصات متقاضیان ازدواجی که مرد و زن هر دو دارای اندکس های پایین تر از حد طبیعی هستند و -
 . تیم مشاوره

 

 :یغربالگر دگرییتامات جامع سلامت مرکز خد  پزشک

  بر اساس پرسشنامه غربالگری ژنتیکی زمان ازدواجغربالگری ژنتیکی  بررسی نتایج -

 . هـای بعدی براساس الگوریتم کشـوریشـده در قالب استراتژی سوم و انجام اقدامهای ارجاعهـای متقـاضی ازدواج و زوجهـای تـالاسمی در زوجتفسیـر آزمـایـش -
 . های تکمیلیدرخواست آزمایش -

 . خونی فقر آهن براساس الگوریتم کشوریدرمان کم -

 .آموزش صحیح به موارد نیازمند آهن درمانی و اطمینان از مصرف صحیح دارو توسط افراد -

 .هامشورت با هماتولوژیست منتخب برنامه در خصوص موارد مشکوک به تالاسمی مینور و سایر هموگلوبینوپاتی -

 پس از پایان تمامی مراحل الگوریتم غربالگری تالاسمی و انجام سایر بررسی های زمان ازدواج گواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواجصدور  -

نسخه  ود، یکشـمیاین فـرم در دو نسخه تهیه. مشکوک پرخطر تالاسمی به مرکز بهداشت شهرستان/ تکمیل و ارسال فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک برای زوجین ناقـل -
 )در صورت انجام مشاوره ژنتیک اختصاصی بتا تالاسمی ماژور( .شودمیی اصلی به مرکز بهداشت شهرستان ارسالی زوج ناقل بایگانی و نسخهدر پرونده

 . دارندهای تالاسمی انجام آزمایش درخواست انجام آزمایش برای داوطلبان ازدواجی که قبل از مراجعه به دفـاتـر رسمی ثبت ازدواج تمایل به -

 نظارت بـر فعالیت مراقب سلامت  -
و تعیین میزان برخورداری از تسهیلات بر اساس  PNDهـای ناقل / مشکوک پرخطر، با ضرب مهر بر روی فرم ارجاع ی زوجصدور گواهی برخورداری از تسهیلات ویـژه -

 اژور(شرایط زوج. )در صورت انجام مشاوره ژنتیک اختصاصی بتا تالاسمی م

 های مدیریتی دریافتی در آرشیو مرکز ها و نامهها، دستورالعمل، جزوههانگهداری و بایگانی تمام کتاب -

 سال 11بایگانی و نگهداری دفتر ثبت مشخصات مراجعه کنندگان به مرکز مشاوره به مدت  -

 

 :11پزشک مشاور ژنتیک دارای مجوز مشاوره ژنتیک

                                                           

 

 ت مشاوره ژنتیک در نظر گرفته شده مستقر باشد.پزشک مشاور ژنتیک ممکن است در همان مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواج یا مرکز دیگری که مستقلا برای ارائه خدما 13
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 )والدین بیماران تالاسمی اینترمدیا نیز ناقل تالاسمی محسوب می گردند(  تالاسمی مشکوک پرخطر/ای ناقلـهبا زوج ژنتیک همشاورانجام  .0

 PNDفرم فرم درخواست نظریه مشورتی، فرم ارجاع  نتایج آزمایش ها،: مشکوک پرخطر تالاسمی که این پرونده شامل/ هـای ناقل بـرای زوجمشاوره ژنتیک  تشکیل پـرونـده .1
 . استاظهارنامه ، فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک 

ی خدمات آزمایشگاهی ژنتیک ی شبکهبرنامه  PNDهای ناقل و براساس فرم ارجاع با توجه به وضعیت زوج PNDو دوم ( تعیین موتاسیون) ی اولارجاع جهت انجام مرحله .1
 .شدهو تشخیص پیش از تولد به آزمایشگاه های تایید 

یا آزمایشگاه نمونه گیری طرف قرارداد در نظام امن و تـالاسمی  غربالگریگیری به آزمایشگاه )تعیین موتـاسیون( زوجین برای نمونه PNDی اول انجام مـرحلهتبصره: جهت 
حت پوشش دانشگاه وجود دارد و آزمایشگاه تشخیص اگر مرکز نمونه گیری جنین در منطقه ت درصـورت بـارداری .شوندمیارجاع داده ایمن انتقال نمونه برنامه ژنتیک اجتماعی 

را ر باردارمادبایـد  در غیر این صورتژنتیک طرف قرارداد دانشگاه خارج از منطقه تحت پوشش دانشگاه است، می توان از نظام انتقال نمونه برنامه ژنتیک اجتماعی استفاده کرد. 
 داد. در اسـرع وقت مستقیم به آزمایشگاه ژنتیک ارجاع

 های مدیریتی دریافتی در آرشیو مرکزها و نامهها، دستورالعمل، جزوههانگهداری و بایگانی تمام کتاب .2

 سال 11بایگانی و نگهداری دفتر ثبت مشخصات مراجعه کنندگان به مرکز مشاوره به مدت  .3

 
 مرکز خدمات جامع سلامت شهری / روستایی

 اجتماعی به علاوه موارد اختصاصی زیر:مطابق شرح وظایف مندرج در برنامه ژنتیک 

 هدف شامل:های وزش گروهـکید بر آمـأردم با تـسطح آگاهی عموم م یآموزش و ارتقا .0

 ؛آموزان دبیرستاندانش -

 عنوان عوامل مؤثر در موفقیت برنامه؛سردفترداران ازدواج به -

 درمعرض خطر.های عنوان زوجشـده از هر سه استـراتژی بـههای نـاقـل شناساییزوج -
درمانی نقش مرکز بهداشتیاطلاع رسانی در خصوص و  02از هر اقدام الاسمی قبلـــت هایانجام آزمایش یهژـــوی های تالاسمی در آزمایشگاهانجام آزمایش به ازدواجشرف  ترغیب افراد در .1

   .تالاسمی یهمشاور یهویژ
 ی علمیه(.های دارای حوزهمحلی و آموزش طلاب در شهرستان آموزش عوامل مؤثر بر موفقیت برنامه)سردفترداران، عاقدان .1

 پرونده الکترونیک سلامت/ پرونده خانوار.و انعکاس آن در  رشناسایی بیماران مبتلا به تالاسمی ماژور در اولین بازدید خانواشناسایی والدین بیماران تالاسمی:  .2
ی ی ژنتیک. )شناسایشده( که تحت مراقبت ژنتیک نیستند به مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمت مشاورهارجاع والدین بیماران تالاسمی شناسایی شده )زنده / فوت  .3

 زوجین فاقد سابقه غربالگری تالاسمی(:

                                                           

 

دادن به بزرگان فامیل، آشنایان، دوستان و یا برگزاري مراسم نامزدي و یا هرگونه اقدام ي آشنایي)براساس عرف محلي( حتي قبل از اطلاعبراي ازدواج، یعني بلافاصله پس از اولین جلسه قبل از هر اقدام
 گیرد.هاي تالاسمي باید انجامدیگر، آزمایش
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ی را انجام نداده های واجد شــرایط باردار )زوجینی که به هر دلیل در زمان ازدواج آزمایش های تالاســم( برای تمام زوجMCHو  MCV) CBCدرخواســت آزمایش  -
خوراند مناسب در قالب هـا ازقبیل متخصصان زنـان و زایمان، پـزشـکان عمومی، ماماهای بخش خصوصی و ارسال پساند( مراجعه کننده و یا ارجاع شده از سایر بخش

 می شود(مراقبت های ادغام یافته مادر سالم. )این فعالیت در قالب خدمات ادغام یافته مراقبت بارداری انجام 
در قالب مراقبت های پیش از بارداری در ( زوجینی که به هر دلیل در زمان ازدواج آزمایش های تالاسمی را انجام نداده اند)فاقد غربالگری تالاسمی  هایشناسایی زوج -

ستند  سمی ه سوم برنامه ناقل تالا ستراتژی  ساس الگوریتم غربالگری ا ستان، و ارجاع زوجینی که بر ا سمی مینور زن و)شهر شکوک به تالا (  سالم ناقل) مرد هر دو م
 .به مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات سلامت زمان ازدواج جهت انجام غربالگری ناقلی تالاسمی (هستند

 انجام مراقبت ژنتیک زوجین تحت مراقبت تالاسمی در مرکز طبق تعریف مراقبت ژنتیک در برنامه ژنتیک اجتماعی .1
 

 لامت/ خانه بهداشتپایگاه س

 یمطابق شرح وظایف مندرج در برنامه ژنتیک اجتماعی به علاوه موارد اختصاصی ذکر شده در شرح وظایف مرکز خدمات جامع سلامت شهری / روستای

 آزمایشگاه غربالگری تالاسمی 

 CBC آزمایشگاه در دفتر ثبتکننده به های تـالاسمی تمام متقاضیان ازدواج مراجعهثبت مشخصات و نتایج آزمایش .0

 .ها قبل از انجام نمونه گیریو اطمینان از تطبیق عکسثبت ازدواجدار و ممهور به مهر دفاتـر ی عکسنـامهرؤیت دقیق معرفی .1

 .های تالاسمیانجام آزمایش برای تمام متقاضیان ازدواج بر اساس الگوریتم کشوری آزمایش .1

تالاسمی در متقاضیان ازدواج که دارای معرفی نامه از دفاتر رسمی ازدواج می باشند  توسط آزمایشگاه و بدون  صیاول تـا سـوم الگوریتم کشوری تشخهـای مـراحل انجام آزمایش: تبصره

 .گیردانجام مرکز یا پزشک مشاور ژنتیک درخواست پزشک

 خودداری ازو به زوجین  نتایج آزمایش ها خودداری از تحویل) گر/پزشک تاییدگر غربالگری مرکزمراقب سلامت غربالآزمایشگاه به  کارکنان تحویل نتایج آزمایش های زوجین توسط .2

 .(های تالاسمیهرگونه اظهارنظر و یـا تفسیر آزمایش برای متقاضیان ازدواج، پس از انجام آزمایش

 .ست پزشک مسئول مشاورههای زوجین مشکوک به تالاسمی ارجاعی در قالب استراتژی سوم براساس درخواانجام آزمایش .3

 .هـای تالاسمی برابر طرح و دستورالعمل ابلاغیانجام اقدامات لازم در راستای کنتـرل کیفی آزمـایش .1

 .ی تالاسمیی ویژهاعلام آمار فصلی کل متقاضیان ازدواج به تیم مشاوره .1

 .ایجاد تعامل مطلوب با تیم مشاوره ژنتیک .8

 .های مدیریتی دریـافتی در آرشیو آزمایشگاههـا و نامههـا، دستـورالعملجـزوه هـا،بـایگانی و نـگهداری تمـام کتاب .9

 .سال 11به مدت  یا فایل الکترونیک آن داوطلبین ازدواج  CBC بایگانی و نگهداری دفتر ثبت .01

 .استان ، با درخواست پزشک تیم مشاوره ژنتیک/بهداشت شهرستانتهیه و ارسال نمونه های لازم برای انجام آزمایش های تکمیلی به آزمایشگاه تعیین شده از سوی مرکز  .00

 .مراقب سلامت غربالگر/پزشک تایید غربالگری مرکزدریافت نتیجه آزمایش های تکمیلی از آزمایشگاه منتخب و تحویل آن به  .01
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 .های ژنتیکیشگاه ژنتیک به منظور اجتناب از ارجاع افراد به آزمایشگاهو ارسال به آزما( تعیین موتاسیون)PND  ی اولهای مرحلههای لازم جهت انجام آزمایشتهیه نمونه .01

ارجاع برای همراه فرم تهیه نموده و جهت آزمـایش به موازین مندرج در استانداردهای نظام امن و ایمن انتقال نمونه برنامه ژنتیک اجتماعیی لازم را بـرحسب بایـد نمونـه آزمـایشـگاه

PND نمایدارسال به آزمایشگاه تشخیص ژنتیک عضو شبکه کشوری تشخیص ژنتیک تالاسمی و طرف قرارداد دانشگاه  ژنتیک اجتماعی نامهبر/بررسی ژنتیک. 

 منتخب آزمایش های تکمیلی  آزمایشگاه

 شانیا یارسال نمونه ای یغربالگر شگاهیآزما از شده ارجاع نیزوج یبرا( نیتیفر سطح سنجش و بسته ستمیس باالکتروفورز ) یلیتکم یها شیآزما انجام -

 یتالاسم یغربالگر شگاهیآزمابه  شانینمونه ا ایزوج  رشیبعد از پذ کاری ساعت یکحداکثر تا  یلیتکم یها شیپاسخ آزما ارسال -

 ژنتیک تشخیص آزمایشگاه

 مطابق شرح وظایف مندرج در برنامه ژنتیک اجتماعی

 برنامه سی منتخب خون شنا فوق تخصص

 مـوارد ارجـاع شده از پزشک مشاوره ژنتیک جهت اعـلام نظـر مشورتی بر اساس دستورالعمل کشوری برنامه.پذیـرش  -

 .اعلام نظر مشورتی نهایی در خصوص وضعیت زوجین برای تمام موارد ارجاع براساس فرم درخواست نظریه مشورتی  به مشاوره ژنتیک -
 زوم.ارائه مشاوره غیرحضوری به پزشک مشاور در مواقع ل -

 هـای ژنتیک. هـای شـورای دانشـگاهی پیشگیـری از بیماریشـرکت مستمـر در جلسه -
 های آموزشی.مشارکت در اجرای برنامه -
 هـای تـوجیهی دانشگاهی. ی کشـوری و جلسههای علمی سالانـهشرکت در گردهمایی -
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 الگوریتم های برنامه

 ثبت ازدواج یمتقاض نیتالاسمی در زوجبتا  یناقل یغربالگر: 1 تمیالگور

 

 

 

2CBC

MCV≥80 وMCH≥27

MCV≥80 وMCH≥27

HbA2طبیعی 

3HbA2

1CBC

(

5

MCV<80 یا /وMCH<27

MCV<80 یا  / وMCH<27

7>HbA2>3.5در زوج 

4

HbA2≤3.5در یک یا هردو نفر 
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 در زوجین متقاضی ثبت ازدواجشرح مراحل مختلف الگوریتم کشوری غربالگری ناقلی تالاسمی 

 ی اول مرحله

 در مرد: CBCانجام آزمایش 

 باشد، نیـاز به اقدام دیگری نبـوده و گواهی ازدواج صادر می گردد. ≤ MCH 11و  ≤ MCV 81اگر  ▪

 شود.میدر زن انجام CBCباشـد، آزمایش   > 11MCHو/ یا  > MCV 81درصورتی که  ▪
 ی دوممرحله

 در زن:  CBCآزمایش 

 باشد، نیـاز به اقدام دیگری نبـوده و گواهی ازدواج صادر می گردد. ≤ MCH 11و  ≤ MCV 81اگر  ▪

 شود.میگیریبـه روش کروماتوگرافی ستونی در مرد و زن)هر دو( اندازه 2HbAباشـد، میـزان  > MCH 11و/ یا  > MCV 81گرا ▪
 ی سوم مرحله

 به روش کروماتوگرافی ستونی در مرد و زن: HbA2گیری میزان اندازه

 شـود.میی ژنتیک ویژه تالاسمی انجامباشد، در این صـورت مرد و زن هر دو ناقـل سالم تالاسمی بـوده، بنـابـراین مشاوره 2HbA >  1 < 3/1اگـر در مـرد و زن هر دو  ▪

بنابراین  شـود.باشد که برای تشخیص قطعی لازم است، الکتروفـورز استات سلولـز و سیتـرات آگار انجاممی HbSو  C ،E ،Gباشـد، فـرد مشکوک بـه  2HbA ≥ 1درصورتی که  ▪
 در این مرحله بایستی با هماتولوژیست منتخب برنامه مشاوره گردد.

باشد، با توجه به شرایط موجود برای فـرد یـا هـر دو در خصوص انجام آزمایش های تکمیلی و/یا آهن درمانی برای فرد تصمیم گیری می  2HbA ≥ 3/1اگر در یکی یـا هـر دو  ▪
 گردد.

 ی چهارممرحله

 آزمایشات تکمیلی/ آهن درمانیانجام 

 در این مرحله دو مسیر ادامه بررسی برای زوجین وجود دارد:

 الف( انجام آهن درمانی

 .شوداند، قرص آهن تجویز میبعد از انجام مشاوره و اطمینان از اینکه زوجین در خصوص چگونگی استفاده از قرص آهن و مقابله با عوارض آن کاملا آگاه و مسلط شده .0
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ماه دیگر ادامه  1گرم در دسی لیترافزایش یابد، آهن درمانی برای  0شود در صورتی که هموگلوبین فرد از یک ماه مصرف قرص آهن، اندکس های خونی بررسی می پس .1
د آزمایشات تکمیلی الکتروفورز و در غیر این صورت بای. انجام شود« الگوریتم کشوری مراحل انجام آزمایشات تالاسمی»یابد و تعیین تکلیف زوجین بر اساس می

 .بر اساس نتایج الکتروفورز هموگلوبین تفسیر آزمایشات انجام می گیرد. هموگلوبین توسط مشاور ژنتیک درخواست شود

درمانی کمکی به  باشد، آهن 2HbA ≥ 3/1( و ≤ MCH 11و  ≤ MCV 13)غربالگری( در هر دو نفر در محدوده  CBCهای خونی در آزمایش اولیه نکته: اگر اندکس
 تکمیلی استفاده کنند. آزمایش هاکند بنابراین این افراد لزوما باید از مسیر پیشبرد تشخیص وضعیت تالاسمی در زوجین نمی

 ب( انجام آزمایشات تكمیلی

 تکمیلی به شرح زیر را انتخاب کنند.توانند مسیر آزمایشات بعد از دریافت مشاوره، تمایلی به دریافت آهن درمانی نداشتند می در صورتی که زوجین

 . شوداست که توسط مشاور ژنتیک درخواست می هر دوی زوجینآزمایشات تکمیلی در این مسیر شامل الکتروفورز هموگلوبین و آزمایش فریتین برای  .0

  در صورتی که هموگلوبینF  ایشان گویای فقر آهن باشد صرفا جهت رعایت اخلاق  و اگر وضعیت فریتین). باشد زوج مشکوک پرخط هستند %1در هر دو نفر بیش از
 .(شوندپزشکی افراد آهن درمانی می

  در صورتی که هموگلوبینF شود و و باشد و وضعیت فریتین ایشان گویای فقرآهن باشد سه ماه آهن درمانی انجام  %1تر یا مساوی در یکی یا هر دوی زوجین کم
 .صورت گیرد« الگوریتم کشوری مراحل انجام آزمایشات تالاسمی»ف زوجین بر اساس های خونی، تکلیبا بررسی مجدد اندکس

باشد و انجام این آزمایش تنها در موارد عدم پذیرش آهن درمانی و وجود عجله در زوجین برای ازدواج می باشد که این موضوع انجام آزمایش تکمیلی فریتین برای تمامی افراد نمی
 قرار گیرد.باید با دقت مورد توجه 

 مشاوره با هماتولوژیست در مسیر انجام آزمایشات تكمیلی:

تواند این مشورت را به صورت تلفنی به انجام برساند. روند اجرایی مشورت تلفنی باید قبلا توسط معاونت در صورتی که مشاور ژنتیک نیاز به مشورت با هماتولوژیست داشته باشد می
یلی ممنتخب مشخص و اعلام شده باشد. در صورتی که مشاوره ژنتیک به دلایل خاص ارجاع حضوری زوجین را به هماتولوژیست برای انجام آزمایشات تکهای بهداشتی با هماتولوژیست

 لام شود.تواند اقدام نماید. در هر صورت بعد از اخذ مشورت از هماتولوژیست، تصمیم متخذه باید از طریق مشاور ژنتیک به زوجین اعضروری بداند می

 شوند و وضعیت فریتین ایشان گویای فقرآهن باشد و نیاز به آهن درمانی دارند:شیوه پیگیری زوجینی که از مسیر آزمایشات تكمیلی بررسی می

ماید. در این صورت پیگیری زوج بعد از انجام تواند بعد از مشاوره نسبت به صدور گواهی ازدواج این گروه اقدام نموده و همزمان آهن درمانی را جهت زوجین آغاز نپزشک مشاور می
باشد و ایشان حق ندارد تا تعیین تکلیف قطعی و ضرورت ایشان را به تیم آهن درمانی و طبقه بندی نهایی وضعیت زوج در پایان درمان به عهده تیم مشاوره ژنتیک شهرستان می

باشد. در خصوص موارد خاص و استثنا حداکثر تا شش ماه بایستی تعیین نهایی زوج در این قسمت سه ماه میمراقبت معرفی نمایند. )مدت زمان قابل قبول برای تعیین وضعیت 
 وضعیت نهایی صورت گیرد. نحوه پیگیری زوجین تلفنی خواهد بود.( 
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ت ناقل تالاسمی شدن نیز قطعا تصمیم به ازدواج داشته باشند. در صورتی که تصمیم گردد که زوج و زوجه در صورتوجه به این نکته بسیار مهم می باشد که این اقدام در صورتی پیشنهاد می: 0نکته 
 گیری نهایی درخصوص ازدواج منوط به نتایج نهایی آزمایش ها باشد باید گواهی ازدواج فقط در صورت تعیین وضعیت نهایی زوجین صادر گردد.

