
1 

 

 

 

  

 

 

 دستورالعمل کشوری

 ژنتیکی-ارثیهای بیماریکنترل و پیشگیریبرنامه 

 ایران نظام سلامت در

 

 چهارم بازنگری

6931 

  

 ژنتیک اجتماعی برنامه



2 

 

 بیماری های ژنتیک در ایراناپیدمیولوژی

 های ارثی کودکانبیماریناهنجاری ها و الف( 

خواران میزان مرگ و میر شیر کاهشباعث  شوندمی پیشگیریهایی که با واکسن های عفونی و بیماریکنترل بیماریامروزه 

(6IMR)چنانچه این شاخص دهد. های ژنتیک را در مرگ و معلولیت شیرخواران افزایش میسهم بیماری. چنین شرایطی شده است

 موارد مرگ شیر خواران به این علت خواهد بود. %91در هزار برسد،  61به کمتر از 

 9( LMIC)ارثی در ایرانبه عنوان کشور با سطح درآمد متوسط  ها و بیماریسالیانه ناهنجاری (بروزدر حال حاضر شیوع بدو تولد )

قابل ، دهندسال به بارداری ادامه می 95کشور ما که زنان در سنین بالای  این ارقام در شرایطی نظیرتولدهای زنده است.  %5تا 

شود. بر این ارزیابی می( HIC) ها در جوامع با سطح درآمد بالااین رقم حداقل دو برابر بروز این بیماریبه صورتی که  است توجه

 شوند.متولد می در کشور مورد بیمار سالیانه 01 111تا  51 111اساس 

 

 

 EMR ،3112وسایر کشورهای منطقه های ارثی در ایران : برآورد شیوع بدو تولد )بروز( انواع ناهنجاری و بیماری1نمودار شماره 

 

. این موارد در فرزندان زوجینی که ارتباط شودمیبرآورد در هزار تولد زنده  61های تک ژنی نیز در مجموع بیماریمیزان بروز 

 . شودبیشتر دیده می فامیلی نزدیک دارند

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

 :ریزی شده با مشکل تاکید داردی و مقابله برنامهضرورت سازمانده

                                                           
 

1Infant Mortality Rate 
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یشتری از بروز بیشتر است و موارد بیشتر تولد، موارد ببعد خانوار در ایران )و کشورهای خاورمیانه( از کشورهای غربی  

توسعه جمعیت سالم ضرورت ساختاری جمعیت  ویژه با توجه به اینکهه این موضوع ب دنبال خواهد داشت.ه را ب بیماریهای ژنتیک

 .استبرخوردار ویژه  یتاین سیاست در حال اجراست از اهم ایران است و بنابراین

مطابق با افزایش میزان صنعتی شدن، به سنین بالاتر انتقال یافته است، بدین ترتیب احتمال باروری در سن ازدواج در ایران  

سال افزایش یافته است، این علاوه بر آنست که به هر حال در ایران حتی زمانی که ازدواج با الگوهای غیر صنعتی  95سنین بالای 

آوری در شهر و روستا در فرزند در ایران یابد، به عبارت دیگرن سنین ادامه میدار شدن در ایدهد، فرزند( رخ مییی)الگوی روستا

همچنین سن .دهدهای ژنتیک را تحت تاثیر قرار میدر ساختار باروری جمعیت وجود دارد و الگوی  بیماریسال  95سنین بالای 

 جهش خواهد بود.دهد و به نفع افزایش بالای پدران الگوی بروز بیماریهای ژنتیک را تغییر می

ی هابروز برخی بیماریآن از طریق روند انتخاب طبیعی بر در ایران و تاثیر  اندمیک بودن بیماری مالاریا طی سالهای گذشته 

ها را بوجود آورده و در نتیجهطی فرصت افزایش این بیماری ،G6PD2کمبود آنزیم ارثی خونی مثل تالاسمی و عوامل خطری مثل

های ترین بیماریرا به شایعشده و آنها  هااین بیماریها سال موجب وفورژن گشته است. بدین ترتیب این پدیده باعث بروز ده

 .ژنتیکی کشور تبدیل کرده است

 

 ها در کشورکودکان و پیامد آنارثی  هایبیماری ناهمجاری ها و ی: برآورد میزان گروه1جدول شماره 

میزان بروز در  بیماری ناهنجاری/گروه

 تولد زنده11،111

درصد مرگ 

 زودهنگام

درصد ابتلا 

 به ناتوانی

میزان مرگ 

 11،111در 

میزان ناتوانی 

 11،111در 

 9.3 1.6 01 91 0.1 دارای الگوی توارث غالبارثی  هایبیماری

 G6PD 6.0 31 61 6.5 1.1نقص آنزیم 

 1.1 6.1 1 611 6.1 تالاسمی ماژور

 1.6 1.6 51 51 1.9 شکلگلبول قرمز داسی 

 1.1 6.5 61 31 6.0 دارای الگوی توارث مغلوب ارثی هایبیماری

 6.6 61.1 61 31 66.6 های ژنتیک مرتبط با ازدواج فامیلیبیماری

 Rh 1.2 31 61 1.5 1.9بیماری 

 1.6 6.6 5 35 6.1 ناشناخته بیماری های ژنتیکی

 1.1 1.5 1 611 6.2 سندرم داون

 1.1 1.5 1 611 1.5 های اتوزومالبیماریسایر 

 6.2 1 1 611 6.2 های مرتبط با کروموزوم جنسیبیماری

 9.2 99 61 31 90.2 های بدو تولدناهنجاری

 61.5 50.9 60.3 21.6 13.3 کل موارد در کشور

 
                                                           
 

2Glucose-6-Phosphate Dehydrogenase (G6PD) Deficiency 
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 های ارثی کودکانبیماریناهنجاری ها و  پیامد

های ترین معلولیتدر طول زندگی کوتاه، بیمار شدیدترین و همه جانبه گردند ومیهای ژنتیک موجب مرگ زودرس غالب بیماری

 کند. جسمی ذهنی را تحمل می

  (UK) ها در کشورهای اروپاییبدو تولد و درصد پیامدهای آن و بیماری های ارثیها: فراوانی انواع ناهنجاری3جدول شماره 

شیوع بدو تولد  بیماریناهنجاری / گروه 

 11،111در 

های خدمات نیازمندی

 درمانی

 پیامدها )%(

 درمان موفق ناتوانی مرگ زودهنگام 

 91.1 ماژور بدو تولد ناهنجاری ها ی
 جراحی در زمان نوزادی 

 حمایت اجتماعی 
11 19 59 

 99 19 1 حمایت اجتماعی  9.1 کروموزومی بیماری های

 0.1 تک ژنی بیماری ها ی
 درمان پزشکی 

  اجتماعیحمایت 
66 96 52 

 13 12 99  91.1 کل

 

و منجر به  بوده عمدتاً وخیمهای پیشگیرانه، برای مداخله ریزیدر صورت عدم برنامه ارثی ژنتیکی کودکانهای مد بیماریاپی

 به طور کلی: .شودمیمعلولیت و مرگ زود هنگام 

 منجر به  هادر صد این بیماری 21نداشته باشند بیش از های پزشکی لازم را هایی که امکانات مالی و زیرساختدر کشور

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

 .داشتخواهد  U5MR9و  IMRو تعیین کننده سلامت شامل

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

 د.نخدمات درمانی می شو گسترده و مستمر

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

 گردد.دهنده میگیرنده و خدمتبیمار و تیم پزشکی و نهایتا استیصال خدمت

ییشگیری را صرف درمانغیر موثر ریزی شده موثر توام با برنامهدر حال حاضر نظام سلامت صدها برابرِ هزینه درمان  به همین دلیل

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

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

 .ها نیز نداردبرد و سهمی در بهبود شاخصمی

                                                           
 

3Under-five Mortality Rate 
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و به همین دلیل امکان درمان  ارزان و سریع شده ،های ژنتیکها با روشایی این بیماریامروزه ابزارهای شناساین درحالی است که 

های ژنتیکی که در زمان هنگام و قبل از ایجاد معلولیت در برخی و امکان پیشگیری از بروز بیماری، تقریبا در تمامی بیماریزود

 یابند فراهم شده است.کودکی بروز می

 

 EMRو سایر کشورهای منطقه سال اولیه زندگی در ایران 5بدو تولد در و بیماری های ارثی  برآورد پیامد ناهنجاری ها :3نمودار شماره 

 

 بزرگسالان فامیلیهای ارثی ب( بیماری

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

های کروموزومی بوده های نادر تک ژنی مانند هانتینگتون، دیستروفی عضلانی دوشن، سیستیک فایبروزیس و نیز ناهنجاریبیماری

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

 ها درگیر است. ای با آنسلامت به نحو گسترده نظامجمله معضلاتی هستند که  از در مجموعهای غیرواگیر بیماری

تر ، اینک هر روز روشنچندان روشن نبوددهۀ پیش  دوکه تا غیرواگیر های های ژنتیک در کنترل بیمارینقش تعیین کننده

های شایع ایران، نظیر سرطان و سرطانعروق کرونر های شایع نظیر بیماریی غیر واگیر هادر بسیاری از بیماریامروز گردد. می

تواند در برنامه کنترل و ، ژنتیک میهای روانی شایع نظیر افسردگیماریویژه روده بزرگ و بیه های گوارشی بسرطان پستان و

 و کاری عملیاتی های غیرواگیر سازخدمات پیشگیرانه ژنتیک در خصوص بیماریبه عبارت دیگر  داشته باشد. موثرپیشگیری نقش 

-های هدف ویژه به نحوی هزینهها در سطح جمعیت و گروههای پیشگیری و کنترل بیماریو قابل طراحی و اجرا در قالب برنامه

 اثربخش دارد.