نظر کـرد و جهت تصمیم توان از درمان فقر آهن مرد صرف باشـد، می < HbA2 3/1ولی در زن  HbA2 ≤ 3/1چنانچه در مرد  خونی فقر آهن در مردان شایع نیست،: در مناطقی که کم1نکته 
 گیری در خصوص وضعیت نهایی زوج با هماتولوژیست منتخب مشورت نمود.

 

 :نتیجه بررسی زوج 

 گردد.نبوده و گواهی ازدواج صادر مییکی یا هر دو فرد سالم می باشند که در این صورت اقدام دیگری لازم  .0

 گردد.باشند که در این صورت مشاوره ژنتیک انجام میهر دو ناقل بتا تالاسمی می .1

 وجود دارد.پرخطر مشکوک کم خطر و مشکوک نیاز به بررسی بر اساس جدول شناسایی زوج  .1

 

 ی پنجممرحله

 طرپرخمشکوک کم خطر و بررسی بر اساس جدول شناسایی زوج مشکوک 

الگوریتم را گذرانده و همچنان اندکس های آنها  2زوج مشکوک نهایی زوجی است که مرحله . وضعیت زوج های مشکوک نهایی کاربرد دارد این مرحله از الگوریتم فقط برای تعیین

  :به شرح زیر می باشد

 2HbA≥ 1.3 و >11MCH و / یا  >81MCV  دو یا یکی دارای زن و مرد هر
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 زوجین کم خطر و پرخطر تالاسمی جدول شناسایی

 .نکته بسیار مهم: این جدول فقط برای تفسیر وضعیت زوج های مشکوک نهایی کاربرد دارد

 :الگوریتم را گذرانده و همچنان اندکس های آنها به شرح زیر می باشد 2زوج مشکوک نهایی زوجی است که مرحله 

 2HbA≥ 1.3 و MCH>11 و / یا MCV >81  دو یا یکی دارای زن و مرد هر

 
در اين قسمت در صورتي که  مرد يا زن ناقل تالاسمي بوده و طرف مقابل سابقه بيماري تالاسمي در *

 .خويشاندان نزديک داشته باشد زوج بعنوان پرخطر طبقه بندي مي گردد
 است. الگوريتم براي آنها تصميم گيري شده 4و  3** زوج ناقل تالاسمي هستند که   قبلا در مراحل 

 

 تفسیر جدول شناسایی زوج مشكوک کم خطر و پرخطر در بروز بیماری بتا تالاسمی ماژور
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باشد )بدلیل شباهت به الگوی آلفا تالاسمی(  HbF < 3و در الکترو فورز   HbA2≤ 3.2و   MCH ≥26و     MCV ≥75های در صورتیکه یکی از زوجین دارای اندکس .0

و ناقل تالاسمی بتا باشد، زوج  HbF≥3( تا HbA2≤ 3.2و   MCH ≥26و     MCV ≥75 و طرف مقابل با هر اندکسی از طیف الگوی آلفا تالاسمی ) اندکس های

 بعنوان زوج کم خطر طبقه بندی می شود.

 < 75های ( باشد و طرف مقابل دارای اندکس HbA2  >  3.2و/یا   MCH<  26و/یا   MCV< 75ابه الگوی  بتا  )های مشدر صورتیکه یکی از زوجین دارای اندکس .1

MCV  26و/یا  > MCH 3.2 و/یا  <  HbA2 شود.و یا ناقل تالاسمی بتا باشد به عنوان زوج پر خطر طبقه بندی می 

(  و طرف مقابل در الکتروفورز انجام شده دارای HbA2  >  3.2 و/یا MCH <  26و/یا  MCV < 75تا  )های مشابه الگوی  بکه یکی از زوجین دارای اندکسدر صورتی .1

HbF≥3 شود.بندی میباشد زوج بعنوان پر خطر طبقه 

 

 اقدامات تیم مشاوره ژنتیک در خصوص زوجین مشكوک پرخطر و کم خطر در بروز تالاسمی

 زوجین مشكوک پرخطر در بروز تالاسمی:   
سمی میدر  شاوره و برنامه مراقبت از زوجین همانند زوجین ناقل تالا شامل: گروه پر خطر، م شان  شاور ژنتیک برای ای شد و اقدامات م سمی با شاوره ویژه تالا   -تکمیل تعهد نامه -م

 مرحله دوم است. PND مناسب،مرحله یک در زمان PND اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک،ارجاع بهمعرفی به تیم مراقبت با فرم  -تشکیل پرونده

 در بروز تالاسمی زوجین  مشكوک کم خطر: 
سیار اندک می سمی ماژور ب شاوره به زوجین اعلام میدر گروه کم خطر میزان خطر بروز تالا ضوع طی فرایند م شد که این مو سط تیم مراقبت با شود و این زوجین نیاز به مراقبت تو

 توانند نسبت به انجام این آزمایشات اقدام نمایند.ی تا انجام آزمایش ژنتیک اصرار داشته باشند شخصا میندارند و در صورتی که زوجین به پیگیر

دان آنها اندک است و بر این در خصوص زوجین کم خطر مشاوره ژنتیک با هدف شرح وضعیت زوج صورت گرفته و به زوجین توضیح داده می شود که احتمال بروز تالاسمی در فرزن
ین کم ویژه زوجمشاوره  شامل : برای ایشان در برنامه کشوری پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور خدمت دیگری در نظر گرفته نشده است. اقدامات مشاور ژنتیک برای ایشان اساس

  ژنتیک است.  مشاورهاظهارنامه  تکمیل فرم – خطر در بروز تالاسمی

 سالم است و نیازی به ارجاع ایشان برای مراقبت ژنتیک یا هماتولوژیست نیست. نحوه برخورد با زوجین کم خطر مانند زوجین

  در بروز تالاسمی قرار گیرند مشاوره ویژه تالاسمی صورت گرفته و همانند زوجین ناقل تالاسمی اقدام  پر خطردر صورتی که زوج در گروه بندی جدول مذکور در گروه مشکوک
 گردد.و زوج با فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک به تیم مراقبت معرفی می

ها ، تالاسمی اینترمدیا و برخی انواع هموگلوبینوپاتیsilent Thal  ßهای ناقل تالاسمی صددرصد نیست و  برخی موارد نظیر نكته: حساسیت این الگوریتم در شناسایی زوج
 شود.نمیشناسایی 
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 تبصره ها و نكات مهم در خصوص الگوریتم کشوری غربالگری بتاتالاسمی و سایر قسمت های اجرایی برنامه

شاوره ژنتیک افرادی را - سمی، تیم م شگیری از بروز بتاتالا شوری پی شاوره می در برنامه غربالگری ک سیر آزمایش ها و انجام م سمت برای تف صات فرد در ق شخ پذیرند که م
 پذیرش ثبت گردیده و احراز هویت شده باشد.

ستانهای با شیوع کم یا متوسط تالاسمی ، بایستی آزمایش  - ستانها ابتدا نمونه خون از مرد تهیه شده و ب CBCدر ا ررسی زوجین در همان روز مراجعه انجام گردد .در این ا
 در مرد، از زن نمونه خون تهیه شده وآزمایش انجام می شود. MCH و/یا  MCVمیزان   می گردد. درصورت پایین بودن

که امکان  گردد ولی در مراکز با بار مراجعه بالادر استانهای پر شیوع در مراکزی که تراکم مراجعه کننده پایین می باشد همانند استانهای با شیوع متوسط و پایین اقدام می -
ــورت پایی ــده و در ص  و/یا  MCVن بودن میزان انجام آزمایش در همان روز مقدور نبوده و آزمایش در روز دیگر انجام می گردد هم زمان از مرد و زن نمونه خون تهیه ش

MCH.در مرد ، نمونه خون زن بررسی می گردد 

شگاه  برای انجام  - شده در آزمای صورت نیاز به بررسی CBCحجم نمونه خون تهیه  شد که در  ستی به اندازه ای با برای فرد،  از همان نمونه خون اولیه )با حفظ  2HbA بای
 شرایط نگهداری( استفاده گردد و از نمونه گیری مجدد اکیدا خودداری شود.

 ید هزینه این آزمایش در زمان نمونه گیری اخذ گردد.برای فرد، هزینه انجام آزمایش از فرد دریافت می گردد و نبا HbA2در صورت نیاز به تعیین میزان  -

- HbA2 ستفاد ستونی ا صل از روش  شود . روش الکتروفورز برای تایید نتایج حا ستونی انجام می  شردر تمامی مراحل این الگوریتم به روش کروماتوگرافی  شده و در  ایط ه 
 موجود بعنوان روش جایگزین پیشنهاد نمی شود.

ــتان هایی که غ - ــود، در اس ــل برای زوج ها انجام می ش ــیکل س ــت حلالیت برای هر دو نفر )زن و مرد( انجام می CBCربالگری س گردد و با نرمال بودن اندکس های و تس
MCV  وMCH .برای مرد ، زن از بررسی خارج نشده و بایستی هر دو نفر از نظر ناقل بودن تالاسمی بررسی گردند 

 ( است.HbFالکتروفورز هموگلوبین )شامل بررسی  آزمایش های تکمیلی شامل فریتین و -
ست شرایط ارسال نمونه در هر استان حداقل یک آزمایشگاه مرجع)دولتی و/یا خصوصی( برای انجام آزمایش های تکمیلی)فریتین و الکتروفورز( مشخص می شود که لازم ا -

 زمایش ها برای آزمایشگاه غربالگری مهیا گردد.از آزمایشگاه غربالگری شهرستانها به آزمایشگاه مذکور و دریافت جواب آ

ــده، دریافت نتایج آزمایش - ــگاه مرجع تعیین ش ــده در آزمایش ــئولیت تمامی آزمایش های انجام ش ــگاه غربالگری مس ها و جوابدهی نهایی به مراجعین لزوماً به عهده آزمایش
 باشد.تالاسمی شهرستان می

عنوان هماتولوژیست منتخب برنامه مشخص شده و در صورت لزوم برای انجام مشاوره حضوری/غیرحضوری زوجین به ایشان به  در هر استان لازم است یک هماتولوژیست -
 ت درنظر گرفته شده و فقطارجاع گردند. در مطب، کلینیک یا بیمارستان محل اشتغال هماتولوژیست، لازم است برای زوجین ارجاع شده از سوی مرکز مشاوره ژنتیک اولوی

 زینه ویزیت از زوج اخذ گردد.یک ه

رح یا مکاتبه ای با ایشان مطپزشک مشاور ژنتیک بایستی حتی الامکان از ارجاع زوجین به هماتولوژیست منتخب برنامه اجتناب نموده و ابهام های موجود را بصورت تلفنی  -
 های تکمیلی و رویت آن توسط پزشک مشاور ژنتیک صورت گیرد.ایشنماید و در صورت نیاز )با نظر هماتولوژیست منتخب( ارجاع مستقیم پس از انجام آزم

شک  - صورت مکتوب به پز شورتی و علمی خود را به  ست نظر م شاور ژنتیک بوده و هماتولوژی شک م ضعیت زوج بر عهده پز صوص و صمیم گیری نهایی درخ شاور ژنتیت ک م
رنامه فقط نظر علمی خود را در خصــوص وضــعیت زوجین ارجاع شــده اعلام نموده و از اعلام نظر گردد که هماتولوژیســت منتخب ب شــهرســتان اعلام می نماید. تاکید می
 و غیره اجتناب نماید.« ازدواج مانعی ندارد»یا «  ازدواج بلامانع است»درخصوص وضعیت ازدواج زوج ، مانند 

ضو - شرایط و  ساس  ضوری بر ا شاوره غیرح ست در موارد م شامل انواع قراردادهای خرید خدمت( انجام پرداخت تعرفه ویزیت هماتولوژی صورت مجزا ) شگاه به  ابط در هر دان
 گیرد.می
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شود )هماتولوژی - ضعیت نهایی زوج ها اظهار نظر  صوص و ست منتخب نباید در خ سط هماتولوژی شگاه تکمیلی و یا تو شگاه غربالگری، آزمای شدر آزمای ک ست منتخب باید پز
 گانگی در اظهار نظرها شده و راهنمایی زوج توسط پزشک مشاور تسهیل می گردد(.راهنمایی نماید. این شرایط مانع بروز چند مشاور را برای انجام مشاوره نهایی

استفاده از های قبل از ازدواج که از سوی مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات سلامت زمان ازدواج مشاوره ژنتیک صادر می گردد )به شرط گواهی انجام آزمایش -
 باشد.فرم استاندارد( در تمامی دفاتر عقد استان قابل پذیرش می

 ها، بیش از سه ماه به مرکز مشاوره مراجعه ننمایند تمامی مراحل برای زوج مجددا تکرار می گردد.درصورتی که زوجی بعد از مراجعه و انجام آزمایش -

به دقت ثبت گردیده و قابل دسترس باشد می توان از نتایج آزمایش های قبلی برای بررسی وضعیت زوجین توسط آزمایشگاه  CBCنکته: در صورتی که نتایج آزمایش 
 .استفاده نمود

های بیشتر لازم است الکتروفورزاستات سلولز و سیترات آگار است که برای بررسی HbS،HbG  ،HbE ،HbCباشد، فـرد مشکوک به بیماری  ≤ HbA2 1اگر  -
 .شوندمیارجاع  ها به هماتولوژیست منتخب برنامهبنابراین زوجشود، انجام

 نظر نمود.توان از درمان فقر آهن در مردان صرفهایی که آنمی فقر آهن در مردان شایع نیست میدر منطقه -

ـان کم < HbA2 3/1و در زن  ≥ HbA2 3/1ها در مرد میزان درصورتی که در یکی از حالت - ـد، درم ـاش ـونی فقر آهن در مرد با توجه به راهنمای درمان فقر آهن و ب خ
 موازین ذکر شده در این دستورالعمل انجام شود.

 .نظر کردی چهارم الگوریتم( صرف)در مرحله HbA2گیری مجدد تـوان از اندازهباشـد، می ≤ Hg 8خـون بوده و مقدار فـرد کم CBCدرصورتی که در اولین  -

سمی - شاوره ویژه تالا سان اقدام می گردد )م سمی، یک شکوک پرخطر در بروز تالا شکیل پرونده-تکمیل تعهد نامه-در مورد زوجین ناقل و م معرفی به تیم مراقبت با فرم -ت
 (PNDارجاع جهت انجام  –اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک

شود؛ و گواهی انجام مشاوره برای آنها تکمیل شده و گواهی ثبت ازدواج برای ایشان صادر می شودبرای زوجین مشکوک کم خطر مشاوره درخصوص وضعیت زوج انجام می -
 گردند.ولی زوجین به تیم مراقبت معرفی نمی

هـا در مـراحل هن و سایر اقدامها، درمان فقر آدهد. تفسیر آزمایشتواند مراحل اول، دوم و سوم را براساس الگوریتم مربوط انجامهای تالاسمی میی آزمایشآزمایشگاه ویژه -
 ی پـزشک تاییدگر غربالگری است.عهـدههـای تکمیلی فقط بهبعدی)چهارم و پنجم( نظیر درخـواست آزمـایش
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  تالاسمي یغربالگر سابقه فاقد زوجين در تالاسمي ناقل هايزوج شناسايي الگوريتم
 (مشابه موارد ریسا و كشور در مقیم خارجي افراد مهاجر، افراد خاص، اجتماعي گروههاي برخي ثبتي، غیر عقد شهرستان، در غربالگري شروع عدم موارد شامل)

 

و لزوما  01ترجیحا از هفته )هـای اول بارداری هفتهتمام زنان شوهردار که به هر دلیل در زمان ازدواج آزمایش های تالاسمی را انجام نداده و در حال حاضر باردار هستند باید در  .0
 81)هـا در زندرصـورتی که اندکس CBCی پس از دریـافت نتیجه. نماید CBCدرمانی ارجاع شوند و پزشک برای آنها درخـواست به پزشک مرکز بهداشتی (هفتگی 01قبل از 

≤MCV  11 و ≤MCH  ) حـدود طبیعی بـاشددرصـورتی کـه یکی یا هر دو انـدکس کمتر از باشـد، نیـاز به اقـدام دیگر نیست؛ ولی(81 MCV < 11یا / و MCH <) ،
 .خوراند جهت اطلاع و پیگیری بعدی ضروری استی پسارائه. شودضروری است شوهر نیز بررسی

یک یا  ولی درصورتی که، نیاز به اقدام دیگری نیست؛ ( MCH≥ 11 و  MCV≥ 81) طبیعی باشدها هر دو در حدود ی مربوط به شوهر، اندکسشدهانجام CBCدرصورتی که در  .1
ی بـررسی بـرابـر الگوریتم کشوری مراحل انجام بـایـد در اسـرع وقت جهت ادامـه، (>11MCHیا / و >81MCV)هر دو اندکس مذکور در شوهر کمتر از حدود طبیعی باشـد

 .شونـدارجاع هـای تالاسمی بـه مرکز مشاوره ژنتیک شهرستانآزمـایش

 .شـودمیو در مناطق شهری به روال جاری اقدام نیاز بـه ارجـاع زن یـا شـوهر و یا هر دو باشـد، در مناطق روستایی از فرم ارجاع موجود در نظام شبکه استفادهدر تمام مـواردی که  .1

هر دلیل در زمان ازدواج آزمایش های تالاسمی را انجام در زوجینی که به )ضمن آموزش مستقیم  تواننددیده میمتخصصان زنان و زایمان، پزشکان عمومی و ماماهای آموزش :تذکر .2
ارجـاع زوج دهنـد و درصورت نیـاز نسبت بـه های مذکور را انجامتمایل تمام فعالیت و یا درصورت نمودهها ارجاعتـرین واحد بهداشتی محل سکونت زوج، آنها را به نزدیک(نداده اند

 .ینـدنمابه مرکز مشاوره ژنتیک شهرستان اقدام
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1 
 بی خطردر 

 بروز تالاسمی

یكی یا هر دو نفر دارای اندکس 
 های طبیعی می باشند.

 * صدور گواهی ازدواج

3 
 کم خطردر 

 بروز تالاسمی

زوجین بر اساس جدول شناسایی 
خطر و پرخطر در بروز زوج کم 

ماژور، در  بیماری بتا تالاسمی
 قسمت کم خطر قرارگرفته است.

 ژنتیک  یهمشاورمرکز  * ثبت مشخصات زوج در دفتر ثبت مشخصات زوج های مراجعه کننده به

 * مشاوره ویژه زوجین کم خطر

 صدورگواهی انجام مشاوره ژنتیک ویژه زوجین مشكوک کم خطر در بروز تالاسمی ماژور *

 * صدور گواهی ازدواج

1 
 پرخطردر 

 بروز تالاسمی

زوجین بر اساس جدول شناسایی 
زوج کم خطر و پرخطر در بروز 

ماژور، در  بیماری بتا تالاسمی
 قسمت پرخطر قرارگرفته است.

 ژنتیک  یهمشاورمرکز  ثبت مشخصات زوج های مراجعه کننده به* ثبت مشخصات زوج در دفتر 

 * مشاوره  ژنتیک ویژه زوجین مشكوک پر خطر تالاسمی

 اخذ اظهارنامه از زوجین در صورت تصمیم به ازدواج *

تكمیل فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک جهت معرفی زوج به مرکز بهداشت و تیم مراقبت ، در  *
 صورت تصمیم به ازدواج

 در صورت تصمیم به ازدواج* صدور گواهی ازدواج 

 ناقل تالاسمی 0
بر اساس الگوریتم کشوری انجام 

های تالاسمی ، هر دو نفر آزمایش
 ناقل  بتاتالاسمی می باشند.

 ژنتیک  یهمشاورمرکز  مشخصات زوج در دفتر ثبت مشخصات زوج های مراجعه کننده به * ثبت

 * مشاوره  ژنتیک ویژه زوجین مشكوک پر خطر تالاسمی

 اخذ اظهارنامه از زوجین در صورت تصمیم به ازدواج *

تكمیل فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک جهت معرفی زوج به مرکز بهداشت شهرستان و تیم  *
 قبت، در صورت تصمیم به ازدواجمرا

 در صورت تصمیم به ازدواج * صدور گواهی ازدواج

 عدم مراجعه 1

شامل زوجینی است که به هر 
دلیل در مرحله ای از انجام 

غربالگری به تیم مشاوره مراجعه 
ننموده و همكاری و  ارتباط خود را 

 با تیم مشاوره قطع نموده اند.

 ژنتیک یهمشاورمرکز  ثبت مشخصات زوج های مراجعه کننده به* ثبت مشخصات زوج در دفتر 

صورت تلفنی و  ستان ب شهر شت  سوم به مرکز بهدا ستراتژی  * اعلام موارد عدم مراجعه در زوجین ا
 مكاتبه ای 

 تفاوت پیگیری موارد عدم مراجعه بیش از سه ماه در استراتژی اول و سوم:
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 ـاز نی پیگیری تـوسط مـرکز بهداشت شهرستاناول به مراجعه در استراتـژی  عـدم
 ندارد.

 ستراتژیدر  مراجعه عدم د. دارنیاز  مرکز بهداشت شهرستان توسط پیگیریبه  سوم ا
ــــه ــــهاین پیگیری بـ ــــا مکاتبـ  ی اداری و با مشــارکت مراکزصــورت تلفنی و یـ

گاه/ دانش شود و نیازی به گزارش به معاونت بهداشتیمیدرمانی مربوط انجامبهداشتی
 .ها نیستدانشکده و مرکز مدیریت بیماری

1 
در حال تعیین 

 وضعیت

زوجینی که فعلا تشخیص قطعی 
در موردشان صورت نگرفته و یا 
این که تشخیص قطعی شده ولی 

زوجین در خصوص انصراف یا 
ازدواج تصمیم گیری نهایی نكرده 

اند و همكاری خود را با تیم 
 مشاوره حفظ نموده اند.

 ژنتیک یهمشاورمرکز  بت مشخصات زوج در دفتر ثبت مشخصات زوجین مراجعه  کننده به* ث

* صدور فرم اعلام مراقبت ژنتیک برای وجین ناقل/مشک.ک پرخطر تالاسمی تنها بعد از اتمام 
 بررسی وضعیت زوجین بر اساس الگوریتم.

ماه می باشد.درخصوص  )مدت زمان قابل قبول برای تعیین وضعیت نهایی زوج در این قسمت سه
موارد خاص و استثنا حداکثر تا شش  ماه بایستی تعیین وضعیت نهایی صورت گیرد. نحوه پیگیری 
 زوجین تلفنی خواهد بود.(

 

 

 شرح فلوچارت مراقبت ژنتیک زوجین ناقل و مشكوک پرخطر تالاسمی:

برنامه ژنتیک اجتماعی انجام می شود. موارد اقدامات اختصاصی این فرایند در برنامه تالاسمی، در بخش شرح وظایف مراقبت ژنتیک در برنامه تالاسمی عینا مطابق با مراقبت ژنتیک در 

 مراکز جامع سلامت شهری و روستایی و پایگاه سلامت/خانه بهداشت در بخش دستورالعمل برنامه ژنتیک اجتماعی آمده است.

 

 تالاسمی در خصوص خطر ابتلا به آلفا تالاسمینحوه برخورد با زوجین تحت مراقبت ژنتیک 

وتیپ ی کافی در خصوص رابطه ژنوتیپ و فنبا توجه به اینکه هدف برنامه کشوری، پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور است و از سوی دیگر در زمان تدوین این دستورالعمل شواهد علم

بیماری در دسترس نبوده است، درخواست آزمایش تشخیص ژنتیک آلفا تالاسمی در زوجین تحت مراقبت در این برنامه )زوج بیماران مبتلا به آلفا تالاسمی و طیف نمای بالینی این 

ر د به منظور رعایت اخلاق پزشکی -که دارای مخاطره جانی برای مادر می باشد–ناقل و مشکوک پرخطر بتا تالاسمی( صرفاً با هدف شناسایی موارد در معرض خطر هیدربس جنین 

همراه با درخواست آزمایش تشخیص ژنتیک بتا تالاسمی، آزمایش تشخیص ژنتیک  HF<3و  MCH<23دستور کار قرار دارد. بنابراین لازم است صرفاً برای زوجین تحت مراقبت دارای 

آلفا تالاسمی نیز صرفاً به زوجین دارای معیار مذکور تعلق می آلفا تالاسمی نیز توسط پزشک مشاور ژنتیک درخواست شود. لازم به ذکر است پوشش بیمه آزمایش تشخیص ژنتیک 

 گیرد.
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  برنامه هایشاخص

 نحوه محاسبه عنوان شاخص فرایند

 شناسایی
پوشش غربالگری ناقلی تالاسمی در زوجین 

 متقاضی ثبت ازدواج

تعداد کل زوجین غربالگری شده به تعداد کل زوجین متقاضی ثبت ازدواج مراجعه کننده به مراکز خدمات سلامت زمان ازدواج 

 *011  

 مشاوره ژنتیک
پوشش مشاوره ژنتیک زوجین دارای نتایج 

 مثبت غربالگری

 تالاسمی را دریافت کرده اند به تعداد کلتعداد کل زوجین غربالگری مثبت )ناقل / مشکوک پرخطر تالاسمی( که مشاوره ژنتیک 

 011زوجین غربالگری مثبت )ناقل / مشکوک پرخطر تالاسمی( * 

 مراقبت ژنتیک
پوشش آزمایش تشخیص ژنتیک مرحله اول 

(PND1) 

( برای ایشان انجام شده به کل PND1تعداد زوجین تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی که آزمایش تشخیص ژنتیک مرحله اول )

 011ن تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی * زوجی

 مراقبت ژنتیک
پوشش آزمایش تشخیص ژنتیک مرحله دوم 

(PND2) 

( برای ایشان انجام شده است PND2تعداد مادران باردار تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی که آزمایش تشخیص ژنتیک مرحله دوم )

 011به کل مادران باردار تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی * 

 ژنتیکمراقبت 
درصد صدور مجوز پزشکی قانونی برای سقط 

 جنین در صورت ابتلای جنین

تعداد مجوز پزشکی قانونی برای سقط جنین در صورت ابتلای جنین به علت ابتلای جنین به تالاسمی ماژور به کل مادران باردار 

 011( * PND2تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی دارای نتیجه مثبت آزمایش تشخیص ژنتیک مرحله دوم )

 01،111تعداد نوزاد مبتلا به بتا تالاسمی ماژور متولد شده به تعداد کل موالید زنده *  بروز بتا تالاسمی ماژور در ده هزار تولد زنده بررسی پیامد

 

 اختصاصی )فرایند شناسایی(: دفاتر و فرم 

 در متقاضیان ازدواج  CBCنتایج تدفتر ثب -

 دفتر ثبت مشخصات مراجعین به مرکز خدمات زمان ازدواج برای غربالگری و مشاوره ژنتیک ویژه تالاسمی  -

 گزارش عملکرد مرکز خدمات زمان ازدواج برای غربالگری و مشاوره ژنتیک ویژه تالاسمی  -

 فرم بررسی زنان باردار بدون سابقه انجام غربالگری در زمان ازدواج -

 خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواج  فرم گزارش عملکرد مرکز -
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 مبانی و کلیات

 مقدمه

ی( بیماری مشابه از زمان کودک کوجود سابقه خانوادگی ابتلا به یک بیماری ارثی مشخص یا تکرار یک بیماری نامشخص مشکوک به ارثی بودن )وجود حداقل دو بیمار مبتلا به ی

معیت / ژنتیکی که دارای پراکندگی در جدرخویشاوندان منبع شناسایی بیمار مبتلا یا ناقلین یک بیماری ارثی است. شناسایی موارد نیازمند خدمات ژنتیک در بیماری های نادر ارثی

 ی این غربالگری هستند.هستند و راهکار شناسایی اختصاصی برای آن ها قابل اجرا نیست، هدف اجرا

 در زمان ازدواجغربالگری ژنتیکی آشنایی با بیماری های ژنتیک هدف 

 زمان ازدواج هستند: غربالگری ژنتیکی های ارثی و ناهنجاری های مادرزادی دارای همه معیارهای زیر باشند، هدف بیماری

  پرسشنامه با ابزارقابل شناسایی در زمان ازدواج 

  صعب العلاج یا لاعلاج بودن بیماری 

 فراهم بودن تشخیص ژنتیک قطعی در کشور() واجد مداخله پیشگیری ژنتیک پیش از تولد 

  لزوم انجام غربالگری در گلوگاه ازدواج به علتدارای: 

 وجود الگوی توارث مشخص( امکان محاسبه خطر ابتلای فرزندان بعدی خانواده بر اساس بیماری( 

  ؟؟؟(پیش باروری، بارداری، نوزادی)عدم وجود گلوگاه شناسایی مناسب در سایر دوران های زندگی 

  عدم پوشش کافی خدمات شناسایی در گلوگاه های شناسایی جایگزین 

 زمان ازدواج قابل شناسایی هستند:غربالگری ژنتیکی بنابر معیارهای فوق، افراد در معرض خطر زیر در 

 بیماری و نام بیماری قابل شناساییگروه  حیطه کلی 

 بدون هیچ عامل خطر ژنتیک دیگر  ازدواج خانوادگی-1

 همراه حداقل یک عامل خطر ژنتیک دیگر

 0تالاسمی ماژور خونی ارثی بیماری ارثی شناخته شده-3

 سیکل سل
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 هموفیلی خون ریزی دهنده ارثی

 SMA -بکر -دوشن عضلانی –عصبی 

 فنیل کتونوری، گالاکتوزمی و ... ارثیمتابولیک 

 سایر بیماری های ژنتیکی که زوجین نام آن ها را ذکر نمایند.

بیماری ناشناخته -1

 مشكوک به ارثی بودن 

 1یکی یا هر دوی زوجین 1خویشاوندان تا درجه  تکرار بیماری مشابه با ظهور زودرس در 

 1ایشان (0)خویشاوندان درجه  زودرس در خود زوجین یا خانوادهوجود یک مورد بیماری ناشناخته با ظهور 

 زمان ازدواج قرار نگرفت.غربالگری ژنتیکی در پرسشنامه  به دلیل وجود غربالگری اختصاصی مبتنی بر آزمایش خون برای بیماری تالاسمی ماژور در کشور، این بیماری در گروه بیماری های مورد جستجو 0

جین، به دلیل وجود غربالگری اختصاصی تالاسمی برای زو -نشانه بیماری تالاسمی –نقص تکامل و ... )تکرار وجود بیمار دریافت کننده تزریق خون مکرر  –مشکل انعقادی، بیماری خونی ارثی، ناتوانی ذهنی حرکتی 1

 در این سوال مد نظر نیست.(

 ناتوانی حرکتی و / یا اختلال در تکامل های ناتوانی ذهنی و / یابا علائم و نشانه1

 

 اهداف، استراتژی ها و فعالیت ها

 هدف کلی

 در زمان ازدواج ییو قابل شناساان زوج موثر بر سلامت فرزندارثی  یهایماریاز بروز ب یریشگیپ

 اهداف اختصاصی

 (غربالگری اختصاصیبه جز بتا تالاسمی ماژور دارای ) ی ارثیها ینوپاتیپیشگیری از بروز هموگلوب -

 یارث کیمتابول یهایماریب پیشگیری از بروز -

 یدهنده ارث یزیخون ر یها یماریب پیشگیری از بروز -

 یارث یعضلان-یعصب یها یماریب پیشگیری از بروز -
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 03ی ارث ییناشنوا پیشگیری از بروز -

 یارث یینایناب پیشگیری از بروز -

 پیشگیری از بروز نقص ایمنی ارثی -

 خانواده یخانوادگی ناشناخته برا/یارث یها یماریب بروزپیشگیری از  -

 روش اجرا
ت جامع سلامت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواج اجرا می غربالگری ژنتیک زمان ازدواج در بستر مشترک خدمات سلامت زمان ازدواج و به صورت تلفیقی با غربالگری ناقلی بتا تالاسمی در مراکز خدما

 شود.

 زمان ازدواج به شرح زیر است:غربالگری ژنتیکی گام های اجرای 

 ازدواج مراجعه زوجین متقاضی ثبت ازدواج به مراکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواج با در دست داشتن معرفی نامه از دفتر ثبت .0

 و ارائه محتوای آموزشی غربالگری  پذیرش در مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواج .1

 زمان ازدواج توسط مراقب سلامت غربالگرغربالگری ژنتیکی تکمیل پرسشنامه  .1

 زمان ازدواج زوجین غربال منفی و تعیین نتیجه نهایی غربالگری توسط پزشک تأییدگر غربالگری غربالگری ژنتیکی بررسی پرسشنامه  .2

 در خصوص نیاز به مشاوره ژنتیک قبل از بارداری توسط پزشک ایشاندواج زوجین مثبت غربالگری، تعیین نتیجه نهایی غربالگری و راهنمایی زمان ازغربالگری ژنتیکی بررسی پرسشنامه  .3

 تأییدگر غربالگری 

 صدور گواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواج بعد از طی کلیه مراحل خدمات سلامت زمان ازدواج توسط پزشک مرکز .1

 ط پزشک مشاوره ژنتیکم مشاوره ژنتیک برای زوجین مثبت غربالگری در بازه زمانی قبل از ازدواج تا پیش از اقدا به بارداری )بر اساس زمان مراجعه ایشان( توسانجاتوصیه به  .1

 شت محل سکونت ایشانانجام مراقبت ژنتیک برای زوجین در معرض خطر ژنتیک شناسایی شده توسط مراقب سلامت / بهور در پایگاه سلامت / خانه بهدا .8

 زمان ازدواج:غربالگری ژنتیكی نحوه انجام 

احبه نتیک به روش مصهای زمان ازدواج و دریافت برگه آموزشی غربالگری زمان ازدواج و مطالعه آن توسط زوجین، غربالگری زوجین به وسیله پرسشنامه غربالگری ژبعد از انجام آموزش

ده را های داده شضمن مطالعه مطالب این فرم، درستی پاسخ»شود. پرسشنامه تکمیل شده واجد امضاء و اثر انگشت زوجین با قید جمله انجام میفعال توسط مراقب سلامت غربالگر 

 د. رستالاسمی جهت صدور گواهی ازدواج به تأیید به پزشک مرکز می آزمایش هاو امضاء مراقب سلامت غربالگر، همراه با نتایج « نماییمتأیید می

                                                           

 

، دریافت  PGDآتی به زوجین متقاضی ازدواج به منظور کمک در تصمیم گیری آگاهانه ازدواج و برخورداری از امکانات فرزندآوری سالم نظیر  امکان اطلاع رسانی در مورد خطر ابتلای فرزند 15

 تخمک اهدایی و ... در صورت ازدواج.
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 زمان ازدواج:غربالگری ژنتیكی نحوه تأیید 

ید ت تکمیلی منطبق با پرسشنامه تأیچنانچه پرسشنامه وجود خطر )احتمالی( را بیان کند، پزشک مرکز مثبت بودن مورد مندرج در پرسشنامه را با حضور زوجین از طریق طرح سوالا

لگری خطر ژنتیکی توسط پزشک  با  محوریت رد اکتسابی بودن مورد مثبت ذکر شده تا حد امکان در ادامه آمده است. نماید. جدول سوالات تکمیلی تأیید غرباغربالگری بررسی می

 وجود تنها یک مورد مثبت تأیید شده از این پرسش نامه، مؤید نیاز به ارجاع به پزشک مشاوره ژنتیک است. 

د برای تکمیل فراین -گیری در خصوص زمان مشاوره ژنتیک پیش از ثبت ازدواج یا پیش از بارداریبه تصمیمدر خصوص زوجین دارای پرسشنامه مثبت، با توجه به اینکه کمک 

رساند را به انجام می تکمیل غربالگری باشد، پزشک مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج )اعم از مشاور ژنتیک تالاسمی یا مشاور ژنتیک آموزش دیده( جلسهغربالگری این زوجین ضروری می

 نماید.این زوجین را صادر می« انجام خدمات زمان ازدواج»و سپس گواهی 

 غربالگری ژنتیکی در  زمان ازدواج:پرسشنامه نکات بسیار مهم در خصوص کیفیت راهنمایی زوجین در جلسه تکمیل 

وع که آیا زوج به اهمیت موضوع اشراف دارند یا خیر به نحو موثری بررسی ای و اطمینان بخش این روند به انجام رسد و این موضبسیار مهم است که به نحوی کاملا حرفه -

 اند. بردهشود تا دقیقا معلوم گردد زوج به ضرورت مشاوره ژنتیک پیش از بارداری پی 

ن لا در صورت مراجعه به موقع پی ببرند. باید ایها و با فهم شخصی و عمیق به اهمیت پیشگیری و موفقیت با درصد بابدیهی است که باید ایشان بدون رسانده شدن از پیامد -

شود، به خوبی توسط زوجین درک شود. مشاوره وقتی موفق است موضوع که مشاوره ژنتیک بدون ایجاد مشکل برای تکمیل خانواده و با هدف داشتن فرزتدان سالم انجام می

رفین اضطراب برای طعیین تکلیف نماید زیرا زمان لازم برای بررسی استاندارد باید فراهم باشد و بیکه بتواند زوجین را با رغبت کامل پیش از بارداری، مشاوره کامل و ت

ریزی نشده برای ایشان تفهیم و اهمیت مراجعه به هنگام کاملا و از جوانب مختلف برای زوجین به ویژه با ملاحظه موضوع مدیریت شود. به علاوه باید موضوع بارداری برنامه

 های این زمان شرایط متعادلی برای درک عمیق مشکل پیش رو نیست، بیان شود. ع که زمان ازدواج با توجه به ویژگیاین موضو

 بایست طبق دستورالعمل مربوطه عمل شود.غربالگری تالاسمی می آزمایش هادر خصوص بررسی نتایج  -

 شود. ضروریست زوجین دریافتباید آن را حفظ کنند. با توجه به اینکه این مدرک به زوجین تحویل میباید به زوجین تاکید شود که پرسشنامه اطلاعات پزشکی ایشان است و 

 تأیید نمایند.« ثبت نتایج غربالگری ژنتیکی هنگام ازدواج»پرسشنامه را با امضاء و ثبت اثر انگشت در دفتر 

ر این گردد. تا زمان تکمیل سامانه های الکترونیک دهنگام ازدواج در سامانه الکترونیک دانشگاه درج می اطلاعات پرسشنامه غربالگری ژنتیکی و دفتر ثبت نتایج غربالگری ژنتیکی

 خصوص، از فرم های کاغذی پیوست دستورالعمل حاضر استفاده گردد.

 ه منوط به انجام مشاوره ژنتیک نمی باشد.با توجه به زمان بر بودن تعیین نتیجه مشاوره ژنتیک، صدور گواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواج به هیچ وج

 گیری برای ازدواج یا بعد از ثبت ازدواج تا پیش از اقدام به بارداری مخیر می باشند. زوجین مثبت غربالگری در خصوص زمان مراجعه به پزشک مشاور ژنتیک قبل از تصمیم
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 اجعه به پزشک مشاور ژنتیک وجود ندارد. در حال حاضر پیگیری فعال برای مراجعه زوجین مثبت غربالگری برای مر

 تالاسمی و غربالگری ژنتیكی: آزمایش هانحوه صدور گواهی انجام 

 غربالگری تالاسمی نیز نیاز به ارجاع به مشاوره ژنتیک آزمایش هادر صورتی که هیچ مورد مثبتی در پرسشنامه غربالگری ژنتیکی زوجین نداشته باشند و بر اساس نتایج  -

 گردد. تأیید و مهر می« پزشک مرکز»تالاسمی و غربالگری ژنتیکی در قالب فرم کشوری، جهت ارائه به دفترخانه توسط  آزمایش هانداشته باشند، گواهی انجام 

تالاسمی و یا به دلیل مثبت شدن پرسشنامه غربالگری ژنتیکی، زوجین نیاز به مشاوره ژنتیک داشته  غربالگری آزمایش هاهای در صورتی که به دلیل غیرطبیعی بودن اندکس -

م تالاسمی و غربالگری ژنتیکی در قالب فر آزمایش هاباشند، بعد از انجام مراحل مشاوره ژنتیک مربوط به تالاسمی و انجام جلسه تکمیلی غربالگری ژنتیکی، گواهی انجام 

 گردد.صادر می« پزشک مشاوره ژنتیک»ائه به دفترخانه توسط کشوری، جهت ار

 

 نحوه انجام فرایند مشاوره ژنتیک زوج مثبت غربالگری:

 شوند. تالاسمی یا پرسشنامه غربالگری ژنتیکی به مشاوره ژنتیک نیاز داشته باشند، به پزشک مشاور ژنتیک مجاز ارجاع داده می آزمایش هازوجینی که بر اساس نتایج  -

فامیلی لازم، همچنان احتمال خطر ژنتیکی در نظر گرفته شده در  -در این مرحله پرونده ژنتیک تشکیل شود در صورتی که پزشک مشاور ژنتیک بعد از ارزیابی بالینی -

یزی رجلسات مشاوره ژنتیک برای ایشان برنامه پرسشنامه را تأیید نماید و زوجین خود ترجیح دهند که پیش از ازدواج مراحل بعدی مشاوره ژنتیک را به انجام برسانند،

 شود. می

تواند تکمیل مراحل مشاوره ژنتیک را به بعد از ازدواج و پیش از بارداری موکول نماید. در صورتی که زوجین برگزاری جلسات پزشک مشاور ژنتیک بر اساس تمایل زوجین می -

د، زمان مناسب برای شرکت در این جلسات و نحوه پیگیری اقدامات بعد از ازدواج و پیش از بارداری در جلسه اول تکمیلی مشاوره ژنتیک را به بعد از ازدواج موکول نماین

 شود. ها تبیین و به اطلاع ایشان رسانده میتشریح شده و برای آن

ونگی ادامه مشاوره و مراجعه را با ثبت اثر انگشت و امضا زوجین پس از تکمیل جلسات مشاوره ژنتیک باید به صورت کتبی بیان شدن مطالب و فهم موضوع راجع به چگ -

ید و تأی« ثبت مراجعات مشاوره ژنتیک»اظهار دارند. اظهارنامه باید توسط پزشک نیز مهر شود و به زوجین تحویل گردد. زوجین باید تحویل گرفتن اظهار نامه را در دفتر 

 امضاء نمایند. 