 دهد:را افزایش میها مربوط به این بیماریاز سه طریق اثربخشی مداخلات  در مدیریت بیماری ها رویکرد ژنتیک
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:با توجه به تمرکز بسیاری از افراد مبتلا در خانواده و زاایجاد تغییرات بیماری در معرض خطرقبل از شناسایی افراد .6

بیشترین افراد در معرض خطر در جامعه را  می تواند با کمترین هزینه ژنتیکخویشاوندان فرد مبتلا مداخلات 

 ها موجب شود. ر این خانوادهدرا  ارتقاء سطح پیشگیری از ثانویه به اولیهشناسایی،

 تر برای افراد در معرض خطر خانوادهشروع مداخلات در سنین پایین :افزایش اثربخشی مداخلات اصلاح سبک زندگی .1

به دلیل آموزش پذیری بیشتر در سنین پایین، ایجاد تغییر رفتار در کودکان نسبت به بزرگسالان و در انجام میشود و

 .تر استنتیجه اصلاح سبک زندگی در ایشان محتمل

به دلیل تشخیص موارد در معرض خطردر خانواده، رعایت سبک زندگی جمعی و :انگیزش افراد برای مشارکتافزایش  .9

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

 9.بخشدویژه فرزندان در معرض خطر ایشانبهبود میافراد و ب پیشگیری را در خصوص خودکیفیت مشارکت افراد در 

جراحی درمان کموپروفیلاکسی و مستقیمشلمل  پیشگیرانه درمان هایبه طور روزافزون ،های غیرواگیر شایعبیماریدر  بعلاوه

های معدود است. این بیماری به علت جهش در ژن هایپرکلسترولمی فامیلیها . یکی از این بیماریوجود آمده استبپیشگیرانه نیز 

ای برای ابتلا به یافته. در مقایسه با جمعیت عمومی، افراد ناقل این ژن در خطر بسیار افزایشمی شودایجاد  LDLمرتبط با 

 Cascade) میلیفاغربالگریبه کارگیری رویکرد ردیابی خانوادگی به شیوه  5دارند. قرار سال 51های قلبی در سن زیر بیماری

Screeningاین در حال حاضر اکثر افراد در معرض خطر از دریافت  وجود با 5.است ( در خصوص این بیماری به عنوان پیشنهاد شده

های قلبی برای ابتلا بهبیماری فامیلی هایپرکلسترولمیاست که با توجه به قدرت رابطه علّی  این در حالی .اندچنین خدماتی محروم

در هر جامعه، محرومیت از  هایپرکلسترولمی فامیلیو مرگ ناشی از آن خصوصاٌ در سنین پایین و متناسب با میزان شیوع  و عروقی

های زودهنگام و داری از موارد بروز و مرگتشخیص زودهنگام و اعمال مداخلات پیشگیرانه برای گروه پر خطر، مسبب درصد معنی

 1باشد.های قلبی و عروقی در جمعیت میالبته قابل پیشگیری ناشی از بیماری

از نوع ارثی و  های شایعاز کل سرطان %61 ریبیقتبه صورت  هستند. های فامیلی ارثیسرطانژنتیکیمثال دیگری از پیشگیری 

فامیلی هستند و از طرفی با استفاده از ابزار مشاوره ژنتیک و آزمایش ژنتیک غربالگری در گروه در معرض خطر، امکان پیشگیری 

ها در بهترین حالت پیشگیری ثانویه شود، در حالی که در خصوص سایر انواع سرطانها فراهم میاولیه در خصوص این سرطان

و فامیلی، با تمرکز بر گروه هدف محدود، سهم قابل  های شایع ارثیابی خانوادگی سرطانبنابر این با روش ردیپذیر است. امکان

بندی مستندات شود. لذا بر اساس مطالعات جمعیتی صورت گرفته و طبقههای قابل پیشگیری پوشش داده میتوجهی از سرطان

                                                           
 

4O'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. 
5Khoury MJ, Coates RJ, Evans JP. Evidence-based classification of recommendations on use of genomic tests in clinical practice: 

dealing with insufficient evidence. Genet Med. 2010 Nov;12(11):680-3. 
6  http://blogs.cdc.gov/genomics/2011/10/13/a-million-hearts-a-thousand-genes-and-your-family-history/ 
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به عنوان یکی از خدمات فامیلی و سرطان پستان ارثی  شگوار رطانموجود جهانی، ردیابی خانوادگی افراد در معرض خطر س

 3و0،2بهداشت اولیه در بستر مشاوره ژنتیک قویاً توصیه شده است.

 بزرگسالان  امیلیفهای ارثی پیامد بیماری

 بیماری( 10های عروق کرونرCAD:) 

 در کشور است.( 53 – 91)اول مرگ در گروه سنی میانسالان علت  -

 است. درکشور( 13 –62)علت چهارم مرگ در گروه سنی جوانان  -

 دهند.را تشکیل می CADاز کل موارد  درصد 51تا ( PCADبیماری های قلبی عروقی ارثی زودرس ) -

 سرطان پستان 

 است. چهارمین علت مرگ زنان میانسال در کشور  -

 است.فامیلی  -،ارثیدرصد از کل موارد سرطان پستان 61 -

 

 

 های ژنتیک در ایران ریزی جامع کنترل بیماریلزوم برنامه

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

 های غیرواگیربیماری مهمی ازهمچنین بخش . می گردد قابل ملاحظهسهم محدود هر یک از آنها، سهم کلی این دسته از بیماریها

یک قرار های قابل مداخله ژنت، در زمره بیماریکه از مشکلات اصلی سلامت بزرگسالان محسوب می شوندشایع کشور چند عاملی

 داردند.

                                                           
 

7 Factsheet, Evidence-based Classification of Genomic Tests and Family Health History 
8Risk Assessment, Genetic Counseling, and Genetic Testing for BRCA-Related Cancer in Women, U.S. Preventive Services 

Task Force (USPSTF),avalabe at: http://www.uspreventiveservicestaskforce.org/uspstf/uspsbrgen.htm 
9Virginia A. Moyer, Risk Assessment, Genetic Counseling, and Genetic Testing for BRCA-Related Cancer in Women, Ann 

Intern Med, 2013: 1-12 
10Coronary Artery Disease 

 بزرگسالان در کشور فامیلی–های ارثیبیماری : تخمین میزان2جدول شماره 

 سلامتپیامد نوع  موارد ارثی/ فامیلی  بروز سالانه بروز سالانه بیماری

 111 1111 کولونسرطان 

 مرگ زودرس

 کاهش کیفیت زندگی

 211 2111 پستان سرطان

 90111 61111 *(PCADهای زودرس عروق کرونر )بیماری

*premature Coronary Artery Disease 
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ریزان سلامت کشور در مجموع موجب شده تا برنامهدر کودکان و بزرگسالان  ها های ژنتیک و پیامدهای آنبرآورد فراوانی بیماری

ها بر چنانچه بار بیماریبیماری اول قرار گیرد،  61ژنتیک در مجموع در میان  قابل مداخله هایانتظار داشته باشند که بار بیماری

سه علت های ژنتیک در بین صورت اختصاصی برای نوزادان، شیرخواران و کودکان بیان شود بیماریه بندی و باساس سن دسته

 گیرد.میهای ایران قرار بیماری بار نخست

 