 شود.تالاسمی با رعایت دستورالعمل مربوطه صادر می هاآزمایش برای این دسته از زوجین گواهی انجام -

فعال شده و مشاوره ژنتیک در هر زمان طبق تمایل زوجین که ایشان برای مشاوره ژنتیک مراجعه نمایند، باید پرونده ژنتیک تشکیل شده در نرم افزار ژنتیک اجتماعی،  -

 تکمیل شود.

 ور ژنتیک:در صورت ارجاع زوجین به سایر مراکز مشا -
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کنند. این دسته از زوجین باید، فرم شود و ایشان راهنمایی لازم را برای مراجعه دریافت میپرسشنامه غربالگری زوجین همراه برگه ارجاع به زوجین تحویل می

دارند و با ثبت اثر انگشت دامه مشاوره را اظهار میرا تکمیل نمایند. زوجین در فرم کشوری اظهار نامه بیان شدن مطالب و فهم موضوع راجع به چگونگی ا« اظهارنامه»

 دهند. )هر دو نفر( و امضا آن را مورد تاکید و تعهد قرار می

 ، تحویل گرفتناست «ثبت مراجعات مشاوره ژنتیک»دفتر دفتری که مربوط به نامه باید توسط پزشک امضاء و مهر و به زوجین تحویل گردد. زوجین باید در اظهار

 نامه را با امضاء تأیید نمایند.  اظهار

 

 شرح وظایف

 ستاد وزارت بهداشت، اداره ژنتیک
 مطابق شرح وظایف مندرج در برنامه ژنتیک اجتماعی

 دانشگاه/دانشکده علوم پزشکی

 بهداشت معاونت

 مطابق شرح وظایف مندرج در برنامه ژنتیک اجتماعی

 درمان معاونت

 ژنتیک اجتماعیمطابق شرح وظایف مندرج در برنامه 

 شهرستان بهداشت مرکز

 مطابق شرح وظایف مندرج در برنامه ژنتیک اجتماعی

 سلامت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواج جامع خدمات مرکز

 مطابق شرح وظایف مندرج در برنامه ژنتیک اجتماعی و وظایف اختصاصی زیر:

 سلامت غربالگر به روش مصاحبه فعال با زوجینتکمیل پرسشنامه غربالگری ژنتیک زمان ازدواج توسط مراقب  .0

 در خصوص نیاز به مشاوره ژنتیک قبل از بارداری توسط پزشک تأییدگر غربالگری ایشانبررسی و تأیید پرسشنامه غربالگری ژنتیک زمان ازدواج برای زوجین و راهنمایی  .1

 سلامت ارائه دهنده مشاوره ژنتیک جامع خدمات مرکز

 درج در برنامه ژنتیک اجتماعیمطابق شرح وظایف من



 

138 

 

 

 مرکز خدمات جامع سلامت شهری / روستایی

 مطابق شرح وظایف مندرج در برنامه ژنتیک اجتماعی

 پیگاه سلامت / خانه بهداشت

 مطابق شرح وظایف مندرج در برنامه ژنتیک اجتماعی
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 فلوچارت ها و راهنماهای اجرایی برنامه

 ازدواج در بستر غربالگری ناقلی تالاسمی و سایر خدمات سلامت زمان ازدواجدر زمان غربالگری ژنتیکی فلوچارت 

در مرکز خدمات زمان ازدواج زوجین پذیرش 

مراجعه زوجین متقاضی ثبت ازدواج به مرکز خدمات 
سلامت زمان ازدواج با معرفی نامه دفتر ثبت ازدواج

نمونه گیری و انجام آزمایش های زمان ازدواج  

زوج دارای پرسشنامه مثبت و 
اندکس های خون طبیعی

 تایید پرسشنامه غربالگری ژنتیکی و
بر اساس  آزمایشات تالاسمی بررسی

دستورالعمل مرتبط توسط پزشک مرکز

دریافت سایر خدمات سلامت زمان  
شیکلاس آموزازدواج و شرکت در 

غربالگری تایید پرسشنامه تکمیل 
توسط پزشک با حضور  خطر ژنتیک

زوجین و راهنمایی در خصوص لزوم 
مشاوره ژنتیک قبل از بارداری

بررسی نتایج آزمایش تالاسمی توسط مراقب سلامت غربالگر  
جهت دسته بندی اولیه زوجین برای ارجاع به پزشک مرکز 

و
تکمیل پرسشنامه غربالگری خطر ژنتیک توسط مراقب سلامت 

غربالگر به روش مصاحبه فعال

زوج دارای پرسشنامه مثبت و 
اندکس های خون مختل 

زوج دارای پرسشنامه منفی و 
مختل/اندکس های خون طبیعی

مشاوره ژنتیک ویژه تالاسمی توسط 
پزشک مشاور تالاسمی مرکز یا 
پزشک مشاور ژنتیک دارای مجوز

صدور گواهی انجام خدمات سلامت زمان 
ازدواج
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 زمان ازدواج توسط پزشک مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواجغربالگری ژنتیکی جدول شرح نحوه انجام تأیید 

 زه غربالگری ژنتیکی زمان ازدواج در مرحله اول غربالگری )تکمیل پرسشنامه توسط مراقب سلامت غربالگر بر اساس اظهارات زوجین(، پزشک مرکدر صورت مثبت بودن هر یک از سوالات پرسشنام

تأیید غربالگری، باید مثبت بودن سوال )سوال های( مربوطه را بر اساس معیارهای جدول زیر بررسی و در پایان یکی از دو  مسئولخدمات جامع سلامت ارایه دهنده خدمات زمان ازدواج به عنوان 

 انتخاب نماید. « نظر پزشک مرکز»گزینه نهایی زوج مبنی بر نیاز به مشاوره ژنتیک و عدم نیاز به مشاوره ژنتیک را به عنوان 

 راهنما سوال

 منظور از ازدواج خانوادگی نزدیک، ازدواج فرزندان و نوه های عمه، عمو، خاله یا دایی با یکدیگر است.  آیا آقا و خانم با یکدیگر نسبت خانوادگی نزدیک دارند؟  -0

 در صورت وجود نسبت خانوادگی نزدیک بین زوجین، یکی از گزینه های زیر در فرم درج شود:

  یا دایی فرزندان عمه، عمو، خاله 

 فرزند عمه، عمو، خاله یا دایی با نوه عمه، عمو، خاله یا دایی 

 نوه های عمه، عمو، خاله یا دایی 

( بیماری 1آیا در خانواده و خویشاوندان هرکدام از شما )آقا و خانم( )تا درجه  -1

تشخیص داده شده ای وجود داشته یا دارد که از زمان کودکی آغاز شده باشد و 

 پزشک گفته باشد ارثی یا ژنتیکی است؟ 

دانش پزشکی پرسش درباره شناخته شده مذکور توسط زوجین را بر اساس  ارثی پزشک باید اظهار وجود بیماری 

 علایم و نشانه های بیماری خود تایید نماید.

 مثال پرسش های قابل بررسی در خصوص بیماری های ژنتیک شناخته شده شایع کشور به شرح زیر است:

 خون »و « خود به خودی بودن خون ریزی خصوصاً در عضلات و مفاصل»سوال در خصوص بر : هموفیلی

 «پزشکی قطع نمی شودریزی که بدون مداخله 

  پیشرونده بودن و شروع اختلال عملکردی از کودکی: بکر/ دوشن 

 دردهای شدید داخلی به ویژه در استخوان: سیکل سل 

 مصرف شیر مخصوص رژیمی، عدم امکان استفاده از غذای سفره: بیماری های متابولیک ارثی 

 هافمن -وردنیگ(SMA :)اختلال حرکتی پیشرونده 

 نکته مهم: 

صورت ذکر شدن نام بیماری ژنتیکی نادری که بررسی و تایید آن نیاز به دانش تخصصی مشاوره ژنتیک دارد،  در

 پزشک تاییدگر غربالگری می بایست صرف خوداظهاری زوجین، پاسخ را مثبت درج نماید.

ی، عمه، عمو، فرزندان ، پدر، مادر، خواهر، برادر، پدربزرگ، مادربزرگ، خاله، دای1منظور از خویشاوندان تا درجه 

 می باشد.، خواهر زاده و برادر زاده که قبلا ازدواج کرده اند(دان یکی از زوجین )در خصوص زوجینی ایشان، و فرزن
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آیا در خانواده و خویشاوندان هرکدام از شما )آقا و خانم(، تکرار بیماری مشابه  -1

زنده( و یا در گذشته که قبل از شش سالگی آغاز شده باشد وجود دارد )مورد 

 وجود داشته است )مورد فوت شده(؟

و  «)حداقل دو مورد مشابه( تکرار»، «تشابه مورد بیماری»پزشک مرکز باید پاسخ زوجین به این سوال را با تکیه بر

 بررسی کند.« شروع زودرس بیماری از دوره کودکی»

 مثبت در نظر گرفته می شود.موارد زنده و فوت شده بیماری با شرایط فوق، به عنوان مورد 

(، فردی 1( آیا در خانواده و خویشاوندان هرکدام از شما )آقا و خانم تا درجه 0-2

های خود به خود و بدون دلیل بویژه در عضله ها و مفاصل که با سابقه خونریزی

بدون دخالت پزشکی قطع نمی شده وجود دارد )مورد زنده( و یا در گذشته 

 )مورد فوت شده(؟وجود داشته است 

خود به خودی بودن خون ریزی خصوصاً در عضلات و »پزشک مرکز باید پاسخ زوجین به این سوال را با تکیه بر 

 بررسی کند.« شروع بیماری از زمان کودکی»و « خون ریزی که بدون مداخله پزشکی قطع نمی شود»و « مفاصل

برادر، پدربزرگ، مادربزرگ، خاله، دایی، عمه، عمو، فرزندان ، پدر، مادر، خواهر، 1منظور از خویشاوندان تا درجه 

 می باشد. خواهر زاده و برادرزاده ایشان، و فرزندان یکی از زوجین )در خصوص زوجینی که قبلا ازدواج کرده اند(

( فرد 1( آیا در خانواده و خویشاوندان هرکدام از شما )آقا و خانم تا درجه 1-2

وجود دارد که مشکل او قبل از شش سالگی شروع شده باشد نابینا یا ناشنوایی 

 وجود دارد )مورد زنده( و یا در گذشته وجود داشته است )مورد فوت شده(؟

 بیماری مورد بررسی قرار دهد.« غیراکتسابی بودن»پزشک مرکز باید پاسخ زوجین به این سوال را با تکیه بر 

پیشرونده بودن )افزایش تدریجی مشکل »یی شدید، مشخصات در خصوص اختلال بینایی شدید و اختلال شنوا

 اهمیت دارد.« دو طرفه بودن»و « بینایی/ شنوایی(

، پدر، مادر، خواهر، برادر، پدربزرگ، مادربزرگ، خاله، دایی، عمه، عمو، فرزندان 1منظور از خویشاوندان تا درجه 

 می باشد.خواهر زاده و برادر زاده ازدواج کرده اند( ایشان، و فرزندان یکی از زوجین )در خصوص زوجینی که قبلا 

 منظور از کودکی از صفر روزگی تا پنج سال و یازده ماه و بیست و نه روز است.

( فردی که از زمان کودکی دارای ناتوانی ذهنی و یا حرکتی و یا اختلال در 1-2

 تکامل باشد.

 

عملکردی، نسبت خویشاوندی نزدیک ( آیا والدین بیمار مبتلا به اختلال 0-1-2

 )ازدواج فرزندان یا نوه های عمو، عمه، خاله یا دایی با یکدیگر( داشته اند؟

 

( آیا اختلال عملکردی که از کودکی آغاز شده است، در طول زمان 1-1-2

 شدیدتر شده است؟

 تاکید قرار گیرد.پیشرونده بودن و شروع اختلال عملکردی از کودکی، در این سوال باید مورد 

( آیا در فرد مبتلا به اختلال عملکردی، یک ناهنجاری غیراکتسابی نیز 1-1-2

 وجود دارد؟

تعریف ناهنجاری غیراکتسابی در راهنمای تایید غربالگری موارد مثبت پرسشنامه غربالگری ژنتیکی زمان ازدواج آمده 

 است. 
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 روز( است. 19سال و یازده ماه و  1سالگی ) 1منظور از  سالگی بوده است؟ 1قبل از  اشاره( آیا زمان شروع اختلال در بیمار مورد 2-1-2

( آیا بیمار مورد اشاره از زمان کودکی به تدریج دچار ناتوانی در راه رفتن 3-1-2

 شده است؟ 

 ناتوانی در راه رفتن است.« تدریجی بودن»تاکید این سوال بر 

 

سقط یا بیشتر(، مرده زایی یا  1سابقه سقط مکرر )( آیا مادر این بیمار 1-1-2

سال بدون استفاده از روش های پیشگیری از  1نازایی طولانی مدت )بیش از 

 رداری( داشته است؟با

 

یر به دلیل بیماری غدر کودکی ( آیا سابقه فوت برادر یا خواهر فرد مبتلا 1-1-2

 اکتسابی وجود داشته است؟
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 برنامهشاخص های 

 نحوه محاسبه عنوان شاخص فرایند

 در زوجین متقاضی ثبت ازدواجغربالگری ژنتیکی پوشش  شناسایی
تعداد کل زوجین غربالگری شده به تعداد کل زوجین متقاضی ثبت ازدواج مراجعه کننده به مراکز خدمات سلامت 

  011زمان ازدواج * 

 011مثبت غربالگری به تعداد زوجین غربالگری شده در زمان ازدواج*  تعداد زوجین درصد زوجین مثبت غربالگری شناسایی

 درصد زوجین تأیید غربالگری شناسایی
تعداد زوجینی که نتیجه مثبت غربالگری ایشان توسط پزشک مرکز تأیید شده به تعداد زوجین مثبت غربالگری* 

011 

مشاوره 

 ژنتیک

مراجعین مشاوره درصد موارد نیازمند مراقبت ژنتیک از کل 

 ژنتیک از محل غربالگری ژنتیک زمان ازدواج

تعداد کل زوجین غربالگری مثبت که بر اساس نتیجه مشاوره ژنتیک جهت مراقبت ژنتیک ارجاع شده اند به تعداد 

  011کل زوجین غربالگری مثبت مراجعه کننده به مرکز مشاوره ژنتیک * 

 

 لیست دفاتر و فرم های برنامه

 اطلاع رسانی در خصوص غربالگری ژنتیکی زمان ازدواجمتن  -

 هنگام ازدواج  )مخصوص مراقب سلامت غربالگر(غربالگری ژنتیکی پرسشنامه  -

   هنگام ازدواج )مخصوص پزشک تأییدگر غربالگری(غربالگری ژنتیکی پرسشنامه تأیید  -

  گواهی انجام خدمات سلامت هنگام ازدواج -

 ژنتیکی زمان ازدواجثبت نتایج غربالگری دفتر  -

                       نتایج غربالگری ژنتیکی زمان ازدواجفرم گزارش  -
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 (PKUدستورالعمل برنامه غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی )شامل 
 1041، بازنگری سوم، سال اهی نمآلانی لیپرفنیه ریو سا PKUیماریب ینوزادان برا یبرنامه غربالگر یدستورالعمل کشور

 1041، بازنگری دوم، سال غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی در مناطق پایلوت مجری برنامهبرنامه دستورالعمل 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

145 

 

 

 مقدمه

 نیپروتئ م،یآنز کیدر  یناکاف تیهر دو والد به فرزند منتقل شده و منجر به فعال ایوالد و  کی یکیهستند که جهش ژنت ییهایماری( بPKU)شامل  یارث کیمتابول یها یماریب

 یراختصاصیمزمن غ یهانشانهشامل علائم و  ینیاز تظاهرات بال یعیوس فیدر قالب ط تواندی. کمبود مذکور مشوندیکودک م یتیمتابول یرهایدهنده در مسمولکول انتقال ای یساختار

اشند سبب داشته ب یهمپوشان هایماریب ریتوانند با سای که م ینیتظاهرات بال یکند. تنوع و ناهمگون داینمود پ یدر دوران نوزاد اتیح دگریحاد تهد طیدر تکامل تا شرا ریمانند تأخ

غلب است که ا یدر حال نیها، مورد غفلت واقع شوند. اآن ییشناسا یمؤثر برا یزیردر صورت عدم برنامه ورو به رو باشد  یبا دشوار یارث کیمتابول یهایماریب صیکه تشخ شودیم

 یهایماریب رو نی. از اشوندیم ماریب یبرا رناپذی برگشت دیشد یمنجر به ناتوان ایصورت به شدت کشنده بوده  نیا ریو در غ رپذی هنگام، درمانبه ییاختلالات در صورت شناسا نیا

اغلب در اوایل شیرخوارگی با حملات کمبود متابولیک  یمتابولیک ارث های یماریدارند. ب یدوران کودک ریرواگیغ یهایماریدر بار ب ینقش قابل توجه ،یسرشت یارث کیمتابول

(metabolic decompensationکه تهدید کننده حیات ه )،ی در مرگ نامشخص شیرخوار متابولیک نقش کوچک اما قابل توجه های از بیماری کی هر. یابند تظاهر می ستند

 نیا صیاست. تشخ شتریبروز آنها ب ران،یدهد از جمله ا یرخ م شتریب یلیفام یکه در آنها  ازدواجها یینادر است اما در کشورها ایدر تمام دن یارث کیمتابول یهایماریب وعیدارند. ش

توسعه  یاز کشورها یاریکند. در بس یفراهم م ریجبران ناپذ یها بیآساز  یریشگیپ جهیو درمان به موقع و در نت صیتشخ یرا برا نهیزم ینوزاد یدر طول غربالگر هایماریدسته از ب

به  یکتونور لیفن یماریو کنترل ب یریشگیبرنامه پ 0191گنجانده شده است. از سال  یارث کیمتاول یهایماریب یخود، غربالگر ینوزاد یو در حال توسعه در برنامه غربالگر افتهی

باشد.  یکل نوزادان سالانه( م %98از  شینوزادان گرانقدر کشور )ب انهیسال یغربالگر ،یکتونور لیفن یماریو کنترل ب یریشگیبرنامه پ یاجرا امدیآغاز شد. پ رانیدر ا یصورت کشور

 یبرنامه غربالگر بوده است. 0181سال  از زمان شروع برنامه از  کیو مراقبت ژنت شانیو درمان استاندارد ا یکتونور لیمبتلا به فن ماریب 1111حدود زودهنگام و به موقع  ییشناسا

 PKUبرنامه کنترل و پیشگیری  به اجرا در آمد. PKU یماریو کنترل ب یریشگیپبا استفاده از بستر برنامه  0191از سال  بیماری هدف( 31ی )ارث کیمتابول یها یماریبنوزادان برای 

 یهایماریدر کشور را به عهده داشته است و مدل مدیریت برنامه ژنتیک اجتماعی در ب یارث کیمتابول یهایماریب یریشگیو پ ینیبال یاصل لینظام و ر جادیدر ایران، هم چنین نقش ا

 هست. زینادر ن

 زکسیلاروهید لانینآ فنیل نزیمیآ لختلاناشی از ا PKUان مؤثر در جهان است. بیماری های متابولیک ارثی واجد درمبیماری فنیل کتونوری شایع ترین بیماری از گروه بیماری

(PAH )شود. به طور کلی شدت بیماری ، به علت وجود جهش در ژن کدکننده این آنزیم ایجاد میکبد درPKU  بیمار بستگی دارد که خود وابسته به لانینمی آ هیپرفنیلبه میزان

 )برابر یا بیشتر از نلانین خوآ فنیل یبالا غلظت به زکسیلاروهید لانینآ فنیل نزیمآ کامل دکمبوباشد. الل معیوب به ارث رسیده از والدین به فرزند مینوع جهش ژنی بیمار و تعداد 

درصد موارد بیماری را تشکیل  33نوع کلاسیک معمولاً تا  .دشومیه نامید کلاسیک PKUل ختلاا ینا. دشومی منجر ادرار یهانکتو فنیل یبالا سطح لیتر( وگرم در دسیمیلی 11

 فعالیتدر این موارد قسمتی از  Mild, Moderate فنیل کتونوری می دهد و بار اصلی بیماری ناشی از معلولیت در صورت تشخیص و درمان دیرهنگام مربوط به این گروه است.