 ژنتیک هایپیشگیری بیماری یكرد سازمان جهانی بهداشت بهرو

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

در این راستا برنامه ژنتیک به  66مورد نیاز در سطح جامعه معرفی نموده است. سلامت تکنولوژی ژنتیک برای ارائه خدماتو دانش 

عموم شامل پیشگیری، خدمت رسانی و ارتقا و  منظور به کارگیری توانمندی های دانش ژنتیک در حیطه های مختلف سلامت

های ژنتیکی تست مشاوره ژنتیک، دسترسی عادلانه به هااین برنامهاز اهداف اصلی  .عدالت در سلامت در دست اجرا می باشد

ت ژنتیک طراحی و راه اندازی خدما زمینه. در این استهای ضروری مقرون به صرفه، غربالگری، تشخیص ژنتیک و سایر تکنولوژی

 اجتماعی در کشورهای با درآمد کم و متوسط با تکیه بر محورهای زیر توصیه شده است:

  رویکرد خدمات ژنتیک ادغام یافته در خدمات بهداشتی اولیه(PHC) 

 های ارثی عمدههای غیرواگیر شایع و بیماریبررسی و مطالعه تعیین کننده های ژنتیکی بیماری 

 

 شایع غیرواگیر درکشورهای در حال توسعه هایپیشگیری ژنتیک بیماری

کارگیری بدر حال حاضر، امروزه لزوم  غیرواگیر هایهای سلامت و نیز لزوم کاهش بار بیماریبا توجه به محدودیت منابع نظام

 انیهای غیرواگیر منحصر به کشورهای توسعه یافته نیست. چنانکه سازمان جهابزارهای پیشگیری ژنتیک در مدیریت بیماری

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

های مزمن ن. دپارتمان پیشگیری از بیماریه استهای غیرواگیر ارائه نمودهای کنترل و پیشگیری بیماریپیشگیری ژنتیک در برنامه

 -1112های غیرواگیر سال ( پیرو برنامه عملیاتی پیشگیری و کنترل بیماریWHOسازمان جهانی بهداشت ) 61و ارتقاء سلامت

خود را توسعه خدمات تشخیص، پیشگیری و مراقبت ژنتیک 13«ژنتیک سلامت»برنامه با این سازمان، اهداف کلان مرتبط  1169

های غیرواگیر قرار داده است و دسترسی حاضر به ژنتیک بیماری و نیز توسعه پیشگیری« ژنتیک اجتماعی»در قالب ایجاد ساختار 

 69این خدمات در کشورهای دارای درآمد کم و متوسط را ناکافی ارزیابی کرده و بر لزوم توسعه آن تأکید نموده است.

 
                                                           
 

11Community genetics services in low- and middle-income countries, WHO 2010 
12Department of Chronic Diseases and Health Promotion (CHP) 
13 WHO's Human Genetics Programme (HGN) 
14Genomics in WHO available at: http://www.who.int/genomics/about/en/ 
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 های ژنتیک در کشوریافته بیماریمند و ادغامضرورت مدیریت نظام

های متعدد و ضرورت ها و تخصصهای متعدد تشخیصی و در نتیجه نیاز به مهارتنیاز به مولفههای ژنتیک به دلیل مدیریت بیماری

ویژه زمانی که این مجموعه خدمات در سطح جامعه و با ها بها و مولفههر یک از مهارتهماهنگی آنها برای موثر واقع شدن 

های مقرون به صرفگی در برنامه یابی به شاخصلیل برای دستبه همین د شود بسیار سخت است.ریزی میاستانداردهای لازم برنامه

ی هااستراتژی .در عین حالبهره برده شود مدیریتی مشترک و کریدورهای ها، باید از استراتژیهاکنترل این بیماریپیشگیری و 

 یک برنامه مبتنی بر جامعهدر جمعیت در قالب  ژنتیکی های ارثیباید با پیروی از الگوی طبیعی رفتار بیماریها کنترل این بیماری

 د. نریزی شوبرنامه

های ها کاملًا متفاوت با برداشتی است که متولیان سلامت در دهعملکرد امروزین دانش ژنتیک در مدیریت بیماریاز سوی دیگر 

ها بر عوامل محیطی با بودن تاثیر ژناند. در گذشته عدم دسترسی به سطح ژنتیکی حیات و ناشناخته گذشته از این دانش داشته

سلامت انسان، این علم را عمدتاً به مجموعه ای از سندرم ها و محاسبات احتمال آماری غیر تاثیرگذار از میزان خطر تبدیل کرده 

نسبت به بود. این وضعیت حتی باعث عدم جذابیت این دانش نزد غالب پزشکان و پیراپزشکان شده و مدیران نظام های سلامت را 

 توجه ساخته بود.آن بی

به تشخیص، پیشگیری و درمان  کهیکی از علوم زیربنایی پزشکی  به عنوان تاثیر اطلاعات ژنتیکی،دانش ژنتیک ازروز افزون آگاهیبا 

ه جایگاه مشخصی در بین مولفه های اصلی سلامت و بیمارییافت ،کندهدفمند بیماری ها به نحو موثر و تعیین کننده کمک می

تواند موفقیت به هنگام و کامل داشته . اینک مدیریت بیماریها بویژه بیماری های غیرواگیر بدون بکارگیری دانش ژنتیک، نمیاست

 باشد. 

سازی گذار علم ژنتیک بر دانش پزشکی، کاهش قیمت خدمات ژنتیک که با کمک تکنولوژی و صنعتیعلاوه بر تحولات ماهوی تاثیر

بوجود آمده است، کاربرد وسیع این علم و استفاده روزمره از روش های تشخیص  صاحب تکنولوژیهای خدمت توسط کشوراین 

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

 سلامت ممکن ساخته است.

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

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

تواند، خطر را محاسبه و ک، در بسیاری از موارد میژنتی استاندارد بازی نماید. در حال حاضر مشاوره ژنتیک با اتکا به تشخیص

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

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

خدمات شود و موجی از ریزی نکند، این نیروی تاثیر گذار به نیروی سیل آسای مخرب تبدیل میرنامهب جامعهاجتماعی حاکم بر 

نماید. را به مردمی که دسترسی اطلاعاتی آنها وسیع شده، اما دانش ژنتیک آنها محدود است، تحمیل می القایی و سوداگرایانه

 سازد. منابع علمی و تکنولوژی تاثیر گذار سلامت را محدود می برداری ازبهره یابد و بعلاوه فاصله علمی موجود به شدت تعمیق می
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ژنتیک را از  خدماتفتتا بتوانگر بهره هوشمندانه ،دانش ژنتیک اجتماعی بنابراین برای موثر واقع شدن برنامه های ژنتیک باید از

ریزی خدمات مبتنی بر جامعه سطح اجتماع با استفاده از برنامه به چند کلینیک و به اصطلاح محدود به  خصوصیتاثیر همحدود

 .کردعادلانه توزیع توسعه داد و آن را 

و به  گفت، برنامه ژنتیک اجتماعی ایران به صورت ادغام یافته در بستر خدمات سلامت کشور طراحیبر اساس مطالب پیشبنابراین 

 شده است. اجرا گذاشته 

 

 

 ایران برنامه ژنتیک اجتماعی

 تعریف

 خدمت ارائه سطح سه در یافته سازمان ارجاعات قالب در و مندنظام صورت به سلامتژنتیک  خدمات عرضه برنامهژنتیک اجتماعی 

 است. عدالت رعایت باخطر  معرض در هایگروه و جامعه عموم برای سلامت، نظام در
های آوری ژنتیک در کنترل و پیشگیری بیماریدانش و فنمجموعه خدماتی است که از طریق بکارگیری  خدمات ژنتیک سلامت

 .یابندکاربست می

شایع دارای تعیین کننده های ژنتیک  غیر واگیر هایهای چند عاملی شامل بیماریاختلالات تک ژنی، کروموزومی و بیماری

 9در جدول شماره  برنامه ژنتیک اجتماعی ایران های هدفلیست بیماریهای اصلی فعالیت برنامه ژنتیک اجتماعی هستند. حیطه

 آمده است. 

 اسناد بالادستی 

به شرح  بالادستیهای سیاستطراحی برنامه ژنتیک اجتماعی در راستای تحقق اهداف کلی و تعهدات قانونی نظام سلامت بوده و 

 نماید: زیر را دنبال می
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 روش شناسی 

:تحقق رویکرد سلامت همه جانبه و انسان سالم: 3بند •
اولویت پیشگیری بر درمان-1-3
روزآمد نمودن برنامه های بهداشتی و درمانی-3-3
ربیارتقاء شاخص های سلامت برای دستیابی به جایگاه اول در منطقه آسیای جنوب غ-5-3

سیاست 
های کلی 

سلامت

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

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

سیاست
های کلی 
جمعیت

ری ایجاد ساز و کارهای لازم برای ارتقاء سلامت همه جانبه خانواده ها بویژه سلامت بارو: 16بند •
هو افزایش فرزندآوری در جهت برخورداری از جامعه جوان، سالم، پویا و بالند

سیاست
های کلی 

خانواده

کاهش بار و عوامل خطر بیماری های غیرواگیر•

افزایش امید به زندگی و کاهش مرگ و میر•

توسعه اقدامات پیشگیری از بروز معلولیت ها•

افزایش خدمات قابل ارائه در نظام شبکه های سلامت کشور•

اهداف وزارت بهداشت، درمان و 
آموزش پزشکی 

شتی لزوم غربالگری ازدواج های پرخطر ژنتیکی در شبکه های بهدا•
درمانی

قانون برنامه توسعه

پنج ساله ششم
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  در این روش با . در جامعه استهای مهم ژنتیک مدیریت مشترک و مقرون به صرفه مجموعه بیماریژنتیک اجتماعی، روش

. آیدفضاهای جدیدی برای توسعه خدمات بوجود می، های فعلیفرایند ورآرایی امکانات موجود نظام سلامت و چیدمان بهرهباز

های دراولویت در این فضاها، اندازی برنامهافزایش خواهد یافت و با راه موجودبدین ترتیب ظرفیت نظام سلامت در بستر 

 .شودپاسخ داده می و مقرون به صرفه های استانداردیابد و مطالبات مردم در قالبپوشش خدمات ژنتیک گسترش می

 ریزی مشارکت عادلانه مردم، شوند و خودگردانی اقتصادی با برنامهبازده طراحی میها زوددر روش ژنتیک اجتماعی، برنامه

ها را از تموج و فراز و نشیب این روش مدیریت مالی برنامه. دهدبخش خصوصی و دولت، محور اقتصادی برنامه را تشکیل می

 گیرد که شرایط زیانبارای صورت میها در این روش به گونهریزی اقتصادی برنامهبرنامه .داردلجستیکی مصون می

(Catastrophic) ها ودولت ایجاد نشود و بیمهعرضه کنندگان خدمات، سلامت در جامعه شامل مردم،  طرفینبرای هیچ یک از

های مشارکت را غیر مادی در قالب سلامت، رضایت طرفهای سرمایه اقزایش زایی مادی ناشی از گردش مالی سالم وسرمایه

 . رت پذیردصوفراهم کند و از این طریق مشارکت در حداکثر میزان ممکن 

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

ایشان بر مشکلات نظام سلامت است و خود موجب رفع مشکلات پرسنلی، تجهیزاتی و در مجموع کسری منابع در این نظام 

 .شودمی

 ساختار مشترک و کریدور مشاع ارائه خدمات ژنتیک 

نتیک اجتماعی که در قالب رویکرد ژهای ارثی فامیلی و ناهنجاری های مادرزادیهای پیشگیری و کنترل بیماریبرنامهیک از هر

شترک زیر م هایکریدورها با استفاده از گردد و به عبارت دیگر تمام بیماریشامل میطراحی و اجرا شود، فرایندهای کلی زیر را 

 :(6)شکل شماره  پیشگیری و کنترل می شوند

های در معرض عموم، گروه )آموزش ژنتیک  .6

 (، کارکنان نظام سلامتخطر

انواع )شناسایی گروه های در معرض خطر  .1

 (غربالگری

 (قبل و بعد از تشخیص ژنتیک)مشاوره ژنتیک  .9

 تشخیص ژنتیک  .9

 ژنتیک مراقبت .5

 های پیشگیرانه مداخله

حال حاضر برنامه ژنتیک سلامت بر تبیین کاربرد  در

های دانش ژنتیک در برنامه پیشگیری و کنترل بیماری

عاملی و چندعاملی تمرکز دارد. تک ژنتیک غیرواگیر

 ست که یکهاییهای تک عاملی بیماریمنظور از بیماری

اختلال ژنتیک )جهش مشخص یا کروموزوم غیر طبیعی( 

ای که سهم یماری است به گونهعامل اصلی ایجاد آن ب
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ها حداکثری است و توارث آن از نسلی به نسل بعد از الگوی قابل شناسایی عامل خطر ژنتیک نسبت به محیط در ایجاد این بیماری

های چندعاملی اثرات متقابل چندین ژن با هم یا با عوامل محیطی مطرح است و کند. در حالی که برای ایجاد بیماریپیروی می

 شوند. های فامیلی مشاهده میکند اما به صورت تجمع در گروهای پیروی نمیها از الگوی شناخته شدهتوارث این نوع بیماری

های چند عاملی دیرتر و در بزرگسالی یابند درحالیکه زمان بروز بالینی غالب بیماریهای تک عاملی غالبا در کودکی بروز میبیماری

است در حالی که پیشگویی بروز و کاهش  پیشگیرانههای تک ژنی و تک عاملی مداخله از بروز در بیماری است. بنابراین پیشگیری

ها مورد استثنا در هر دو گروه وجود دارد و در برنامه .شودمحسوب می مداخله پیشگیرانه،های چند عاملیمیزان خطر در بیماری

 . (های مادرزادی چند عاملیاهنجارین وسرطان پستان)برای مثال  گرفته استملاحظه قرار 

 فرایندهای مشترک برنامه ژنتیک اجتماعی

، «مشاوره ژنتیک»، «شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک»، «آموزش ژنتیک»بلوک فرایندی  5برنامه ژنتیک اجتماعی دارای 

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

 آموزشفرایند ( 1

جمعیت عمومی و گروه های هدف )افراد گیرنده  سواد ژنتیک سلامت، با هدف ارتقاء اجتماعی ژنتیکبرنامه آموزشی  هایفعالیت

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

 :دشومی انجامصورت زیر بهمجری برنامه در سطوح نظام سلامت،  نیز آموزش پرسنل

 ( ارتقای سواد ژنتیک عموم1-1

در مردم مکاری افزایش ه ها علاوه براند. این آموزشسازماندهی شدهبرای عموم افزایش سواد ژنتیک پایه ها با هدف این آموزش

 .کنندایفا مینیز  اجتماعی راهای ژنتیک نتیک در برنامهنیاز لازم برای خدمات مشاوره ژپیشهای ژنتیک، نقش اجرای برنامه

یازدهم( با همکاری با کلاس مقطع متوسطه دو )این حیطه با اجرای برنامه آموزشی در  :سواد ژنتیک عموم فامیلی ارتقای( 6-6

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

ها و کنند. سپس این رقابت در بین شهرستانتحصیلی هدف بین مناطق رقابت میرقابت دارد و دانش آموزان هم رشته در سال 

 .است( آمده 6)جزئیات اجرای این طرح در ضمیمه  کننددریافت می سلامت ها انجام و برندگان مدال سواد ژنتیکنهایتا بین استان

 شود. این برگه محتوی حداقلبرگه آموزشی تحویل میهای هدف در این روش به جمعیت:خود مراقبتی از طریق خود آموزی -6-1

در  یه آموزششود. برای مثال به هر خانم باردار یک برگمحسوب می مراقبت ژنتیکنیازپیش مورد نیاز به عنوانآموزشی  موارد

و  هاپی آمد ،شود. در این برگه علت غربالگری، مراحل غربالگریداده می دوران بارداری و نوزادیهای ژنتیکی خصوص غربالگری

 شود. بیان میبه اختصار روش های پیشگیری و انتظار نظام سلامت از افراد،

 در معرض خطر ( آموزش افراد1-2
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مراقبت ژنتیک  نیاز فرایندپیش آموزش. این بیمار استدر مدیریت دی افراد در معرض خطر ارتقای توانمن یآموزش بخش هدف از این

شده و در معرض خطر شناخته  توسط مشاور ژنتیک، که بعد از بررسی هستند هاییخانوادهافراد و ،این آموزشگروه هدف است.