درصد از کل  03تا  01موارد خفیف بیماری . دبو هداخولیتر گرم در دسیمیلی 11آن تا  یا بیشتر از01ن برابر خو لانینآ یلفن غلظت ،باشد هباقیماند زکسیلاروهید لانینآ فنیل نزیمآ

درصد از  11تا  11یماری لیتر باشد، این گروه از بگرم در دسیمیلی 01آن تا  یا بیشتر از 2ن برابر خو لانینآ فنیل غلظت( که HPAدهند. هایپرفنیل آلانینمیا )بیماران را تشکیل می
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 گر بیوسنتز یا بازتولید کوفاکتوریک یا چند آنزیم تسهیل در نقصبه علت  لانینمیاآ هیپرفنیل درصد از موارد 1 قلاحد نیوپتریکمبود ب PKUدهد. کل موارد بیماری را تشکیل می

از کل موارد  %1ران افزایش سطح سرمی فنیل آلانین از درجات اندک تا بسیار شدید متغیر است. این گروه از بیماری بیمااز  ستهد یندر ا. شوندایجاد می (BH4بیوپترین )روهیداتتر

PKU دهند. سطح سرمی را تشکیل میBH4 یب نجر به آسهای تیروزین و تیریپتوفان شده و در صورت عدم درمان متر از حد طبیعی منجر به اختلال در متابولیسم اسیدآمینهپایین

 01111در  0.1 یکتونور لیفن یماریبروز ب زانیم یآمار کشور جیبر اساس نتاشود.  بدخیم نیز نامیده می PKUشوند؛ به همین دلیل این گروه از بیماری مغذی ویرانگر در نوزاد می

موارد  ولی است مغلوب اتوزوم صورت به اغلب ها بیماری  نی. ابوده است 0199در سال تولد زنده  01111در  1.91( PKUشامل  ) یارث کیمتابول یها یماریبروز ب زانیتولد زنده و م

 .رندوجود دا زیو غالب ن Xوابسته به 

 

 مبانی و کلیات

 غربالگری نوزادان برای بیماری فنیل کتونوری

جمع  DBSالریمتری بر روی نمونه های غربالگری نوزادان برای بیماری فنیل کتونوری با تشخیص زود هنگام بیماری در نوزاد با انجام آزمایش اندازه گیری فنیل آلانین به روش ک

تلقی شده و آزمایش (Screen Positive) مثبت غربالگریبه عنوان نمونه  2آوری شده بر روی کاغذ فیلتر شروع می شود و در صورت بالا بودن میزان فنیل آلانین بیشتر و مساوی 

بر روی پلاسما قابل انجام است و در ، HPLCدسترسی به آزمایشگاه اندازه گیری خواهد شد. نمونه این آزمایش در صورت  DBSبر روی پلاسما هپارینه یا  HPLCتایید به روش 

 .نمونه بر روی کاغذ فیلتر یا به صورت نمونه خون گرفته شده و به آزمایشگاه مربوطه ارسال می گردد،HPLCمنتخب  صورت عدم دسترسی به آزمایشگاه

مثبت بر روی نمونه کاغذ فیلتر باشد به عنوان نمونه  2/1بر روی نمونه پلاسما هپارینه باشد و یا بیشتر و مساوی  2بیشتر و مساوی  HPLCدر صورتی که میزان فنیل آلانین به روش 

میلی گرم  1مساوی  بزرگتر HPLCمرکز استان ارجاع خواهند شد. همچنین بیمارانی که سطح فنیل آلانین به روش  PKUتلقی می شود و این افراد به بیمارستان منتخب  تایید

 DHPRو سطح آتزیم  رد موارد غیر کلاسیک به آزمایشگاه مرجع کشوری انستیتو پاستور ارجاع داده می شوند آزمایش هاجهت انجام  )مشکوک غیر کلاسیک(بر دسی لیتر می باشد 

 خون و بیوپترین و نئوپترین ادرار برای ایشان اندازه گیری می شود. 

زه گیری سرمی میزان فنیل آلانین و پزشک متخصص منتخب همزمان با شروع درمان اولیه موارد مثبت تایید ارجاع شده به بیمارستان منتخب، با انجام آزمایش های لازم شامل اندا

ور تهران نوع بیماری موارد ارجاعی را مشخص نموده و به دانشگاه در آزمایشگاه بیوشیمی انستیتو پاست PKUتیروزین و همچنین انجام آزمایش تشخیص موارد غیر کلاسیک )بدخیم( 

یا دچار هیپرفنیل آلانینمی گذرا و یا سایر  ارجاع دهنده مورد اعلام می نماید. ممکن است برخی از موارد مثبت تایید ارجاع شده از سامانه غربالگری نوزادان سالم تشخیص داده شده و

لدین این ااین موارد نیز اعلام می گردند تا از یکسو موارد مثبت کاذب آزمایش تایید مشخص شده و از سوی دیگر نیاز به انجام مراقبت ژنتیک برای وبیماری های متابولیک باشند که 

می باشند تحت عنوان  HPAو  mild  ،Moderateشامل غیر کلاسیک )بدخیم(، کلاسیک، خفیف  PKUافراد مرتفع گردد. افرادی که توسط پزشک متخصص منتخب دچار انواع 

 نام گذاری می شوند. مثبت بیمارستانی )بیمار قطعی(
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اسایی شده موارد شن ارجاع به موقع وبهنگام غربالگری علاوه بر ضرورت شناسایی درست موارد مثبت غربالگری، مثبت تایید و مثبت بیمارستانی در روند غربالگری نوزادان انجام 

می بیمار با شروع درمان به موقع به مراحل بعدی تشخیصی که شامل فراخوان والدین می باشد از الزامات اجرای درست استراتژی غربالگری می باشد و ضامن عدم صدمه ذهنی و جس

 است.

 است: ریبه شرح ز رانیدر ا هالانینمیآ هیپرفنیل ریو ساای بیماری فنیل کتونوری برنامه غربالگری نوزادان بر یمورد استفاده در دستورالعمل برنامه کشور یبندطبقه

 Pheسطح  PKUنوع بیماری  اقدامات لازم جهت مراقبت

 mg/dl 1.99-1 01مشکوک بدخیم 01ارجاع به بیمارستان منتخب جهت انجام آزمایش پاستور و رد یا تائید بدخیمی

 شود. نظر و بعد ترخیص تا سه سالگی تحتو بیمار )پسر(  آموزش

 بارداریهنگام و سالگی(  01) بلوغتا دختر فراخوان و مراجعه  مارانیب

 ( نیاز به رژیم درمانی ندارند.HPAاین گروه بیماران )

 mg/dl 3.99-2 (HPA) آلانیمیاهایپر فنیل

 mg/dl 9.99-1 (HPA) آلانیمیاهایپر فنیل 08*مراقبت بیمارستانی

 Mild PKU mg/dl 02.99-01  09مراقبت ژنتیک مراقبت بیمارستانی+

 Moderate PKU mg/dl 09.9-03 مراقبت بیمارستانی+ مراقبت ژنتیک

 mg/dl 11بیشتر از  کلاسیک مراقبت بیمارستانی+ مراقبت ژنتیک

 

 غربالگری نوزادان برای سایر بیماری های متابولیک ارثی

 ازدواجدرصد بالاتر به دلیل درآمد کم و متوسط  یدارا یدر کشورها یارث کیمتابول های یماریببرای بهنگام نوزادان بدون علامت  ییشناسا جهت Tandem MS کیاستفاده از تکن

حسوب م سلامت های اثربخش در نظام -نهیاز اقدامات هز یارث کیمتابول های یماریمانند ب یتک ژن کیبدو تولد اختلالات ژنت وعیش شیعامل خطر شناخته شده افزاو  یشاوندیخو

 ای یرخوارگی)اکثرا ش یزندگ های از دوران یکی در شوند، ییشناسا ینوزاد یدر غربالگر توانند یکه نم یمارانیو ب"یشگاهیآزما یغربالگر"کاذب  یاست که موارد منف یهیبدمی شود. 

 ،ینیزمان ممکن در مراجعات بال نیو کودکان در اول رخوارانیش ییشناسا ،ینوزادان بدون علامت در دوره نوزاد یعلاوه بر غربالگر نیکنند. بنابرای مراجعه م ینی( با علائم بالیکودک

                                                           

 

جهت انجام آزمایش غیر کلاسیک )رد بدخیمی( به آزمایشگاه مرجع کشوری ارجاع داده می میلی گرم بر دسی لیتر باشند  2سطح فنیل آلانین ایشان بالاتر از  HPLCکل نوزادانی که نتیجه آزمایش  16

 تحت مراقبت بیمارستانی و یا مراقبت ژنتیک قرار می گیرند.با نظر فوق تخصص منتخب برنامه شوند. در صورت تائید غیر کلاسیک بودن بیماری، 
باشد، در تمام این بیماران باید نئوپترین،  11باشد، در موارد نادر ممکن است بالای  mg/dl 11-2آلانین اندکی بالاست و ممکن است در محدوده کتونوری غیرکلاسیک هم میزان فنیلدر موارد فنیل17

 ک انجام شود. بدخیم با این آزمایشات مراقبت بیمارستانی و مراقبت ژنتی PKUاندازه گیری شود و در صورت تائید  RBCدر  DHPRبیوپترین ادرار و فعالیت 
 مراقبت بیمارستانی: منظور ارجاع بیماران به بیمارستان منتخب جهت درمان استاندارد و دریافت خدمات )دارو، غذای مخصوص رژیمی و ...( 18

متابولیک ارثی که ازدواج خویشاوندی نمودند( به مشاوره ژنتیک و مراقبت ژنتیک: منظور ارجاع موارد در معرض خطر بیماری های متابولیک ارثی )افراد با سابقه خانوادگی ابتلا به بیماری های  19

 انجام آزمایش های تشخیص ژنتیک در صورت ضرورت می باشد.
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 تیریدر مد مارانیب نیا یو قطع یکیژنت صیتشخ نچنیابتلا را کاهش دهد. هم زانیم تواند یو م کند یم کنرا مم ها یماریب نیاز ا یموثر تعداد قابل توجه تیریو مد صیتشخ

 .شود یم یماریدر معرض خطر مورد استفاده قرار گرفته و سبب کاهش بروز ب شانیفرزندان مبتلا در خانواده و خو یریشگیپ یبرا یبعد های یباردار

مورد  31و کنترل هستند.  یریشگیزودرس، قابل پ صیو تشخ یاست که در صورت غربالگر یماریب 32شامل  ی،ارث کیمتابول های یماریب ینوزادان برا یهدف غربالگر های یماریب

 داز،ینیوتیب میکمبود آنز س،یبروزیف کیستیس ،ی)شامل گالاکتوزم یارث کیمتابول های یماریمورد از ب 2است.  صیقابل تشخ MS-MS یها؛ با استفاده از تکنولوژ یماریب نیاز ا

 ماریب ارجاع یبرا هیکه نشانه اول ابدی یم رییدر خون تغ تیچند متابول ای کی ها¬یماریب نیاز ا کی. در هر شوند یداده نم صیآدرنال( با روش ذکر شده تشخ یمادرزاد یپرپلازیه

 از بروز علائم آن است.  شیپ ،یماریب دییجهت تا شتریب های یبه پزشک و انجام بررس

 بیوشیمیایی قابل تشخیص هستند.های های متابولیک ارثی هدف برنامه غربالگری نوزادان که با روشاختلالات اولیه بیماری
Amino Acid Disorders Fatty Acid Oxidation Disorders Organic Acid Disorders 

Argininosuccinic Aciduria Primary Carnitine Deficiency / Carnitine Transporter Defect Propionic Acidemia 

Citrullinemia Type 1 Medium Chain Acyl-CoA Dehydrogenase Deficiency Methylmalonic Acidemia: methylmalonyl-CoA mutase 

Maple Syrup Urine Disease Very Long Chain Acyl-CoA Dehydrogenase Deficiency Methylmalonic Acidemia: Cobalamin Disorders 

Homocystinuria Long Chain 3-Hydroxyacyl-CoA Dehydrogenase Deficiency Isovaleric Acidemia 

Phenylketonuria Classic Trifunctional Protein Deficiency 3-Methylcrotonyl-CoA Carboxylase Deficiency 

Tyrosinemia Type 1  3-Hydroxy-3-Methylglutaric Aciduria 

  Holocarboxylase Synthase Deficiency 

  β-Ketothiolase Deficiency 

  Glutaric Acidemia Type 1 

 
خیص و یا ژنتیک های تائید تشهای بیوشیمیایی ممکن است قابل تشخیص نباشد و نیاز به تستهای متابولیک ارثی هدف برنامه غربالگری نوزادان که با روشاختلالات ثانویه بیماری

 دارند.
Amino Acid Disorders Fatty Acid Oxidation Disorders Organic Acid Disorders 

Argininemia Short Chain Acyl-CoA Dehydrogenase Deficiency Methylmalonic acidemia, cblC form 

Citrullinemia Type 2 Medium/Short Chain Acyl-CoA Dehydrogenase Deficiency Methylmalonic acidemia, cblD form 

Hypermethioninemia Gluratic Acidemia Type 2 Malonic Acidemia 

Benign Hyperphenylalaninemia Medium Chain ketoacyl-CoA Thiolase Deficiency Isobutyrylglycinuria 

Biopterin Biosynthesis Defect (2 conditions) 2,4-Dienoyl-CoA Reductase Deficiency 2-Methylbutyrylglycinuria 

Biopterin Regeneration Defect (2 conditions) Carnitine Palmitoyltransferase 1 Deficiency 3-Methylglutaconic Aciduria 

Non-Ketotic Hyperglycinemia Carnitine Palmitoyltransferase 2 Deficiency 2-Methyl-3-hydroxybutyric Aciduria 

Ornithine Transcarbamylase Deficiency Carnitine Acylcarnitine Translocase Deficiency Ethylmalonic Encephalopathy 

Carbamoyl Phosphate Synthetase 1 Deficiency   

HHH Syndrome   

Tyrosinemia Types 2,3 (2 conditions)   

Glycine N-methyltransferase (GNMR) deficiency   

Adenosylhomocysteine hydrolase deficiency   
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 نكات مهم در غربالگری نوزادان:

دیده صورت آموزش گیرمراقب سلامت/نمونه نوزاد بر روی کاغذ فیلتر، توسط پای پاشنه گیری خون ازپس از تولد با نمونه 3 تا 1 روز غربالگری نوزادان سالم در -1

 گیرد.می

تا  1در  نوزاد از خون نمونه شود، یک بستری بیمارستان در روزگی 1 از قبل گیرند و یا نوزادیقرار می تحت مراقبت NICUپس از تولد در بخش نوزادانی که   -2

مشخص  بهداشت مرکز که روالی طبق بر و نگهداری استاندارد مطابق دستورالعمل آزمایشگاه غربالگری شرایط در و شود تهیه فیلتر کاغذ روی برروزگی  3

 روزگی غربالگری شود(.  3تا  1ساعت از بیمارستان مرخص شد باید در همان  28یا  12ارسال شود )اگر بعد از  غربالگری آزمایشگاه به نموده

مونه ن که نیاز به نمونه گیری مجدد وجود دارد شامل و ....( یکی)اشکالات تکن کند یم نییتع صیتشخ دی/ تائغربالگری دهنده انجام شگاهیکه آزما یموارد -3

ثی ی )فقط در برنامه غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارنینابیدر سطح ب ها تیکه سطح متابول یطیو در شرا شگاهیآزما یکینامناسب، اشکالات تکن

 انجام شود. ،(شگاهیساعت پس از اعلام آزما 12حداکثر تا ) فوری مجدد یرگی است، نمونه وجود دارد(

 ارستان،میب ایمراجعه به واحد خدمات جامع سلامت  نیدر اول دیمتولد شده اند، با گرییدر کشور د ایآمده  ایکه در منزل به دن ینوزادان یبرا یغربالگر شیانجام آزما -4

 شود. هیتوص نیبه والد

اگر نوزاد ساکن منطقه تحت پوشش آن دانشگاه  حتی) است شده، انجام آن در غربالگری که مرکزی دهنده¬ثبت هر مورد غربالگری به عهده دانشگاه پوشش -5

مراقبت  ،نتسکو محل دهنده¬است. بعد از گزارش مورد به دانشگاه پوشش یینها فیتکل نیینوزاد تا تع آزمایش ها جینتا رییگیموضوع شامل پ نینباشد( ا

 .بود خواهد دهنده به عهده دانشگاه پوشش ماریب

است پس از  یهیگزارش شده به شهرستان ثبت شود. بد یدر فرم آمار دینبا ،یغربالگر یقطع فیتکل نییمجدد تا تع یرگی نمونه ازمندینوزاد ن یغربالگر انجام -6

 گزارش شود. ،یفرم آمار نیآن نوزاد در اول یغربالگر جهیکامل نوزاد، نت یغربالگر فیتکل نییتع

 

 غربالگری نوزادان بستری در بیمارستان

o باشد.ی روزگ 3تا  1 یرگی زمان نمونه یعیدر مورد نوزادان طب 

o اولین نمونه غربالگری وی حتی در صورت  است ضروری باشد، بستری بیمارستان در روزگی 1-3در زمان غربالگری  نوزادی که صورتی درNPO  روی بربودن 

 شود. ارسال مرجع(/غربالگری )منتخب و مطابق دستورالعمل ابلاغی به آزمایشگاه شده تهیه فیلتر کاغذ
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o سازد آگاه متخصص، پزشک توسط شده تعیین زمان در مجدد غربالگری خصوص در را روزگی 3 تا 1 در بستری نوزاد والدین که است موظف بیمارستان غربالگر 

 .نماید ثبت بیمار به شده داده تحویل پرونده خلاصه در را مجدد غربالگری زمان و

o  ساعت از شیر خوردن  11روزگی است به شرطی که  8-02کند( در  )مواردی که نتیجه آزمایش را منفی کاذب میزمان مناسب برای موارد نمونه گیری مجدد

 های اخذ نمونه وجود داشته باشد.نوزاد گذشته باشد و اندیکاسیون

o وی ریغربالگ آزمایش است لازم است، بستری بیمارستان در همچنان مجدد، غربالگری برای معالج پزشک توسط شده نییتع زمان در ماریب نوزاد که یصورت در 

غربالگری  مطابق دستورالعمل ابلاغی به آزمایشگاهو  شده تهیه فیلتر کاغذ روی های اخذ نمونه مجدد را دارد بردر شرایطی که اندیکاسیون( مجدد نمونه)

 شود. ارسال مرجع(/)منتخب

o بخش سئولم پرستار یا و پزشک توسط والدین به توصیه باید( گردد اعزام دیگری بیمارستان به یا) شود ترخیص شده تعیین زمان از قبل نوزاد که صورتی در 

 .نگیرد قرار غفلت مورد گیری مجدد وی در صورت نیازغربالگری و نمونه آزمایش که گیرد صورت نحوی به

o  هنگام اخذ نمونه مجدد لازم است نوزادNPO  هر  یبه ازا یسیس 31روز و هر روز  1مادر به مدت  ری)مصرف ش یخوردن کامل و ریساعت از ش 11نبوده و

 وزن نوزاد( گذشته باشد. لوگرمیک یبه ازا رخشکیش یسیس 11روزانه  ایوزن نوزاد  لوگرمیک

o ک مجدد از کود یدر تکامل دارد؛ نمونه ریاست اما نوزاد تاخ یمنف های متابولیک ارثیکتونوری/بیماریلیفن یماریدر مورد ب یغربالگر جهیکه نت یدر موارد

متابولیت ها )روش های مرسوم غربالگری و یا تائید تشخیص بر اساس نظر  سطحتعیین  ،مجدد شیآزمابا مشورت با فوق تخصص منتخب برنامه گرفته شده و 

 .ردیانجام گ دیبا فوق تخصص و علائم بالینی بیمار(

o قابل انجام است. پس از تعویض و یا تزریق خون ساعت 11 تا 28 فاصله به اندخون داشته قیتزر ای ضیکه تعو یمجدد از نوزادان یرگینمونه 

o انجام شود. هفتگی( 2ی )روزگ 18مجدد در  یریگلازم است نمونه یهفته باردار 11 ریدر نوزادان متولد شده ز 

o شیآزما یخون برا یرگینمونه DHPR  یاندر مورد نوزاد ،کتونوریدر بیمارستان منتخب کنترل و درمان فنیل کیرکلاسیغ کتونوریلیاز انواع فن یکیجهت رد 

 قابل انجام است. خون قیتزر ای ضیماه بعد از تعو 1 اند خون داشته قیتزر ای ضیکه تعو

 

o نماید و نیاز به نمونه گیری مجدد دارند:مواردی که آزمایش غربالگری را به صورت کاذب منفی می 

 گیری تغذیه کافی با شیر نشده باشد )مصرف شیر مادر گیری شود و یا به هر دلیل در زمان خونساعت از تولد، خون 11نوزاد قبل از گذشت  در صورتی که از

ذب منفی سی شیرخشک به ازای کیلوگرم وزن نوزاد(، آزمایش به صورت کاسی 11سی به ازای هر کیلوگرم وزن نوزاد یا روزانه سی 31روز و هر روز  1به مدت 

 گیری و آزمایش، مجدداً تکرار شود.ساعت از شیر تغذیه شده باشد، خون 11شود. در این شرایط باید در زمانی که نوزاد به مدت می

 نمونه نامناسب 
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  اشکالات تکنیکی 