)ارائه پمفلت آموزشی اختصاصی بیماری هدف(  چهره به چهره و مکتوبشیوه آموزش، . گردندیجهت مراقبت ژنتیک معرفی م

به اختصار بیان و بر نکات مهم و خدمات ژنتیک سلامت مرتبط بیماری  در مورداین بخش آموزشیاطلاعات ضروری . در باشدمی

 شود. مراقبت ژنتیک بیماری تاکید می

 مجری برنامه آموزش پرسنل(2-الف

 حیطه دانشی است که پرسنل در آن حیطه دارای وظایف تعریف شده هتسلط بهدف این آموزش : آموزش اختصاصی ژنتیک :9-6

مانند کارشناس ژنتیک  مجری برنامه پرسنل اختصاصی گروه هدف این آموزش هستند. اجتماعیژنتیک  اختصاصی در اجرای برنامه

و سایر پرسنل تخصصی و  مشاورژنتیک،پزشک در مرکز بهداشتی درمان  در ستاد دانشگاه علوم پزشکی، کارشناس غربالگری ژنتیک

 . شوداجرا می با همکاری دانشگاه های علوم پزشکی این آموزش از طریق اداره ژنتیک سازماندهی و .است،فوق تخصصی مرتبط

خدمات سلامت ژنتیک شود که حوزه عمومی این آموزش به آن دسته از پرسنل نظام سلامت داده می: آموزش عمومی ژنتیک:9-1

شود و در جلسات آموزشی منطق علمی ژنتیکی و های خدمت تهیه میها از راهنماهای بستهمحتوای این آموزش .عهده دارندرا به 

 شود.توجیه میط مرتببرنامه ها و انتظارات چارچوب اجرایی 

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

عرضه دانشگاه  توسط کارشناس ژنتیک معاونت بهداشتو کارشناس غربالگری ژنتیک زمان ازدواج،  دیده و برای مراقبین سلامت

 می شود.

 ژنتیک شناسایی موارد در معرض خطرفرایند ( 2

میزان فراوانی و توزیع بیماری در جامعه، بر حسب شود. هااز طریق غربالگری انجام میاولیه آن شناساییو یا ها شک به بیماری

 فرد، خانواده و خویشان نزدیک بررسیبه دو روش تواند دارد. به طور عمده غربالگری می وجود غربالگریهای متفاوت برای روش

ام شود و یا با انجژنتیکی / اختلال و یا عامل خطر نامعلوم ژنتیکی و یا سابقه تکرار بیماری برای شناسایی سابقه بیماری معلوم

 .صورت پذیرد و یا عامل خطر معلومعیت هدف برای یک بیماری/ اختلال بررسی جم
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 فامیلیغربالگری ( 2-1

مشکوک به  / یک فرد مبتلا شناساییبا این روش 

آغاز فامیل /خانوادهیک در  (65نخسر /نقطه اولیه )ابتلا

شود. در صورت نامشخص بودن تشخیص در فرد و می

شدن قطعی  پیگیری براییا افراد شناسایی شده، 

در افراد  ردیابی.در ادامهشودانجام میتشخیص 

خله مدانهایتاً و یابدمیادامه  آبشاریبه صورت  ،های مشاوره ژنتیک فرد سرنخبر اساس یافته فامیلخانواده و معرض خطرِ احتمالی 

 . (6)شکل شماره  گرددریزی و اجرا میبرنامهمناسب برای افراد در معرض خطر شناسایی شده  پیشگیرانه

ها در جمعیت عمومی شایع نیست بلکه افراد شیوع ژن آنرود که به کار میهای ژنتیکی برای جستجوی بیماری فامیلیغربالگری 

 .دارندهای جامعه تجمع ها و فامیلواجد عامل خطر ژنتیک مربوطه، در برخی خانواده

این غربالگری معمولاً به صورت فرصت 

یعنی همزمان با ارائه سایر خدمات -طلبانه 

در  -هاسلامت یا اجرای سایر غربالگری

شود.در های سنی مختلف انجام میگروه

پرسشگری هدفمند به این روش معمولاً با 

بررسی سابقه وجود بیماری )شناخته یا 

ناشناخته( یا عوامل خطر آن و تکرار این 

شود. موارد در خانواده و فامیل پرداخته می

در صورت و  ژنتیک مشاورهانجام سپس با

افراد در معرض ، ژنتیک تشخیص تستلزوم

مداخله شوند و خطر خانواده ردیابی می

 . (1)شکل شماره  شودریزی و اجرا میبرنامه لازم برای اعضا در معرض خطر خانواده پیشگیرانه

 انداختن تاخیراز طریق به -بیماری  کاهش خطرمداخلات یادر خانواده و فامیل مورد بعدی بیماری از بروز پیشگیری مداخلات

 شود. محسوب میاصلی پیشگیرانه  اخلات، مدو فامیل خانواده افراد در معرض خطر در -علائم بیماریتظاهر
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 بر حسب تجمع بیماری در خانواده و فامیل فامیلیغربالگری : 3 شکل

 : غربالگری فامیلی1 لشک
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 جمعیتی غربالگری( 2- 2

 یا عوامل خطر بیماریشناسایی موارد  برای غربالگری، این روشِ

و تجمع آن در پذیری تکرار بدون توجه به–مشخص شایعژنتیکی 

شایع بودن  .رودبه کار میدر یک جمعیت هدف مشخص  -خانواده

جمعیت کلی یا زیرگروه در  بیماری / عامل خطر ژنتیک مورد نظر

شناسایی  جهت ، بررسی تمام افراد جمعیت هدفهای جمعیتی بزرگ

منطقی  بخشیاثر  –از لحاظ هزینه  را واجد عامل خطر افراد بیمار/

غربالگری زمان ازدواج تالاسمی، مثالی از غربالگری جمعیتی . نمایدمی

 (.9شکل شماره شخصمی باشد)ژنتیکی مبیماری شایع یک 

 

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

جمعیت عمومی یا زیرگروه های مشخصی آز ، جامعهی در ژنتیک

به عنوان جمعیت هدف غربالگری انتخاب شده و همه افراد ، آن

مورد بررسی گروه هدف از لحاظ خطر بیماری ژنتیکی مورد نظر 

 (.9گیرند )شکل شماره قرار می

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 : غربالگری جمعیتی2 شکل

 : غربالگری جمعیتی؛ تفکیک جمعیت هدف بر اساس خطر بیماری4شکل
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 مشاوره ژنتیکفرایند( 3

ژنتیک، از پیامدهای احتمالی فرایندی است که از طریق آن، بیماران و یا خویشاوندان در معرض خطر بیماری « مشاوره ژنتیک»

و جهت اخذ تصمیم آگاهانه شده های پیشگیری یا درمان بیماری آگاه بیماری، احتمال ابتلا یا انتقال آن به سایر خویشاوندان و راه

 .گردندئل مرتبط، راهنمایی و همراهی میسادر خصوص م

و از نظر ساختاری در نظام سلامت ایران  اجتماعیژنتیک  برنامهمشاوره ژنتیک از نظر تئوری در خدمت در نظام سلامت ایران، 

 . گرددارائه میبرنامه ژنتیک اجتماعی  در چهارچوببا استفاده از فرصت طرح تحول سلامت، ادغام شده است و 

این دستورالعمل  های داخلی فرایند مشاوره ژنتیک دربه دلیل تخصصی بودن خدمات مشاوره ژنتیک، نیازی به ذکر جزئیات فعالیت

نیست. جزئیات نحوه ارائه مشاوره ژنتیک در خصوص هر یک از گروه بیماری های تحت پوشش برنامه ژنتیک اجتماعی در منابع 

 آموزشی دوره آموزش مشاوره ژنتیک وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی آمده است.

شک مشاور ژنتیک با سایر سطوح نظام سلامت و نیز فرایندهای های مربوط به مدیریت ارجاعات و تعامل پزفعالیتنحوه انجام 

 در همین دستورالعمل ذکر شده است.« در برنامه ژنتیک اجتماعینحوه مدیریت موارد ارجاعی »شناسایی و مراقبت، در بخش 

 شرح داده شده است.« شرح وظایف»همچنین جزئیات شرح وظایف پزشک مشاور ژنتیک در بخش 

 

 مراقبت ژنتیک در برنامه ژنتیک اجتماعیفرایند ( 4

 شود:بر اساس هدفی که از مراقبت مد نظر است مراقبت ژنتیک به انواع زیر دسته بندی می

 ( مراقبت ژنتیک قطعی4-1

 ( مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز بیماری ژنتیک4-1-1

است که هایی ها یا خا نوادهزوجمبتلا بوده و ویژهپیشگیری از تولد نوزاد ،بروزهدف اصلی از مراقبت ژنتیک پیشگیری از -

 در معرض خطر داشتن فرزند مبتلا هستند. 