  هفته مد نظر می باشد( 11نارس بودن نوزاد )زیر 

  دیالیز 

  تزریق یا تعویض خون 

 واد کم پروتئینتغذیه خوراکی یا وریدی با م 

 NPO شود. بودن و شرایطی نظیر این موارد که مانع افزایش متابولیت های خون می 

  گرم )این گروه از نوزادان فقط در غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی نمونه گیری مجدد نیاز دارند( 1311وزن زیر 

 روزگی و یا طبق نظر پزشک معالج انجام شود. 02تا  8گیری مجدد در نهدر هر یک از حالات فوق باید بعد از رفع عامل، نمو

 برعکس یا و بالا پاتولوژیک Cutoff و مرجع محدوده بالای حد بین  متابولیت یک فقط که صورتی نکته: در برنامه غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی در

 این به. پذیردمی صورت آزمایشگاه درخواست به Recall DBS بگیرد، قرار( gray zone  منطقه در یعنی) پایین پاتولوژیک Cutoff و مرجع محدوده پایین حد بین

 گرددیم ارجاع منتخب بیمارستان در پزشک به نتیجه متابولیت، نوع به بسته کاهش، یا افزایش روند شدن بدتر یا و gray zone  مناطق در نتیجه تکرار صورت در ترتیب

 محدوه در نتیجه یا و باشند گرفته قرار gray zone  منطقه در متابولیت چند اگر اما. شود گرفته نوزاد برای تاییدی آزمایش ها انجام زمینه در بعدی تصمیمات تا

 در است  فموظ آزمایشگاه بنابراین. پذیرد انجام منتخب پزشک توسط بعدی اقدامات برای گیریتصمیم تا است الزامی منتخب بیمارستان به ارجاع باشد، پاتولوژیک

 )رجوع به روش اجرائی جوابدهی آزمایشگاه منتخب غربالگری نوزادان(.دهد قرار مدنظر را زیر جدول آزمایش انجام هنگام

 غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی ، ارجاع به بیمارستان منتخب بر اساس تغییرات میزان متابولیت ها در برنامهRecheck ،Recallجدول تعاریف موارد 
Result Act 

Abnormal DBS Recheck DBS on another spot 

Borderline 

 )فقط یک متابولیت(
Recall DBS by Laboratory 

Borderline 

 )چند متابولیت(
 ارجاع به بیمارستان منتخب جهت تصمیم گیری توسط پزشک منتخب

Pathologic به بیمارستان منتخب جهت تصمیم گیری توسط پزشک منتخب ارجاع 
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 برنامه یروش اجرا

  آموزش

به هنگام برای آزمایش غربالگری های باردار در دوران بارداری ضروری است حداقل در دو نوبت و ترجیحاً در سه ماهه اول و سه ماهه سوم در مورد غربالگری و زمان مراجعه  خانم

 آزمایش ها تیبر اهم یلازم را مبن های هیمجدداً و موکداً توص دیدر روستا( با یمانیزا لاتیدر مرکز تسه ای) شگاهینوزاد آموزش های لازم را کسب نمایند و بعد از تولد نوزاد در زا

 .ندینوزاد را به مادران باردار اعلام نما یروزگ 3تا  1در  یغربالگر

 

 یمنتخب غربالگر شگاهیو ارسال نمونه به آزما یرگی نمونه

آورده شده، توسط فرد  یرگی نوزاد که توسط والدین به مرکز نمونه یپا ی از پاشنهدر آن زمان ، می باشد تولدپس از  3تا  1روز زمان مناسب برای غربالگری بهنگام از نوزادان در 

 یاو کاغذها در هو ی شودگرفته م یکاغذ گاتر یبر رو یرگیو چند قطره از خون مو ی شودبرنامه آمده است( لانست زده م شگاهیآزمای های که در استاندارد ی)به روش دهید آموزش

 منتخب شگاهینوزادان به آزما ریشده از سا هیخون ته های نمونه ریروز با سا انیو در پا ی شودساعت خشک شده و براساس پروتکل ارسال، در پاکت گذاشته م 1مناسب به مدت 

 یکارت گاتر یفرم مخصوص و بر رو یخون بر رو ی نمونه است مشخصات کامل نوزاد قبل از گرفتن ی. ضروری شودفرستاده م( MSMS)کالریمتری یا مرجع یا رفرانس غربالگری 

  مربوطه ارسال شود. شگاهیساعت به آزما 28حداکثر  ظرف مدت دبای ها نمونه نیبه طور هم زمان مطابق دستورالعمل نوشته شود. ا

درصد می باشد( همزمان دو نمونه بر روی کاغذ  011همچنین در مناطقی که پوشش برنامه غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی کامل نشده است )منظور پوشش 

شش غربالگری نیاز به ارسال نمونه گاتری به آزمایشگاه ارسال می گردد، در صورت تکمیل پو MSMSگاتری از نوزاد تهیه می شود و به آزمایشگاه منتخب غربالگری کالریمتری و 

 منتخب غربالگری کالریمتری نمی باشد.

 

 در غربالگری نوزادان برای بیماری فنیل کتونوری موارد مثبت دیتائ شیو آزما یغربالگر شیانجام آزما 

 یتعیین شده در دستورالعمل م یبهداشت یروهایبه اطلاع ن یرا انجام داده و در صورت مثبت شدن، موارد مثبت را توسط تلفن، فور آزمایش ها ها، نمونه افتیبه محض در شگاهیآزما

 DBS ای نهیپلاسما هپار ی . نمونهدی نمای( فراخوان مدیتائ شی)جهت آزما نهاخذ نمو ینوزاد را برا نیمسئول بلافاصله والد یرویو ن نمونه( افتیساعت بعد از در 28)حداکثر  رساند

منتخب ارسال شود و در صورت مثبت شدن آزمایش، فوراً )با تلفن و فاکس( به مرکز بهداشت شهرستان و معاونت  HPLCبه آزمایشگاه  شیانجام آزما یهمان روز تهیه شده و برا

را  شانینوزاد را فراخوان نموده و ا نیمرکز، والد نیو ا ی سازدمحل سکونت نوزاد( را آگاه م دهنده ی شهرستان، مرکز جامع سلامت )پوشش بهداشت مرکز. شود بهداشت اعلام می

 و بیمارستان منتخب ی شودم انجام نوزاد مورد در دستورالعمل بالینی کشوری برنامه با مطابق درمان. نماید منتخب ارجاع می مارستانیو دریافت فرم ارجاع به ب ییبعد از راهنما

 . نماید فرم ارجاع را تکمیل و به شهرستان محل ارجاع ارسال می قسمت دوم
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 . ی رسدمتخصص به انجام م نیبر حسب ضرورت توسط هم یو ارجاعات بعد ردی گیصورت م یاجتماع کیژنت ۀواحد مشاوردر صورت تشخیص قطعی بیماران ارجاع به 

 

 در برنامه غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی: موارد مثبت دیتائ شیو آزما یغربالگر شیانجام آزما

به اطلاع معاونت بهداشت استان/ مرکز بهداشت  یرا توسط تلفن و فاکس فور جهیرا انجام داده و در صورت مثبت شدن، نت آزمایش ها یستبای ها، نمونه افتیبه محض در شگاهیآزما

 یطبق پروتکل آموزش داده شده در روش اجرائ شگاهیماموظف است بر اساس نقطه برش)کات آف( محاسبه شده درآز شگاهیدانشگاه( برساند. آزما طیشهرستان )بر اساس شرا

به انجام  ازمندیمورد جزو موارد ن نیکه ا دنمایموظف است اعلام  نچنی( را مشخص نموده و همیعیرطبیدر محدوده غ تی)وجود متابول یعیرطبیموارد غ ،یو جوابده جیگزارش نتا

سلامت  گاهیپا ،ی/روستائیمارستان منتخب ارجاع گردد. مرکز بهداشت شهرستان، مرکز خدمات جامع سلامت شهریساعت به ب 28است ظرف  یضرور ایاست  یرگی مجدد نمونه

و دریافت فرم ارجاع به  ییرا بعد از راهنما شانینوزاد را فراخوان نموده و ا نیمرکز، والد نیو ا میسازد آگاه را( نوزاد سکونت محل دهنده خانه بهداشت )پوشش ،یروستائ ،یشهر

در ستاد  کارشناس برنامه ای یرگی نمونه مرکز کارشناس. نماید ارجاع می کیدرمانگاه متابول ایمنتخب  مارستانیدر ب نیحضور فوق تخصص ستیمنتخب بر اساس ل مارستانیب

 .دهدیسه اقدام متفاوت را انجام م ،یغربالگر شگاهیآزما سطاعلام شده تو جهیو بر اساس نت ندنمای ینوزاد را فراخوان م نیشهرستان/ استان بلافاصله والد

 ینوزادان ارجاع م یغربالگر یرگی مجدد از پاشنه پا به مرکز نمونه یرگی را جهت اخذ نمونه شانینوزاد را فراخوان نموده و ا نیوالد ،یرگی به انجام مجدد نمونه هیدر صورت توص 

 نیصورت والد نیباز هم مثبت باشد در ا (Recall) مجدد شیآزما جهینتکه  ی. در صورتگردد یارسال م شگاهیبه آزما ی. نمونه دوم اخذ شده همانند نمونه اول غربالگرندنمای

 اریر اختد شیو پاسخ آزما دهیرس نینرمال گزارش شود، موضوع توسط کارشناس مربوط به اطلاع والد شیکه پاسخ آزما ی. در صورتشوند یمنتخب ارجاع م مارستانیفراخوان و به ب

 .شود یارائه م نیوالد یلازم جهت آگاه های فقط آموزش ست؛ین یگریبه اقدام د ازیقرار گرفته و ن شانیا

 جهیبا نت نیوالد ستبای یاعلام شود م رنرمالیغ یدیجد تیمتابول ینرمال شود ول یقبل تیمتابول (Recall) مجدد شیکه در آزما یدر صورت یارث کیبرنامه متابولتبصره مهم: در  

  .منتخب و پزشک مربوط ارجاع شوند مارستانیبه ب شیهردو آزما

 .آغاز گردد شانیا یبرا یتا اقدامات درمان شوند یساعت( ارجاع م 28 یمنتخب )حداکثر ط مارستانیفراخوان شده و بلافاصله به ب نیوالد ش،یآزما جهیبودن نت کیدر صورت پاتولوژ

 یرویو ن رساند یشده در دستورالعمل م نییتع یبهداشت روهاییامر را توسط تلفن و فاکس، فوری به اطلاع ن نی( باشد اPKUیماری)مربوط به ب نآلانی لیمختل فن تیاگر متابول 

به  شیشده و برای انجام آزما هی. نمونه همان روز تهدنمای یم راخوان( فدیتائ شی)جهت آزمالتری/ نمونه کاغذ فنهینوزاد را برای اخذ نمونه پلاسما هپار نیمسئول بلافاصله والد

ان، . مرکز بهداشت شهرستگردد یفورا با تلفن و فاکس به مرکز بهداشت شهرستان و معاونت بهداشت اعلام م ش،یمنتخب ارسال شود و در صورت مثبت شدن آزما HPLC شگاهیآزما

 انمارستیفرم ارجاع به ب افتیو در ییرا بعد از راهنما شانینوزاد را فراخوان کرده و ا نیمرکز، والد نیو ا سازد ینوزاد را آگاه م تنده محل سکونده پوشش یدرمان یمرکز بهداشت

 .دینما یمنتخب ارجاع م
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  ینیبال تیوضع یریگیکنترل درمان و پ آزمایش ها

بیمار یا  شتسرانگ یا پا پاشنۀ از گیرینمونه با بیمار پرونده در شده تعیین زمان بر اساس درمان کنترل آزمایش جهت بالینی نمونه خون وضعیت پیگیری و درمان کنترل آزمایش ها

 بالینی ررسیب برای آزمایش پاسخ با بیمار. شودمی گرفته ،گیری برنامه و نوع متابولیت غیرطبیعی/مشکوکنمونه آزمایشگاهی استانداردهای براساس هپارینه و ادرارنمونه پلاسما 

 توسط آزمایشگاه منتخب ارائه شود. شده نییدر زمان تع آزمایش هاجواب نماید و می مراجعه منتخب بیمارستان به شده تنظیم منتخب متخصص توسط آن زمان قبلاً که ایدوره

 های متابولیک ارثی بر اساس دستورالعمل بالینی ابلاغی برنامه صورت گیرد.کتونوری و سایر بیماریگردد فواصل پیگیری و مراجعه بیماران مبتلا به بیماری فنیلخاطرنشان می

 

 

 

 فلوچارت های برنامه

 
 

 

 

 
 ماهه سوم بارداری برای انجام به موقع غربالگری 1ماهه اول و  1آموزش مادر باردار، در 

 

 ها برای مراجعه به هنگام برای غربالگریها یا بخش زایمان، زایشگاهآموزش در بیمارستان

 

 شود.و به والدین در صورتی که نوزاد نیازمند غربالگری مجدد است، آموزش داده می شودگیری، نمونه پاشنه پا تهیه میدر مرکز منتخب نمونه

 

 شود.نمونه خون به آزمایشگاه منتخب غربالگری ارسال می

 

مدت تعیین شده به مرکز بهداشت شهرستان ارسال های نرمال نیز باید ظرف نماید. پاسخآزمایشگاه موارد مثبت را به مرکز بهداشت شهرستان )ستاد پیگیری(/ستاد دانشگاه گزارش فوری می

 شود.
 

 نماید.گیری )مرکز جامع سلامت روستائی/شهری، پایگاه سلامت شهری/روستائی، خانه بهداشت( گزارش فوری میمرکز بهداشت شهرستان موارد مثبت غربالگری را به مرکز نمونه
 

 ارجاعات و اقدامات 

 در برنامه غربالگری نوزادان 
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در برنامه دهد. )زمانی که نیاز به نمونه گیری مجدد وجود نداشته باشد به بیمارستان منتخب با فرم ارجاع به بیمارستان منتخب ارجاع فوری میگیری پس از فراخوان والدین نوزاد در مرکز نمونه

اقدام صورت  HPLCبر اساس نتیجه آزمایش و  پیشگیری و کنترل فنیل کتونوی نمونه های مثبت غربالگری قبل از ارجاع به بیمارستان با روش های تائید تشخیص، نتایج آن تائید میشود

 (.میگیرد

 

 .11نمایدبیمارستان منتخب برنامه درمانی نوزاد را مطابق با دستورالعمل آغاز نموده و اولین گزارش را در قسمت دوم فرم ارجاع تکمیل و ارسال می

 

فرم مربوطه، ماهانه به معاونت بهداشت ارسال مینماید و معاونت بهداشت نیز موارد را به مرکز جامع سلامت بیمارستان منتخب مرکز استان لیست بیماران جدید به همراه آدرس موارد را در 

 شود.نماید و مراقبت ایشان بر اساس گزارش مراقبت بیمار انجام میشهری/روستائی ارائه دهنده خدمت غربالگری مربوطه و از آنجا به مرکز بهداشت و خانه بهداشت گزارش می

 

 شود.های بهداشت  به مرکز بهداشت شهرستان ارسال میگزارش وضعیت مراقبت بیمار و والدین در فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک از سوی مراکز جامع سلامت و خانه

 

                                                           

 

فنیل  نامه غربالگری بیماریی گیرد ولی در بردر برنامه غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی درخواست تست تائیدی توسط فوق تخصص غدد منتخب در بیمارستان منتخب صورت م  21

 را انجام می دهند و بر اساس نتیجه آن به بیمارستان مراجعه می نمایند. HPLCمیلی گرم بر دسی لیتر است( آزمایش  4کتونوری موارد مثبت غربالگری )که سطح فنیل آلانین ایشان بزرگتر و مساوی 
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 31PKUفلوچارت غربالگری مجدد برنامه 

 
                                                           

 

 است..)مراجعه به دستورالعمل آزمایشگاهی( DBS 3.4و در موارد نمونه  4آلانین در موارد پلاسما هپارینه فنیل (cutoff)خاطر نشان می گردد  میزان برش  21
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 فلوچارت غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی
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 در استراتژی غربالگری ثبت و بررسی می شوند و میزان مطلوب آن هاشاخص هایی که 

ا سایر ش خود را بررسی و بدانشگاههای علوم پزشکی می توانند با در نظر گرفتن وضعیت مطلوب مد نظر یک شاخص و همچنین بررسی میانگین کشوری آن وضعیت حوزه تحت پوش

 دانشگاهها مقایسه نمایند.

 میزان مورد انتظار نحوه محاسبه نوع شاخص نام شاخص

بروز موارد بیماری های 

 متابولیک ارثی
Outcome 

 

سایر بیماران PKU شناسایی شده + تعداد موارد مثبت بیمارستانی شناسایی شده

متولدین همان سال
  

× 10000 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود

 Output پوشش غربالگری
تعداد نوزادان غربالگری شده

کل نوزادان متولد شده براساس ثبث احوال
× 100 011% 

 Process درصد نمونه نامناسب

 

نمونه های نا مناسب

کل نوزادان غربالگری شده
× 100 

1% 

این شاخص نامطلوب بوده و 

 باید به صفر میل نماید

درصد تایید شده ها به موارد 

مثبت غربالگری )حساسیت 

 تست غربالگری(
Output 

 

تعداد موارد مثبت تایید 

تعداد موارد مثبت غربالگری
 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود

درصد مثبت بیمارستانی به 

 مثبت تایید
Output 

تعداد موارد مثبت بیمارستانی

تعداد موارد تائیدمثبت
 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود

 Process غربالگری به هنگام
نوزادان غربالگری شده در 3 تا 5 روزگی

کل نوزادان غربالگری شده
× 100 011% 

به هنگام اعلام جواب  زمان

موارد مثبت غربالگری در 

 آزمایشگاه تائید غربالگری 

 
Process 

تعداد موارد اعلام بهنگام  آزمایش تائید

موارد مثبت غربالگری
× 100 011% 
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 میزان مورد انتظار نحوه محاسبه نوع شاخص نام شاخص

به هنگام ارجاع موارد به  زمان

 منتخب( بیمارستان
Process 

تعداد موارد ارجاع شده بهنگام 

کل موارد 11 مثبت
× 100 011% 

میزان موارد مثبت غربالگری در 

 هزار مورد غربالگری شده

 
Out put 

تعداد موارد مثبت غربالگری

کل موارد غربالگری
× 1000 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود

میزان موارد مثبت تایید در هر 

 مورد غربالگری شده 14444
Out put 

تعداد موارد مثبت تایید

کل موارد غربالگری
× 10000 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود

میزان موارد مثبت بیمارستانی 

 در ده هزار مورد غربالگری شده

 
Out put 

 

تعداد موارد مثبت بیمارستانی که بیماری ایشان توسط پزشک منتخب تایید شده است 

کل موارد غربالگری
× 10000 

میانگین کشوری مقایسه با 

 شود

 

 شاخص هایی که در استراتژی ساماندهی خدمات بالینی ثبت و بررسی می شوند و میزان مطلوب آن ها

ا سایر بش خود را بررسی و دانشگاههای علوم پزشکی می توانند با در نظر گرفتن وضعیت مطلوب مد نظر یک شاخص و همچنین بررسی میانگین کشوری آن وضعیت حوزه تحت پوش

 دانشگاهها مقایسه نمایند.

 میزان مورد انتظار نحوه محاسبه شاخص نوع شاخص نام شاخص

درصد کنترل درمان در 

 Output سال 1بیماران زیر 
تعداد بیماران زیر 3 سال که سطح متابولیت  ایشان  طبیعی باشد

تعداد کل بیماران 3 زیر سال 
× 100 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود

کنترل درمان در درصد 

 سال  1تا  1بیماران   
Output 

یعیطب باشد  تیمتابول  ایشان   تعداد بیماران 3 تا 6 سال سطح 

تعداد کل بیماران 3 تا 6 سال 
× 100 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود

درصد کنترل درمان در 

 Output سال 13تا  1بیماران 
یعیطب باشد شانیا   تیمتابول   تعداد بیماران 6 تا 12 سال که  سطح 

تعداد کل بیماران 6 تا 12سال 
× 100 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود

درصد کنترل درمان در 

 Output سال 13بیماران بزرگتر از 
یعیطب باشد تیمتابول  ایشان   تعداد بیماران بزرگتراز12 سال که سطح 

تعداد کل بیماران  بزرگتر از12سال 
× 100 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود

                                                           

 

تابولیک ارثی مخرج می باشد و در برنامه غربالگری نوزادان برای بیماری های م HPLCدر برنامه غربالگری نوزدان برای بیماری فنیل کتونوری مخرج کل موارد مثبت تائید بر اساس نتیجه آزمایش  22 

 مثبت تلقی و به بیمارستان ارجاع داده می شوند. MSMSمواردی هستند که در آزمایش اولیه غربالگری 
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 میزان مورد انتظار نحوه محاسبه شاخص نوع شاخص نام شاخص

 31درصد غیبت از درمان

 Process سال 1در بیماران زیر 
زا 40 روز می باشد تعداد بیماران زیر 3 سال که فاصله توالی دو ویزیت بیشتر 

کل بیماران 3 زیر  سال
× 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود

درصد غیبت از درمان در 

 Process سال 1تا   1

تعداد بیماران زیر 3 تا 6 سال که فاصله توالی دو ویزیت بیشترا از120 روز می باشد

کل بیماران 3 تا6 سال
× 100 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود

درصد غیبت از درمان در 

 Process سال 13تا  1بیماران 

تعداد بیماران زیر 6 تا 12 سال که فاصله توالی دو ویزیت آنها بیشتر از240 روز می باشد

کل بیماران 6 تا 12 سال
× 100 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود 

درصد غیبت از درمان در 

 Process سال 13بیماران بزرگتر از 

تعداد بیماران  بزرگتر 12 سال که فاصله توالی دو ویزیت آنها بیشتر از 1سال و6  ماه باشد

کل بیماران بزرگتر 12 سال
× 100 

با میانگین کشوری مقایسه 

 شود

میانگین فنیل آلانین 

 *سال  1کودکان زیر 
Output 

مجموع فنیل آلانین کودکان زیر سه سال

تعداد کودکان زیر 3 سال
 

mg/dl1-1  در بیماران فنیل

کتونوری و حد مورد انتظار در 

بیماران با سایر بیماری های 

 متابولیک ارثی

میانگین فنیل آلانین 

 Output *سال 1تا  1کودکان 
 

مجموع فنیل آلانین کودکان سه تا شش سال

تعداد کودکان  3 تا 6 سال
 

mg/dl1-1 لیفن مارانیدر ب 

و حد مورد انتظار در  یکتونور

 یها یماریب ریبا سا مارانیب

 یارث کیمتابول

میانگین فنیل الانین 

 *سال 13تا  1کودکان 
Output 

مجموع  فنیل آلانین کودکان شش تا دوازده سال

تعداد کودکان 6 تا 12 سال
 

mg/dl1-1 لیفن مارانیدر ب 

و حد مورد انتظار در  یکتونور

 یها یماریب ریبا سا مارانیب

 یارث کیمتابول

میانگین فنیل آلانین 

 Output *سال 13بیماران  بالای 
مجموع  فنیل آلانین کودکان بزرگتراز دوازده سال  

تعداد کودکان بالای 12سال
 

mg/dl1-01 مارانیدر ب 

و حد مورد  یکتونور لیفن

                                                           

 

بیمار با فواصل مجاز تعیین شده از زمان مراجعه استاندارد منظور از غیبت از درمان در بیماران مبتلا به بیماری های متابولیک ارثی در بیمارانی که بیماری ایشان تحت کنترل می باشد این است که  23 

یماران زیر سه سال مبتلا به بیماری فنیل کتونوری که در شرایط کنترل بیماری هر ماه باید به بیمارستان مراجعه نمایند و مطابق با دستورالعمل بالینی به بیمارستان منتخب مراجعه ننماید. برای مثال در ب

از درمان گزارش می گردد. همچنین بیماران  روز از زمان مجاز تعیین شده مراجعه نکردند به عنوان غیبت 11آزمایشات دوره ای کنترل درمان را انجام داده و در پرونده ایشان ثبت گردد چنانچه با فاصله 

از زمان تعیین شده مراجعه نکردند به عنوان غیبت از بزرگتر از سه سال که فاصله زمانی مراجعات ایشان براساس دستورالعمل بالینی و نظر فوق تخصص منتخب تعیین می شود اگر با فاصله یک ماه 

 درمان گزارش می شوند.
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 میزان مورد انتظار نحوه محاسبه شاخص نوع شاخص نام شاخص

 ریبا سا مارانیانتظار در ب

 یارث کیمتابول یها یماریب

 

 

 (PKUی غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی )شامل استراتژی ها 

 (PKUبیماری های متابولیک ارثی )شامل  کودکان مبتلا به ییو شناسا یغربالگر

 و درمان استاندارد  نوزادان مبتلا ص،کنترلیتشخ 

 PKU از تولد در خانواده و بستگان نزدیک بیمار شیپ صیو تشخ کیژنت ۀمشاور

 

 هدف کلی

 های متابولیک ارثی )شامل فنیل کتونوری(کاهش بار بیماری 

 اهداف اختصاصی

 کاهش بروز بیماری .0

 ناشی از بیماریکاهش معلولیت جسمی  .1

 از بیماریناشی ماندگی ذهنی کاهش عقب .1

 کاهش صدمه به خانواده به عنوان زیربنای اجتماع .2

 

 رسانی به والدین، جلوگیری از ایجاد اضطراب، انگ و اختلال در ارائه خدمات مراقبتی و درمانی الزامی است.نکته مهم: در اطلاع

 



 

163 

 

 

 (PKUشرح وظایف اختصاصی برنامه غربالگری نوزادان برای بیماری های متابولیک ارثی )شامل 

 معاونت بهداشت وزارت بهداشت

 و موقع به ت،یفیباک یارائه خدمات غربالگری و نظارت بر روزگ 3تا  1به موقع از نوزادان در  یغربالگر تیدر خصوص اهم نیوالد یو توانمندساز سازی آگاه یمناسب برا یو راهبردها ریتداب 

 یفن یاستانداردها تیبا رعا انمتقاضی به مستمر

 وزارت بهداشتمعاونت درمان 

 یو درمان ینیبال های در حوزه یخدمت های برنامه و بسته یاستانداردها ینظارت بر اجرا  

 معاونت بهداشت یبا همکار یبر اساس دستورالعمل کشور یمارستانینظارت بر گردش مناسب اطلاعات ب 

 معاونت بهداشت یبا همکار یعلوم پزشک های منتخب تحت پوشش دانشگاه های مارستانیب شینظارت و پا  

 اعتبارات لازم صیصعب العلاج( و تخص مارانی)به عنوان ب یارث کیمتابول های یماربی خدماتنمودن بسته  ییاجرا 

 (کژنتی)اداره  رواگی ریغ ی هایماریب تیریدفتر مد

  مدیریت اجرای برنامه و نظارت مستمر بر استانداردهای اجرای برنامه 

 هدف برنامه های گروه یبرا ازیمورد ن یآموزش های و انتشار بسته یهیتوج ،یآموزش های برنامه یاجرا  

 ثبت های جامع اطلاعات برنامه در قالب سامانه تیریمد 

 سازمان غذا و دارو  

 استراتژیک مناسب برای دارو و شیر خشک مورد نیاز بیماران در شرایط بحرانی داشتن ذخیره 

  های توزیع، پخش دارو و شیرخشک های مخصوص مورد نیاز بیماران توسط شرکتپایش و نظارت بر ارسال به موقع فرآورده 

 

 آزمایشگاه مرجع سلامت

 ریتمدی سیستم استانداردهای استقرار از اطمینان حصول منظور به درمان کنترل و تشخیص تایید و غربالگری هایآزمایشگاه عملکرد بر نظارت و پایش هایبرنامه اجرای در مشارکت 

  بهداشتی معاونت به گزارش ارائه و کیفیت

 حد ایهآزمایشگاه و ژنتیک تشخیص، تائید هایآزمایشگاه غربالگری، انجام دهنده هایآزمایشگاه به بالینی هاینمونه ایمن و امن انتقال الزامات اجرای منظور به ریزیبرنامه و مدیریت 

  واسط

 مرتبط با برنامه بر اساس شرایط کشور آزمایش هاآزمایشگاهی، ارسال و انجام  کارکنان مهارت و دانش ارتقاء و توانمندسازی جهت ریزیبرنامه 

 پزشکی آزمایشگاهی تشخیص وسایل عملکرد و کیفیت مورد در شده گزارش مشکلات به موثر و موقع به رسیدگی در همکاری (IVD) 

 

 دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی

 علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانیریاست دانشگاه 
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   مفاد برنامه در سطح دانشگاه هیکل ینظارت بر حسن اجرا 

 

 معاونت درمان

 لازم ادمو سایر و فیزیکی فضای تجهیزات، انسانی، نیروی شامل منتخب بیمارستان آزمایشگاه متابولیک ارثی در بیماران برای درمان کنترل ایدوره هایآزمایش انجام امکانات تامین 

 ی اعضای تیم بالینی و تامین نیروی پذیرش و ثبت کننده اطلاعات با بایگانی مناسب مستنداتراه اندازی درمانگاه متابولیک در بیمارستان منتخب با حضور کلیه 

 مارستانیدر ب ینوزادان بستر یغربالگر نامه نییآ یاجرا 

 معاونت بهداشت

 بیمارستانی و مراقبت ژنتیکصیتشخ دیتائگردش صحیح و به موقع اطلاعات غربالگری،  تیریمد ،  

 بحران تیریدر خصوص مد یشنهادیپ های از طرح تیدر مواقع بحران و حما عیسر ییتحت پوشش جهت شناسا مارانیب مکانینقشه  هیته 

 

 مرکز بهداشت شهرستان

 پس از تولد 3تا  1نوزادان در روز  یو مراکز جامع سلامت جهت مراجعه به موقع انجام غربالگر ها شگاهیو زا ها مارستانیمستمر و مناسب به ب رسانی آموزش و اطلاع  

 در  رانهیگشیمداخلات پ یعلت بروز و طراح یمؤثر مرتبط جهت بررس ییبا حضور عوامل اجرا یارث کیشهرستان و طرح موارد بروز متابول کیژنت یهایماریبروز ب یبررس تهیکم لیتشک

 بروز تیریخصوص مد

 جهت اخذ نمونه در اسرع وقت و  یرگی مجدد به مرکز نمونه یرگی نمونه ازمندیموارد مثبت و ن یو اعلام فور صیتشخ دیو تائ یغربالگر شیآزما جیگردش اطلاعات و نتا حیصح تیریمد

  ازیمنتخب در صورت ن مارستانیارجاع به ب

 یرگی استاندارد نمونه طیشرا نی( و تامیو دولت ی)اعم از خصوص ها شگاهیو زا ها مارستانیب ،یآن به معاونت بهداشت یاسام یو معرف یرگی انتخاب مراکز نمونه  

 یرگی مناسب جهت انجام نمونه یو فضا یپرسنل کاف زات،یفراهم بودن تجه یریگیو پ یرگی نمونه ندیفرآ ینظارت بر حسن اجرا 

 مرکز بهداشت  ی هایماریتوسط واحد ب یگذراندن دوره عمل یو صدور گواه دییمورد تا رگی با حضور نمونه راننمونه گی جهت( نوزاد 01 حداقل) پا از پاشنه یرگی نمونه عملیدوره  یبرگزار

 (ستندینوزادان ن یپا ی از پاشنه یرگی مجاز به نمونه یدوره علم یسلامت فاقد گواه نیشهرستان )مراقب

 حد واسط های شگاهیو آزما کیژنت ص،یتشخ دیتائ یها شگاهیآزما ،غربالگری دهنده انجام های شگاهیبه آزما ینیبال های نمونه منیالزامات انتقال امن و ا یبه منظور اجرا یزری برنامه 

 گاهیاپ ،ی/روستائیاز درمان در مرکز جامع خدمات سلامت شهر بتیعلت غ یریگیمنتخب به منظور پ مارستانیاز ب یریگیپ ازمندیاز درمان در فرم اعلام موارد ن بتیموارد غ یگزارش فور 

 خبمنت مارستانیبا رونوشت به ب یفرم مربوطه به معاونت بهداشت ساسو خلاصه اقدامات انجام شده بر ا یریگیپ جهیخانه بهداشت تحت پوشش و اعلام نت ،ی/روستائیسلامت شهر

 (ی/ شهرییمرکز خدمات جامع سلامت )روستا

 هدف های با تأکید بر گروه یارث کیمتابول های یماریب ینوزادان برا یتحت پوشش در خصوص برنامه غربالگر تیآگاهی جمع یارتقا  

 سلامت تحت پوشش یها-گاهیهای بهداشت/ پابرنامه از سطح خانه یو کنترل صحت گزارشات آمار دییثبت و گردش اطلاعات و تأ تیریمد 

 شده و گزارش آن به مرکز بهداشت شهرستان نییتع یبر اساس دوره  زمان ماریاز درمان ب بتیموارد غ یریگیپ 
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 سلامت )بهورز/ مراقب سلامت( گاهیخانه بهداشت/ پا

 بارداری آخر و اولبهنگام نوزادان در سه ماهه  یغربالگر تیمادران در خصوص اهم ییآموزش و راهنما 

 شده توسط سطوح بالاتر نییتع یآموزش های مربوطه و شرکت در برنامه یگواه افتیاز پاشنه پا و در یرگی انجام نمونه یگذراندن دوره عمل 

 شده و گزارش آن به مرکز بهداشت شهرستان نییتع زمانیبر اساس دوره  ماریاز درمان ب بتیموارد غ یریگیپ  

 شده نییمرتبط و زمان تع های مربوط در فرم های نامه نییثبت و ارسال اطلاعات به سطوح بالاتر بر اساس دستورالعمل و آ ،آوری جمع 

 (رگی مراقب سلامت )نمونه فیاز پاشنه پا( / وظا یرگی نوزادان )نمونه یمرکز غربالگر

 در ستاد شهرستان ی از نوزادرگی انجام نمونه یگذراندن دوره عمل 

 یشگاهیآزما یشده در دستورالعمل و استانداردها نیینمونه خون مطابق با روش تع یو نگهدار هیته 

 یغربالگر شگاهیبه آزما 0نسخه از فرم شماره  کی همراه به ها ارسال نمونه و فرم مربوطه لیمطابق دستورالعمل نحوه تکم یرگی نمونه 0فرم شماره  لیتکم 

 ها  به خانواده لیسال در مراکز به منظور تحو کیبه مدت  یغربالگر آزمایش هاجواب  یگانیبا 

 روز از زمان  01نمونه مجدد( )حداکثر  ازمندیو ن ی)موارد مثبت غربالگر یریگیدر دفتر ثبت پ یموارد مثبت غربالگر آزمایش هاو ثبت جواب  یارسال یغربالگر های جواب نمونه یریگیپ

 (یرگی نمونه

 آن گزارش نشده است. )مانند نمونه مفقود شده و ... ( جهینت یمنتخب غربالگر شگاهیاز آزما یرگی روز از زمان نمونه 01 یکه ط یرگی اعلام موارد نمونه 

 دیحاصل نما نانیو صحت اطلاعات ثبت شده اطم تی، از کفا0با فرم شماره  ینمونه غربالگر یکارت گاتر یکنترل مشخصات درج شده رو قیاز طر دیمراقب سلامت با.  

 لیه دلاب یرگی به تکرار نمونه ازیآموزش بدهد )در صورت ن نوالدی به آننموده و درباره  یابیمجدد را ارز یغربالگر طیشرا نیبا سوال از والد یرگی سلامت موظف است قبل از نمونه مراقب 

  .از علت آن مطلع شوند( دیبا نیوالد ،یشگاهیآزما ای ینیبال

 مداخلات مربوط نتعیی و دستورالعمل براساس ها و محاسبه شاخص لیتحل ه،یبرنامه( و تجز فرمهای شناسنامه مطابق) مربوط سامانه/  ها اطلاعات در فرم هیو ارسال کل آوری ثبت و جمع 

 مارانیمطابق با جدول مراجعات ب یمنتخب در موارد مثبت غربالگر مارستانیو زمان مراجعه به ب طیشرا اعلام  

 شده در دستورالعمل نییتع طیبه مرکز بهداشت شهرستان بر اساس شرا یرگی از مرکز نمونه یغربالگر آزمایش ها جیانجام شده، فرم اعلام نتا های تیفرم خلاصه اطلاعات فعال ارسال 

 یبهداشت های شگاهیاداره امور آزما

 مربوطه به معاونت بهداشت دانشگاه و مرکز بهداشت شهرستان های شگاهیاز آزما آزمایش ها هیارسال مکتوب جواب کل نیمثبت با تلفن و همچن های شیجواب آزما یدر اعلام فور یریگیپ 

 نشود( جادیا آزمایش هادر  ای که وقفه ی)به نحو صیتشخ دینوزادان، تائ یغربالگر آزمایش هالازم جهت انجام  یو ملزومات مصرف تیک نیتام یریگیپ 

 ستیبر اساس چک ل یغربالگر شگاهیو آزما یرگی نظارت بر عملکرد نمونه ر،گی آموزش پرسنل نمونه 

 مربوطه ستینوزادان بر اساس چک ل یغربالگر های شگاهیو نظارت آزما شیپا 

 استان های شگاهیواحد امور آزما
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 دیو با تاک ها شگاهیمادر آز تیفیک تیریمد ستمیبر الزامات استاندارد س هیکودکان با تک یارث کیمتابول های یماریو کنترل ب یریشگیپ نهیفعال در زم های شگاهیعملکرد آزما تیفیارتقاء ک 

  و نظارت مستمر شیپا قی( از طرشیو پس از انجام آزما شیانجام آزما ش،یاز انجام آزما شی)پ ندیکنترل فرآ زات،یتجه تیریکارکنان، مد تیریمد یندهایبر فرآ شتریب

 برنامه شبردیانتقال نمونه در جهت پ ستمیاز س تیحما 

   یمنتخب غربالگر شگاهیآزما

 یمعاونت بهداشت جهت انجام غربالگر یعقد قرار داد با مرکز بهداشت شهرستان با هماهنگ 

 ساعت 28حداکثر در  یغربالگر آزمایش ها هیانجام کل 

 (نامناسب و اعلام به مرکز بهداشت های مناسب و رد نمونه های نمونه رشیها )پذنمونه یبررس 

  کیژنتی به کارشناس ستاد یو کتب یتلفن وهیمثبت به دو ش جیو نتا یموارد نمونه نامناسب به صورت تلفناعلام  

  به مرکز بهداشت شهرستان در اسرع وقت بصورت تلفنی / نمابر ارجاع به بیمارستان نیازمند به نیاز به نمونه گیری مجدد و و موارد  یمثبت غربالگر آزمایش هااعلام جواب 

 و ابهام در فرم ثبت اطلاعات که شامل اختلاف شماره کاغذ، ثبت دو نوزاد با شماره یکسان و ... به  مرکز بهداشت شهرستان خوانی اعلام هر گونه عدم هم 

 هر هفته انیاستان( در پا اینوزادان به مرکز بهداشت شهرستان ) یاعلام پاسخ همه موارد غربالگر 

 سطوح بالاتر یابلاغ شده پرسنل مراکز نمونه گیری از سو یآموزش های برنامه یمشارکت در اجرا 

 مطابق تعرفه اعلام شده معاونت بهداشت یغربالگر شیآزما نهیاخذ هز 

 ابلاغ شده طشرای حسب بر بهداشت وزارت ستاد و ها دانشگاه یارسال اطلاعات درخواست 

 دیتائ شیانجام آزما شگاهیآزما

 ساعت 28استان حداکثر تا  به مرکز بهداشت شهرستان/ دییتأ آزمایش هاپاسخ  یاعلام مکتوب و فور 

 تیفیک نیو استقرار تضم یزیمم میبا ت یهمکار  

 مطابق تعرفه اعلام شده معاونت بهداشت وزارت بهداشت شیآزما نهیاخذ هز 

 ابلاغ شده طشرای حسب بر بهداشت وزارت ستاد و ها دانشگاه یارسال اطلاعات درخواست 

 )حد واسط شگاهیآزما DBS (ک،ژنتی خون، ادرار، نمونه کننده و ارسال کننده هیته شگاهیآزما          

 اعلام شده یبر اساس استانداردها دییتا شیجهت انجام آزما ینمونه درخواست هیته  

 دییتا شگاهیارسال نمونه به آزما 

 دییتا شگاهیبه آزما یارسال ینمونه ها هیجواب کل یریگیپ 

 ( به طور همزمانریرواگیغ یها یماریب کیمثبت به مرکز بهداشت شهرستان )کارشناس ژنت یجواب ها یاعلام تلفن  

 ارسال به مرکز بهداشت شهرستانو  دییتا  آزمایش هاجواب مکتوب  افتیدر یریگیپ 
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 (یریشگیپ کیژنت های شگاهیآزما ایو  دییتا های شگاهی)اعم از آزما یپزشک صیتشخ های شگاهیوظائف آزما

 یعلوم پزشک یمطابق با قرارداد منعقده با دانشگاه ها نیمواز هیکل تیرعا 

 شگاهیدر آزما شده تیصلاحصاحب  دهدی کارکنان آموزش یریبکارگ 

 یدرجه سانت -11 زریسال در فر کیرا حداکثر تا  یعیطب تیبا متابول یها نمونه های سال تمام کارت 0تا مدت  ماریروند مراقبت از ب یرگی یموظف هستند به منظور پ ها شگاهیآزما 

  د.ببرن نبی از را ها و سپس آن یکد شناسه نگهدار اب گراد یدرجه سانت -11 زریسال در فر 3به مدت حداقل  یعطبی ریغ تیبا سطح متابول های و نمونه گراد

 می باشد. مرجع یسازمان رسم یدرخواست کتبو  نیوالد تیرضا ،پزشک مسئول کودک یمستلزم درخواست کتب یمقاصد پزشک یمجدد نمونه برا یبررس 

 به خانواده عودت داده شود دیاست، نبا یکیاطلاعات ژنت ینمونه خون نوزاد محتو های که کارت نیا لیبه دل. 