مراقب سلامت/ بهورز در مرحله اول با توجیه خانواده و تبیین این نکته که هدف کمک به خانواده جهت داشتن فرزندان  -

 (؛ پیوست شماره ... این دستورالعملمراقبتی ژنتیک)مطابق با بسته خود سالم است، فرد را جهت انجام خود مراقبتی 

 گیرد. های ماهیانه در جریان شرایط زوج از نظر وضعیت بارداری قرار میسازد. سپس با پیگیریآموزش داده و آماده می

گردد. محقق می(PND:Prenatal Diagnosis)هدف این مراقبت از طریق انجام آزمایشات تشخیص ژنتیک پیش از تولد  -

 شود:انجام می به شرح زیر دو مرحلهاین آزمایشاتطی 

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

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

در اولین فرصت  ،آزمایش مرحله اول تشخیص ژنتیکپیش از تولد ترجیح بر این است کهابتلای جنین در زمان بارداری،

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

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

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

گیرد. در غیر در صورتی که جنین سالم گزارش گردد بارداری ادامه یافته و مادر تحت مراقبت معمول بارداری قرار می
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 این مرحله از دیهی است در هر بارداری انجامگردد. بمعرفی میتوصیه و  جنین مبتلااین صورت مادر برای انجام سقط 

 .آزمایش برای تعیین وضعیت هر جنین الزامی است

 PNDدارای اهمیت است. در مراقبت ژنتیک این گروه چنانچه  PNDانجام به موقع مراحل  ژنتیک، مراقبتنوع در این  -

پزشک مراجعه به  برایزوج را  ،ده باشد سطح یک نظام سلامت با پیگیری مستمرمرحله اول پیش از بارداری انجام نش

 ترغیببارداری وقوع قبل از مرحله اول  PNDانجام آزمایشگاه تشخیص ژنتیک به منظور به جهت ارجاع ژنتیک  مشاور

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

درخواست ژنتیک جهت  پزشک مشاورارجاع به ،انجام نشده باشد قبلامرحله اول  PNDدر صورتی که در زمان بارداری  -

مرحله دوم در هفته دهم تا  PNDزمان قابل قبول ارجاع جهت انجامشود. انجام میدر اولین فرصت اینآزمایش  انجام

 . استچهاردهم بارداری 

خانواده تحت مراقبت خود به صورت بارداری ل به بارداری یاوقوع زوج در مورد تمایبایست از وضعیت مراقب سلامت می -

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

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

ادامه خواهد داشت. مراقب سلامت / بهورز موظف است از شرایط «  اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک»ژنتیک به وسیله فرم 

خانواده به طور کلی و از شرایط مادر به طور اخص آگاه بوده و متعهدانه مادر را پیش و در طول بارداری و بعد از آن 

 راهی کند تا خانواده در شرایط بدون اضطراب و تسهیل شده با فرزندان سالم )حداقل دو فرزند سالم( کامل شود. هم

 ( مراقبت ژنتیک کاهش خطر بیماری ژنتیک:4-2-1

باشد. این مراقبت ویژه میکاهش خطر بیماریژنتیک فرد در معرض خطرهدف اصلی از مراقبت ژنتیک در این گروه،  -

رطان های ارثی فامیلی ( و همچنین سPCADارثی فامیلی چند عاملی مثل بیماری عروق کرونر زودرس )های بیماری

 این در این مراقبت تشخیص زودرس بیماری، پیشگیری و یا تاخیر در ابتلا دارای اهمیت است. است. بنابر

به مرکز بهداشت « اقبت ژنتیکاعلام وضعیت مر»فرد/ افراد دارای عامل خطر از طرف تیم مشاوره ژنتیک و با فرم  -

گردند تا بسته به نوع بیماری، تحت درمانی محل سکونت معرفی می -شهرستان و از آن طریق به مرکز بهداشتی

 گیرد. های ژنتیک اختصاصی کاهش خطر بروز بیماری ژنتیک مطابق دستورالعمل مربوط به بیماری قرار مراقبت

ق طب بایست از اینکه فرد تحت مراقبت ژنتیک بیماری مربوطه قرار داردیدر این مراقبت بهورز/ مراقب سلامت م -

 اطمینان حاصل نماید. آن بیماری دستورالعمل اختصاصی

 

 ( مراقبت ژنتیک موقت: 4-2

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

 می باشد. ژنتیکقطعیت خطر 

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

توسط پزشک مشاوره « اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک»شوند. این افراد در معرض خطر احتمالی جهت فراخوان با فرم می

 گردند. ژنتیک به مرکز بهداشت شهرستان اعلام می
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 9ماه و  6نوبت با فواصل  9بایست فرد را جهت ارجاع به مشاور ژنتیک فراخوان نماید. فراخوان باید در مراقب سلامت می -

های دقیق فراخوان باید در پرونده خانوار ثبت شود و در صورت عدم ماه از زمان شروع مراقبت تکرار شود. زمان 3ماه و 

 شود. فراخوان ناموفق ثبت و مراقبت ژنتیک قطع  مراجعه پس از یکسال، تحت عنوان

در جمعیت تحت پوشش شهرستان دیگری از آن دانشگاه است  ی که فرم مراقبت ژنتیک برای او صادر می شوددر صورتی که فرد

ت فرم و چنانچه خارج از محدوده دانشگاه اسپوشش دهندهارسال می شود  برایشهرستاناز مرکز بهداشت شهرستان فرم مربوطه 

گردد. ارسال می و سپس شهرستان مربوطه به معاونت بهداشت دانشگاه مقصد از آن طریقمربوطه به معاونت بهداشت دانشگاه و 

مربوطه( و پزشک مشاور ژنتیک  تیم سلامترا به طور همزمان برای مرکز خدمات جامع سلامت )فرم  مرکز بهداشت شهرستان

 شهرستانارسال می نماید.

در صورت و مراجعه فرد فراخوان  کز بهداشت شهرستان خوداز مر اعلام وضعیت مراقبتفرم دریافت بعد از  ژنتیک پزشک مشاور

در صورت قطعیت خطر مراقبت ررسی ها . با تکمیل مشاوره و بمی دهدانجام را تشکیل و مشاوره ژنتیک  را پرونده ژنتیک شده،

 بت، اعلام می شود. ژنتیک قطعی برای ایشان در فرم اعلام وضعیت مراق

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

ها به جلسات مشاوره برقراری ارتباط قعال و پیگیرانه کارشناسان ژنتیک همه دانشگاهبا این نظام و با یکدیگر و با  مشاوران ژنتیک

،فرم مراقبت ژنتیک صادر و خطر ژنتیک شدن قطعی در صورت های ضروریشوند. بعد از مشاوره ژنتیک و ارزیابیک ارجاع میژنتی

های مراقبت اعلام و به تیم شده و ریزیبرنامه خویشانمداخلات پیشگیرانه ممکن برای هر فرد در معرض خطر در تمام خانواده و 

 شود. اجرا می

 افراد است؛ حفظ اسراردر مشاوره و مراقبت ژنتیک  مهمترین اصل

 بنابراین هر گونه افشای مطالب به افراد غیر مرتبط تخلف حرفه ای محسوب می شود و مستوجب برخورد قانونی است.

و فراخوان باید تحت  نام بیماری و مشخصات فرد اول شناسایی شده )سرنخ( نباید ذکر شوددر اعلام مراقبت ژنتیک موقت 

 عنوان انجام مراقبت موقت ژنتیک صورت پذیرد.

 

 

 ژنتیک قطع مراقبتشرایط و نحوه 

 گردد:ورز/ مراقب اعلام میدر موارد زیر قطع مراقبت ژنتیک توسط پزشک تیم سلامت به به

 عدم ضرورت ادامه مراقبت ژنتیک: .1

بارداری، جدایی والدین، فوت افراد و .. پزشک تیم سلامت با دائمی پیشگیری از های مواردی مثل استفاده از روش ▪

بررسی مستندات، قطع مراقبت ژنتیک را تحت عنوان عدم ضرورت ادامه مراقبت ژنتیک به مراقب سلامت/ بهورز 

 نماید.اعلام می

تیم مشاوره شود در مواردی که بر اساس مشاوره و یا آزمایشات تشخیص ژنتیک نیاز به انجام مراقبت منتفی می ▪

عدم ضرورت ادامه مراقبت ژنتیک را به مرکز بهداشت « اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک»ژنتیک از طریق فرم 
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شهرستان و از آن طریق به پزشک تیم سلامت اعلام نموده و پزشک قطع مراقبت ژنتیک را تحت عنوان عدم 

 .نمایدضرورت ادامه مراقبت ژنتیک به مراقب سلامت/ بهورز اعلام می

 عدم همکاری: .3

های ماهیانه زوج از همکاری در مراقبت اجتناب نماید )به عنوان در مراقبت ژنتیک باروری در مواردی که در پیگیری ▪

( و به مدت یک سال بهورز/ مراقب سلامت اطلاعاتی از شرایط خگویی یا عدم اعلام نشانی جدید و...مثال عدم پاس

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

 نماید.مراقبت ژنتیک را تحت عنوان عدم همکاری به مراقب سلامت/ بهورز اعلام می

نوبت  9بر اساس دستورالعمل بالینی مربوطه در صورت عدم همکاری فرد در کاهش خطر  در مراقبت ژنتیک  ▪

ستان طرح و بر اساس صورت جلسه کمیته مربوطه، پزشک قطع مراقبت پیگیری، موضوع در کمیته ژنتیک شهر

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

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

 داده می شود.

 تکمیل فراخوان: .2

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

 موقت اعلام می نماید. 

 به پزشک مشاورنوبت فراخوان )یک سال(  9پس از فرد فراخوان شده در مراقبت ژنتیک موقت در صورتی که  ▪

 راخوان ناموفق قطع می گردد.ژنتیک مراجعه ننماید، مراقبت ژنتیک تحت عنوان ف

 مهاجرت: .4

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

بایست نسبت به اعلام این مهاجرت به مرکز بهداشت شهرستان گزارش گردد. مرکز بهداشت شهرستان نیز می

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

 نماید و مراقبت ژنتیک در مرکز مربوطه تحت عنوان مهاجرت قطع می گردد.  

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

 چهار نوبت فراخوان توسط همان مرکز اول انجام می شود. نیازی به اعلام مهاجرت نبوده و هر

 

 ( فرایند تشخیص ژنتیک 5

باشد که امکان دستیابی به  فرایند تشخیص ژنتیک در کنار فرایند مشاوره ژنتیک یکی از ارکان اساسی برنامه ژنتیک اجتماعی می

ژنتیکی در فرد در مرحله مشاوره ژنتیک و تعیین نوع  به منظور تعیین نوع بیماری و تایید خطرهای ژنتیک تشخیص قطعی بیماری

آورد که در نتیجه ها در فرایند مراقبت را فراهم میجهش در افراد تحت مراقبت پیشگیری از بروز و تایید ابتلای جنین این خانواده

 .گرددمیسر میبروز  ی ازاستفاده از راهکارهای پیشگیر
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های اجرایی این فرایند به صورت جداگانه فرایند تشخیص ژنتیک، استانداردها و دستورالعملهای علمی و فنی با توجه به پیچیدگی

شده و در قالب استانداردهای تشخیص ژنتیک به و به روز رسانی برای هر بیماری توسط کمیته فنی تشخیص مربوطه تدوین 

ها حساسیت موضوع تشخیص ژنتیک، این آزمایشگاهگردد. با توجه به ابلاغ می های عضو شبکه کشوری تشخیص ژنتیکآزمایشگاه

با همکاری انستیتو (« External Quality Assessmentارزیابی کیفیت بیرونی )»ای، از طریق برنامه های دورهضمن دریافت آموزش

ام تضمین کیفیت پاستور ایران، تحت نظارت مضاعف آزمایشگاه مرجع سلامت و اداره ژنتیک قرار داشته و موظف به استقرار نظ

 باشند.می

 شرح داده شده است.« شرح وظایف»در بخش  عضو شبکه کشوری تشخیص ژنتیک آزمایشگاهجزئیات شرح وظایف 

 

 در برنامه ژنتیک اجتماعی  موارد ارجاعیمدیریت 

 موارد ارجاع شده از فرایند شناسایی مدیریت

در برنامه شوند. شناسایی می و جمعیتی فامیلیی هاانجام غربالگریموارد در معرض خطر ژنتیک در نظام سلامت ایران از طریق 

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

شده به مشاوران ژنتیک، ایشان با ارجاع هر یک از موارد شناسایی . شناسایی در سطح وسیع و به صورت مقرون به صرفه انجام شود

در این  ژنتیک نمایند. مشاورانبا گرفتن شرح حال فامیلی، معاینه پزشکی و ترسیم شجره نامه، مدل وراثت بیماری را استنتاج می

و سه رابعد از  دوآزمایشات سطح وداشته  وسهخدمت دهندگان در سطح دومشورت بالینی با کلیه  به طور مستقل توانندزمان می

نظیر تجویز آهن برای رد احتمال فقر آهن در زوجین ارجاع شده در های مورد نیاز )و به درماندرخواست کنند های ضروریمشورت

مراقبت  / یا ( وتوسط پزشک معالج و پیش از مشاوره ژنتیک مراقبت بالینی )در صورت نیازنیاز به غربالگری تالاسمی( بپردازند.

شود می خوراندپسبه مرکز بهداشت شهرستان  توسط مشاور ژنتیک مشاوره شونده و / یا افراد در معرض خطر خانواده،برای  ژنتیک

 سلامتنظام مراقبت ژنتیک در نظام  گردد.تعیین می افراد در معرض خطر خانواده و خویشان و زمان فراخوان برای مشاوره ژنتیک

داده و ارجاع افراد در معرض خطر در فامیل و خویشان هر فرد شناسایی شده  مانجاراخوان را طبق دستورالعمل فف است ظمو

 پیگیری نماید. را )سرنخ( به مشاوره ژنتیک 

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

 الف( بیماری های معلوم 

بیماران مشابه  غربالگری فامیلی و شناسایی غربالگری اولیه و یا با انجام آزمایشات ها قبلاً در جریانمواردی که تشخیص آندر 

 توانند به طور مستقل،می ، پزشک مشاور ژنتیکاست مشخص شدهبطور غیر قطعی/ احتمالی به صورت و فامیل قبلی در خانواده

و بعد از انجام  است نمایندرخودهر بیماریاختصاصیطبق دستورالعمل را در سطح سه آزمایشات تکمیلی و آزمایشات تشخیص ژنتیک

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

مراقبت ،افراد در معرض خطر جهتدریافت بررسی و در صورت تایید ت خطر در تمام افراد در معرض خطردر این موارد قطعی

 شوند. وراند میبه نظام مراقبت پس خ ،ژنتیک

 معلومبیماری های نا ب(



22 

 

و یا گروهی که بیماری به آن  کماکان تشخیص احتمالی بیماری،در صورتی که بعد از بررسی اولیه برای فرد یا خانواده ارجاع شده

 بیماری نوعلی بیماری ژنتیک معلوم وبودن فرد از لحاظ خطر یعنی در معرض  –نامعلوم باشدژنتیک  برای پزشک مشاورتعلق دارد

با متخصص منتخب سطح دو  تواندمی فردبیماری  بندیطبقهبرای نزدیک شدن به تشخیص  مشاور ژنتیک -باشدنامعلوم وی

یا  طبقهتعامل با وی  فعال با متخصص منتخب همکاری و از طریق مشاور ژنتیک در این مشاوره باید پیگیرانه و مشورت نماید.

 وم نماید. گروه بیماری را معل

متخصص ، با بیماری قطعی تشخیص آزمایشاتدرخواست  برای تواندبیماری، مشاور ژنتیک می بندیبا معلوم شدن گروه یا طبقه

 مشورت نماید. سپسنرم افزار برنامه ژنتیک اجتماعی  از طریق مربوطه منتخبتشخیص ژنتیک سطح سه کزاب مرمنتخ ژنتیک

ژنتیک به سطوح ارسال پرونده  درخواست نماید. اختصاصی هر بیماریرا طبق دستورالعمل  آزمایشتواند مشاوره ژنتیک می

، علاوه بر ارسال در صورت ضرورتپذیرفته و بر اساس مشورت صورت شود. انجام میبا استفاده از نرم افزار مشاوره ژنتیک مشورتی 

 . گردندمیارجاع طوح بالاترتحت مشاوره جهت مشورت با س فرد یا افراد خودالکترونیک پرونده، 

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

باید با متخصص/ متخصصین  متخصص ژنتیک ،در صورت نیاز رساند.اختصاصی هر بیماری به انجام میطبق دستورالعمل را شده 

 . و مراتب را در پرونده الکترونیک ثبت نماید تعامل و مشورت بالینی داشته باشد سهبالینی مرتبط منتخب در سطح 

مشاور ژنتیک متخصص ژنتیک و تعامل  از طریقتماس و دریافت اطلاعات خاص از خانواده آزمایشات تشخیص قطعی، در طی روند

متخصص ژنتیک به مشاور مکاری به صورت مستمر تا زمان اعلام نتیجه و ارسال پس خوراند از سوی پذیرد. این هصورت می