 یمشخصات فرد یدارا های نمونه یکیژنت بررسی) است ها از آن یکی تیرضا ،یو در صورت عدم دسترس نیوالد تیمستلزم رضا یمشخصات فرد یدارا های نمونه یپژوهش رو 

 .پدر نوزاد است( تیمستلزم رضا

 اخلاق در پژوهش است تهکمی مجوز کسب به منوط ها نمونه یپژوهش رو. 

 را ندارند یتجار ای یپژوهش های مانند سازمان یسازمان چیبه ه یغربالگر های¬نمونه ازیامت یاعطا ایحق فروش  ها شگاهیآزما. 

  اخلاق در پژوهش است تهیاطلاعات و کم تیریمد  منوط به مجوز اداره یمقاصد بهبود خدمات سلامت عموم یبرا یغربالگر های نمونه خون یروپژوهش. 

 استان مرکز منتخب بیمارستان

ص شود و دارای تیم بالینی متشکل از فوق تخصبیماران متابولیک ارثی معرفی میاین بیمارستان بر اساس درخواست معاونت بهداشت و معرفی معاونت درمان جهت ارائه خدمات استاندارد بالینی به 

مسئول پذیرش درمانگاه، مسئول فنی داروخانه است که غدد متابولیک )در برخی موارد فوق تخصص اطفال(، کارشناس تغذیه، روانشناس بالینی، مددکار اجتماعی، کار درمان و گفتار درمان، پرستار 

رائه اند( به بیماران متابولیک ارثی خدمت اشده )به جز در موارد مثبتی که برای بار اول ارجاع شدهمتابولیک ارثی با نیروی پذیرش مشخص و بایگانی و ثبت مستقل، در روزهای تعیین در درمانگاه

 دهند.می

 

  بیمارستان مدیریت

 دهی موارد ارجاع شده را مطابق با پروتکل های ابلاغی تامین و ای و گزارشثبت، پیگیری، مراقبت و معاینات دوره مدیریت بیمارستان منتخب موظف است، الزامات اجرای فرایندهای نظام

 پشتیبانی نماید.

  تعیین کلیه اعضای تیم بالینی )ترجیحا ثابت( با صدور ابلاغ 

 و خانواده ماریخدمات توسط ب یتمام افتیو نظارت بر در رشیپذ یرویتوسط ن مارانیب های مناسب پرونده یگانیثابت و ثبت و با رشیپذ یروین نییتع 

 ی )تغییر ریاست تیم بالینی بر اساس شرایط هر بیمارستان با نظر مدیریت بیمارستان وارث کیکننده در برنامه جامع متابولغدد مشارکت یهاتخصصفوق نیاز ب ینیبال میت استیر نییتع 

 اداره ژنتیک ممکن است(

 منتخب جهت ارائه خدمات توسط اعضای تیم بالینی )تخصیص فضای ویزیت مشترک جهت کلیه اعضای تیم  بیمارستان در مناسب )درمانگاه ثابت با روز مشخص( یکیفیز محیط تامین

 شود(بالینی توصیه می
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 هایبیماری پرستار مسئول پذیرش درمانگاه یا و بیمارستان پرستاری نظام یا بیمارستان مدیریت سوی از شده تعیین فرد توسط بیماران هنگام به و منظم مراجعه دهینسازما بر نظارت 

برای موارد بروز جدید برای بیماری های متابولیک ارثی، امکان ویزیت اورژانس  دییتا شیو لزوم درخواست آزما یغربالگراولیه موارد مثبت ارجاع منتخب )در  بیمارستان متابولیک ارثی در

 فراهم باشد(و بیماران با شرایط بدخیم 

 تامین تجهیزات جهت ارائه خدمات مناسب درمانی و مشاوره به بیماران 

    دپوی شیر رژیمی، دارو و غذای رژیمی مورد نیاز بیماران با همکاری معاونت درمان، معاونت غذا و دارو 

 بهداشت معاونت به شده درخواست اطلاعات ارسال بیمارستان منتخب و اطمینان یافتن از در کشوری دستورالعمل اساس بر شده درخواست اطلاعات ثبت نظام تثبیت 

 بیمار به صورت مکتوب  دهندهارائه پس خوراند ارجاع به مراکز بهداشت شهرستان ارجاع 

 از ارجاع )در موارد نیاز به بررسی بیشتر، لازم است با مکاتبه مشخص شود که تعیین تکلیف نهایی  مکاتبه با مرکز بهداشت مربوطه در خصوص تعیین تکلیف بیمار حداکثر تا یکسال پس

 کشد(.بیمار تا چه مدت زمان تقریبی طول می

 کشوری دستورالعمل در محوله وظایف هنگام به و صحیح اجرای جهت در بالینی تیم با هماهنگی و همکاری  

 جلسات در شده نظارت بر اجرای مصوبات تعیین و بالینی فصلی تیم جلسات در شرکت 

 بر اساس دستورالعمل کشوری بیماران به خدمات عرضه اجرای تسهیل و بیمارستان منتخب مشکلات رفع راستای در فعال و مستمر موثر، مشارکت و هماهنگی 

  تلاش و اهتمام موثر جهت ثابت نگه داشتن اعضای تیم بالینی 

  های بیماران و تامین شرایط آموزش تیم بالینی خانوادهنظارت بر ارائه آموزش به 

 
 متابولیک ارثی هایبیماری منتخب تخصصفوق

 ریاست تیم بالینی و هدایت تیم در جهت اهداف برنامه و چارچوب دستورالعمل 

 بندی شده به تفکیک برای موارد ارجاعی غربالگری مثبت و بیمارانهای ابلاغ شده وزارت بهداشت در چارچوب برنامه منظم زماندرمان بیمار بر اساس پروتکل و دستورالعمل 

 پذیرش )و مسئول اجتماعی، مسئول بالینی، مددکار روانشناس درمانگاه، مسئول داروخانه و مسئول تغذیه، کارشناس آزمایشگاه، کارشناس )شامل بالینی فصلی تیم جلسات در شرکت 

 نظارت بر اجرای مصوبات جلسه مذکور  نیاز( و صورت در نگهبانی

 روزهای حدواسط در تمام ساعات شبانهدیده بیمارستانپاسخگویی و راهنمایی پزشکان متخصص/عمومی دوره 

 گزارش در  برای هانآ یسازرد و آمادهدر کشور  و ثبت موا یارث کیمتابول هاییماریب مرجع هایمارستانیشده متخصص منتخب با ب یزیرفعال و برنامه یارتباط و تعامل علم یبرقرار

  یبرنامه سه ماهانه تعامل علم

 مشاوره نتیجه ثبت فرم و داروها تجویز و آزمایش ها ایدوره بررسی فرم بالینی، ایبررسی دوره فرم اولیه، بالینی بررسی نظارت علمی و مداخله فعال در تکمیل پرونده بیمار شامل فرم های-

 برنامه کشوری دستورالعمل چارچوب در منتخب بیمارستان در بیمار تخصصیفوق های

 انجام جهت سکونت محل شهرستان ژنتیک اجتماعی مشاوره دهنده خدمتخدمات جامع سلامت ارائه مرکز به ایشان ارجاع و بیمار( درمانی وضعیت تثبیت از )بعد بیمار خانواده راهنمایی 

  ژنتیک مراقبت و مشاوره
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  ای تکمیلی هبر عهده پزشک منتخب است، ریاست تیم بالینی موظف است تا با همکاری سایر اعضای تیم بالینی، نتایج بررسی آزمایش هاتکمیلی و پیگیری نتایج  آزمایش هامسئول فرآیند

یمار زم است تا مکاتبه صورت گرفته و قید شود که تعیین تکلیف نهایی برا کتبا به معاونت بهداشتی دانشگاه در اسرع وقت تا یکسال پس از اولین مراجعه )در موارد نیاز به بررسی بیشتر لا

 کشد( گزارش نماید. تا چه مدت زمان تقریبی طول می

 

 )می تواند پرستار/ بهیار/ کارشناس مدارک پزشکی/ مددکار اجتماعی باشد(متابولیک ارثی  هایبیماری مسئول درمانگاه

 کی در ماریبه ب یراپزشکیو پ یکه مجموعه خدمات پزشک ردیصورت گ یهماهنگ یبه نحو دی)با مارانیب ایمراجعات دوره میجهت تنظخانواده بیماران و اعضای تیم بالینی با  یهماهنگ 

 .نوبت مراجعه ارائه شود

  نظارت بر دریافت کامل خدمات توسط بیمار و خانواده طبق دستورالعمل 

  دهندهجهت ارسال پس خوراند ارجاع به واحد ارجاعراهنمایی بیماران 

 ی بیمارانبایگانی و ثبت مناسب پرونده 

 بهداشتی معاونت به آن هنگام به متابولیک ارثی و ارسال هایبه بیماری مبتلا بیماران ممتد مراقبت ماهانه و غیبت از درمان در دفتر اطلاعات فرم دقیق تکمیل  

 با همکاری مددکار اجتماعی در شرایطی که مشکلات اجتماعی و مالی باعث غیبت از درمان  بیمار هنگام به مراجعات پیگیری و بیماران هنگام به ویزیت در اعضای تیم بالینی با مشارکت(

 شده است(

 اعضا، سایر با همکاری و بالینی جلسات فصلی تیم در شرکت 

 بیماران ویزیت تسهیل جهت موثر تلاش  

 ینیبال میتوسط ت مارانیب یمناسب پرونده لیو تکم نظارت بر ثبت اطلاعات 

 

 متابولیک ارثی  های بیماری منتخب بیمارستان آزمایشگاه در آزمایش ها انجام مسئول

 تامین الزامات انجام آزمایش یا ارسال نمونه به آزمایشگاه طرف قرارداد منتخب با هماهنگی مسئولین مربوطه 

  انجام شده )تائید تشخیص یا کنترل درمان( در زمان تعیین شده  آزمایش هاپیگیری و تحویل پاسخ 

 بالاتر سطوح توسط شده ریزیبرنامه جلسات مرتبط و بالینی تیم فصلی جلسات در شرکت  

  بالاتر سطوح از درخواستی اطلاعات ارسال و هادقیق داده ثبت  

 
  تغذیه کارشناس

 اطفال طبق برنامه منظم و هماهنگ شده با ایشانهای غدد/ هماهنگی جامع و کامل با فوق تخصص 

 منتخب فوق تخصص شده تحت نظر ارجاع بیمار غذایی رژیم تنظیم  

 ارائه )باید به نحوی هماهنگی صورت گیرد که مجموعه خدمات پزشکی و پیراپزشکی به بیمار در یک نوبت مراجعه  ای بیماراندوره همکاری با پذیرش درمانگاه جهت تنظیم مراجعات

 شود(

 ایدوره هایویزیت فواصل در شده تنظیم غذایی رژیم برای اجرای خانواده با فعال تعامل و پیگیری  
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 بیمار پرونده در تغذیه ارزیابی مخصوص هایفرم اطلاعات در صحیح و دقیق تکمیل  

 تکمیل فرم اطلاعات گیرندگان داروهای مخصوص بیماران در پورتال اداره ژنتیک 

 بالینی  منظم و فصلی تیم اتتشکیل جلس 

 های لازم با همکاری روانشناس بالینی و مددکار اجتماعی با شرکت سایر اعضا تیم بالینی و تلاش تعاملی برای ارائه آموزش بیمارستان در بیماران آموزش شش ماهه خانواده برنامه اجرای

 های عملی طبخ غذاو آموزش

 دارو و غذا سازمان سامانه حامی در بیماران غذای و شیر ثبت و محاسبه  

 بیماران خانواده توسط شیر موقع به دریافت راستای در بیماران مخصوص شیر توزیع و پخش و تهیه سفارش، اندرکاران دست کلیه بهینه و لازم با هماهنگی  

  اجرای صحیح دستورالعمل نحوه سفارش، تامین و توزیع غذای رژیمی مخصوص بیماران متابولیک ارثی 

 گزارش موارد مربوط به کیفیت شیر و غذای بیماران به مسئول داروخانه بیمارستان منتخب 

  ول درمانگاه جهت ارسال به معاونت بهداشت ئبه مس یو ارسال آن به صورت فصل یبندگزارشات مربوطه و جمعبهنگام ثبت 

 

  داروخانه مسئول

 متابولیک ارثی بیمارستان  بیماران مخصوص غذای و دارو مدیریت تامین 

 بیمارستان تغذیه کارشناس اعلام اساس بر بیمار به نیاز مورد مخصوص غذای و دارو تحویل  

 گزارش فوری موارد کمبود دارو، تغییر در کیفیت و سلامت شیر و غذای بیماران به سطوح بالاتر به صورت کتبی و پیگیری موارد گزارش شده 

 پزشکی علوم دانشگاه توسط شده ابلاغ توجیهی هایبرنامه در شرکت  

 دسترسی کامل و بهینه بیماران به غذا و داروی مخصوص  تحقق جهت در بالینی بیمارستان تیم جلسات در شرکت 

 بندی و ارسال آن به صورت فصلی به مسئول درمانگاه جهت ارسال به معاونت بهداشتو جمع مربوطه گزارشات ثبت بهنگام  

 
 

  بالینی روانشناس

 شده ریزیبرنامه غیرحضوری و حضوری آموزش هایدوره در موثر و فعال شرکت  

 متابولیک ارثی  بیماران خدمت بسته ضوابط و کشوری دستورالعمل طبق روانشناسی خانواده پرونده تکمیل و بیماران ای خانوادهدوره ویزیت 

 کشوری دستورالعمل چوب چار در بیماران به خدمات سطح ارتقاء جهت تیم این با هماهنگی و همکاری و بالینی فصلی تیم جلسات در شرکت  

 هایی که مشکلات روحی ایشان به دلیل مشکلات اجتماعی و فقر مالی بوده و نیاز به کمک مددکار دارندشناسایی خانواده جهت اجتماعی مددکار با فعال و موثر همکاری  

 های عملی طبخ غذاار اجتماعی برای برگزاری جلسات آموزش شش ماهه والدین با محتوای مناسب و آموزشهمکاری تعاملی با کارشناس تغذیه و مددک 

 به مسئول درمانگاه جهت ارسال به معاونت بهداشت  یو ارسال آن به صورت فصل یبندثبت بهنگام گزارشات مربوطه و جمع 

 

 بخشیتوان
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 شود.مطابق با استانداردهای برنامه انجام میبخشی بیماران بر حسب درخواست پزشک معالج و توان 

 به مسئول درمانگاه جهت ارسال به معاونت بهداشت  یو ارسال آن به صورت فصل یثبت بهنگام گزارشات مربوطه و جمع بند 

 

   اجتماعی مددکار

 ایشان مراجعات به هنگاماجرای کامل برنامه درمانی و  جهت در بیماران از اجتماعی حمایت و بالینی تیم با همکاری 

 اقدامات دریافت مانع که مشکلات اجتماعی و مالی رفع برای مربوطه شده انجام هایفعالیت ثبت جهت ریزیبرنامه و ایشان کامل وضعیت از آگاهی و خانواده هر برای اجتماعی تشکیل پرونده 

  شودمی پزشکی

 حل مشکل غذای بیماران با هماهنگی با مسئول مددکاری برنامه در اداره ژنتیکبرای  جذب خیرین در جهت استفاده از منابع مالی ایشان 

 مسئول درمانگاه و کارشناس تغذیه  یبا همکارایشان مراجعات به هنگام  یریگیو پبیماران   مراجعه لیست و زمانی جدول تنظیم 

 رساند. انجام به بیماران از اجتماعی حمایت بهبود جهت در و  اجتماعی مددکار نظر زیر را خود وظایف صرفا وی که نحوی به رابط هایفعالیت بر موثر نظارت  

 های لازم و با همکاری روانشناس بالینی و کارشناس تغذیه با شرکت سایر اعضا تیم بالینی و تلاش تعاملی برای ارائه آموزش بیمارستان در بیماران آموزش شش ماهه خانواده برنامه اجرای

 لی طبخ غذاهای عمآموزش

 بالاتر سطوح توسط شده ریزیبرنامه آموزشی جلسات و بالینی فصلی تیم جلسات در شرکت  

 یارث کیمتابول مارانیمخصوص ب یمیرژ یغذا عیو توز نیدستورالعمل نحوه سفارش، تام حیصح یاجرا  

 
  بیماران رابط

 بر و بیماران والدین میان از فرد این  دارد. بیماران رابط عنوان تحت را وظایف داوطلبانه انجام برای لازم تمایل و توان که استمتابولیک ارثی  بیماران والدین از فعال افراد از بیماران یکی رابط 

 نموده شرکت بیماران والدین غالب جلسه این در شرط آن که والدین )به شش ماهه آموزش جلسه منتخب در بیمارستان در مرتبط اجتماعی نهایی مددکار تایید و ایشان نظر و رای اساس

 ضروری است سال 1 طی از پس و نمایدمی فعالیت سال 1 مدت به والدین توسط انتخاب از بعد شود. رابطمی انتخاب شده باشد( اعلام ایشان به جلسه در رابط انتخاب قصد قبل از و باشند

 انجام شود. مجدد نظر اظهار و گیریرای والدین جلسه در جدید، رابط انتخاب یا و قبلی رابط ابقا جهت

 دریافت شیر  و تغذیه مشاوره ای،دوره ویزیت برای مناسب زمان در منتخب، مراجعه متخصص پزشک توسط شده درخواست ایدوره آزمایش ها موقع به انجام خصوص در والدین راهنمایی 

 اجتماعی مددکار نظر تحت بیمار به مربوط امور صحیح انجام تمایل ایشان به آموزش والدین به منظور افزایش 

 امکانات از استفاده با و تلفنی ترجیحاً  باید ارتباط این و است اجتماعی تحت نظر مددکار ها خانواده با ارتباط برقراری محوله )نحوه وظایف انجام راستای در بیماران خانواده با ارتباط 

لزوم، خانواده   صورت در و نماید ایشان پرهیز مشکلات رفع در مورد شخصی اقدام و خود به والدین اتکای از رابط است گیرد. ضروری صورت بیمارستان در رابط حضور روزهای در و بیمارستان

 .دهد( ارجاع اجتماعی مددکار را به

 والدین بیماران و شرکت موثر در این جلساتشش ماهه  آموزشی جلسات جمله بیماران متابولیک از به مربوط اجتماعی و حمایتی همکاری در تشکیل جلسات 

 ها در خصوص نحوه دریافت خدمات، شیر، دارو و غذای رژیمی مخصوص بیماران به مددکار اجتماعیانعکاس نظرات خانواده 

 اجتماعی مددکار با با هماهنگی ایشان حضور هازمان دیگر در رابط خدمت به نیاز صورت در اجتماعی )البته مددکار نظرتحت بیماران همکاری در ویزیت جهت شده تعیین روزهای در حضور 

 است(. بلامانع
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 بدهد، در صورتی بیمار به غذایی رژیم مورد در اضافی اطلاعات شرایطی هیچ تحت نباید اجرای دستورات کارشناس تغذیه )رابط و غذا و طبخ روش تهیه همکاری با کارشناس تغذیه در تفهیم 

 در صورت تائید کارشناس تغذیه اظهار نظر نماید(. و نماید ارائه تغذیه کارشناس به را خود نظر باید دارد غذایی رژیم به راجع نظری که

 های شرکتکمک و  آوریجمع برای خیرین با مستقیم ارتباط یا برقراری خاص هایانجمن خصوص در تبلیغات شده )شامل تعیین وظایف حوزه از خارج هایفعالیت به انجام مبادرت عدم

 کننده مواد غذائی( تولید

 تقاضای و بیمارستان( مدیر به رونوشت )با اجتماعی مددکار به مستدل و صورت مکتوب شود به می بیماران ارائه به که خدماتی با ارتباط در وجود( شکایت )درصورت اعتراض و گونه هر اعلام 

 نتیجه اعلام و نهایی گیریتصمیم برای فصلی تیم بالینی جلسات در موضوع طرح

 اجتماعی مددکار با هماهنگی بدون های بیمارستانبخش سایر در حضور عدم 

 
 معاونت غذا و داروی دانشگاه

 ی توجیهی برنامهشرکت معاون غذا و دارو در جلسه 

  درمان بر اساس درخواست و نیازمندی های بیمارانهماهنگی جهت تامین شیر رژیمی، دارو، غذای رژیمی و مکمل های مورد نیاز بیماران با همکاری معاونت 

 های مورد نیاز بیمارانکننده داروها و مکملهای توزیعنظارت بر داروخانه 

 خ از ایشانوکیفیت شیر رژیمی بیماران متابولیک ارثی و گزارش موارد اشکال در کیفیت یا سلامت شیر و غذای رژیمی به سطوح بالاتر و پیگیری پاس نظارت بر نحوه توزیع 

  دپوی شیر رژیمی، دارو و غذای رژیمی مورد نیاز بیماران با همکاری معاونت درمان 

 هماهنگی در اجرای نظام ثبت بیماران متابولیک ارثی 

  همکاری معاونت درمانپیگیری گزارش ارسالی از معاونت بهداشت در خصوص برطرف کردن موانع در تامین شیر رژیمی، دارو و غذای رژیمی مورد نیاز بیماران با 
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