 یابد.  ادامه میژنتیک 

را تکمیل و به  ژنتیک فرم مراقبتدر صورت نیاز ریزی و را برنامه لازم بعدی خورد شده، اقداماتمشاور ژنتیک بر اساس پرونده باز

نیز باید مراقبت را به  شهرستاندارد. مرکز بهداشتارسال می مشاوره شونده ده محل سکونتدهنمرکز بهداشت شهرستان پوشش

ژنتیک اعلام شده  مراقبت ایههو این تیم باید خانواده را برای به اجرا گذاردن برنام نموده تیم سلامت پوشش دهنده ابلاغ

 نماید.  راهنمایی

 بیمارو خویشان  خانوادهدر معرض خطر احتمالی در  موارد مدیریت

ور ژنتیک ادهد. مشافراد در معرض خطر را در خانواده و خویشان تشخیص می ،سرنخفرد مشاوره با انجام بعد از ور ژنتیک مشا

و فرم مراقبت موقت ژنتیک  نمایدشناسایی سرنخاز طریق را خویشاوندان در معرض خطر )احتمالی( افراد خانواده و محل سکونتباید

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

 . نمایدارسالحاضر دستورالعمل موازین مندرج در بخش مراقبت ژنتیک است تکمیل و طبق 

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

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

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

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

بهداشت مقصد و و اگر خارج استان است به معاونت بهداشت و از آن طریق به معاونت  شهرستان مربوطه مستقیماًطریق به 

موارد باید نام مشاور ژنتیک اعلام کننده و مرکز و شماره  تماممقصد اعلام نماید. در  شهرستان وسیله نهایتاً به مرکز بهداشتبدین
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تلفن دقیق و زمان دقیق دسترسی به وی در نامه ارسالی ذکر شود. مرکز بهداشت مقصد باید موارد را همزمان به تیم مراقبت و 

 ژنتیک مربوطه با نامه رسمی اعلام کند. مشاور 

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

 پرونده ژنتیکاطلاعات ،تاز سوی مرکز بهداشاعلام شده  دهد. مشاور ژنتیک نیز بعد از اعلام رسمی موارداعلام شده انجام می

را از طریق تیم سلامت پیگیری  در معرض خطر تحت پوشش کند و مراجعه افرادرا از مشاور ژنتیک مبدأ درخواست می مرتبط

 نماید. می

همان شود و روند در مشاوره ژنتیک انجام و قطعیت خطر بررسی می، به پزشک مشاور ژنتیک این افراد بعد از ارجاع و مراجعه

 شود. می تکمیلپرونده ژنتیک 

باید تحت  لزوماً قطعی نبودن خطر در این مرحلهبا توجه به  افراد در معرض خطر احتمالی همواره اعلام مراقبت موقت ژنتیک

عنوان مراقبت موقت ژنتیک و بدون ذکر هیچ بیماری باشد. بدین طریق افراد در معرض خطر یک خانواده و خویشان در معرض 

به صورت مستقلبا ارائه برگه  ذکرنامسایرافرادمبتلا و یا در معرض خطر احتمالی / قطعی در خانواده و خویشان آنها و لزوماً خطر بدون

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

 باشد. قانونی میمردم است و مستوجب برخورد 

تکرار شود. در  باید حداقل دو بار به فاصله یک ماهمراجعه با فراخوان اول، فراخوان صورت عدم  برنامه مراقبت موقت ژنتیک در در

مانند و سه ماه مانده به پایان یک سال مراقبت، یک نوبت دیگر با ارائه تا یک سال تحت مراقبت می افراد جمعاً  صورت عدم مراجعه،

با ثبت دقیق  و در پایان یک سال مراقبت، پایانی در صورت عدم مراجعه طی سه ماهشوند. مجدد برگه آموزشی فراخوان می

از ژنتیک و ثبت آن در پرونده ایشان، تحت عنوان مراقبت ناموفق  های فراخوان و اعلام کتبی عدم مراجعه وی از سوی مشاورزمان

 شود.لیست مراقبت خارج می

به منظور  ،ضروری بالینی هایو ارزیابیمشاورهانجام ژنتیک، بعد از  پزشک مشاوربا مراجعه خانواده و خویشان در معرض خطر به 

بر اساس تشخیص قطعی، مداخلات  شود. سپسانجام می طبق روال پیشگفت درخواست و ژنتیک، آزمایشاتبررسی قطعیت خطر

شده و  ریزیبرنامه بر اساس دستورالعمل اختصاصی بیماری برای هر فرد در معرض خطر در خانواده و فامیل لازمپیشگیرانه ژنتیک 

 شود.میاعلامفرد پوشش دهنده محل سکونت های مراقبتبه تیمتحت عنوان مراقبت قطعی در فرم مراقبت ژنتیک 

استاندارد به پزشک مشاور ژنتیک ندارند موظفند تامین این های علوم پزشکی که به هر دلیل دسترسی مطابق با دانشگاه / دانشکده

نیرو را در اولویت قرار داده و تا زمان تامین دسترسی کافی به پزشک مشاور ژنتیک، ارجاع موارد نیازمند مشاوره ژنتیک را به 

ر یکی از دانشگاه های نزدیک ترین پزشک مشاور ژنتیک مجاز در محدوده جغرافیایی دانشگاه خود و در صورت عدم امکان د

 همسایه خود فراهم نمایند.

 ضرورت اجرای برنامه ژنتیک اجتماعی در قالب زنجیره به هم پیوسته فرایندهای آن

 ژنتیک بخشی از بسته خدمت ژنتیک است و در یک سلسله فرایند در کنار خدمات اجتماعی،ژنتیک  مشاوره ژنتیک در برنامه

امل شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک، ارجاع سطح بندی شده این موارد، تشخیص ژنتیک و ضروری دیگر برای هر خانواده ش
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شود. هر بخشی از این خدمات مراقبت ژنتیک افراد ارجاع شده برای تمام موارد در معرض خطردر خانواده و خویشاوندان عرضه می

پذیرد. برای مثال در وب دستورالعمل مرتبط صورت میبه صورت تعریف شده و توسط گروهی از کارمندان نظام سلامت در چارچ

برنامه تالاسمی شناسایی موارد در معرض خطر در بین زوجین متقاضی ازدواج توسط آزمایشگاه منتخب غربالگری، مشاوره ژنتیک 

شده صورت  ز منتخب و استانداردتوسط مشاوران ژنتیک مستقر در مراکز بهداشتی درمانی ویژه و تشخیص ژنتیک توسط مراک

پذیرد. همچنین در قالب برنامه ژنتیک اجتماعی در صورت قطعی شدن در معرض خطر بودن فرد و یا خانواده و خویشان، موارد می

گیرند. این مراقبت غالباً برای تحت پوشش خدمات مراقبت ژنتیک توسط کارمندان و کارشناسان سطح یک نظام سلامت قرار می

شود زیرا هر یک از افراد شناسایی شده سرشاخه نسل فعلی و انجام می ل به اندازه دوره باروری زوجینمدت زمانی طولانی و حداق

های آتی در معرض خطر در آن خانواده و خویشاوندان است. بدین ترتیب یک چرخه از خدمات سلامت ژنتیک از ابتدا تا انتها نسل

های شوند. بنابراین در برنامهیشان به این خدمات احتیاج دارند پیگیری میگیرد و تا زمانی که ابرای خانواده و خویشان شکل می

های ژنتیک سلامت ارجاع سطح بندی شده و پیگیری و ارجاع موارد در معرض خطر به سیستم مراقبت ژنتیک، ارزش افزوده برنامه

دهی صحیح خدمات رعایت زنجیره خدمات و آدرس . بدین دلیلها و اختلالات ژنتیک استژنتیک و زیربنای پیشگیری بیماری

یابد و ها افزایش می ژنتیک به افرادی که در معرض خطر هستند از اهمیت ویژه برخوردار است و بدون رعایت آن صرفا هزینه

 سلامتی حاصل نخواهد شد.

افراد، در پیشگویی خطر ژنتیک،  رریزی شده و مبتنی بر نوع و میزان خطبعلاوه از آنجایی که تشخیص صحیح، ارجاع برنامه

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

 شود.یهای ژنتیک تلقی منیاز اجرای برنامههای ژنتیک، اصل و پیشها در برنامههای قطعی و نظارت بر استانداردرعایت استاندارد

ریزی برخورداری های ژنتیک سلامت هدف قرار گیرد و برنامهریزی اجرای یکپارچه و جامع برنامهاین ضوابط باعث شده که برنامه

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

گیرد که عمدتاً پیشگیری ژنتیک در خانواده و خویشاوندان در معرض خطر را )غالباً بعد از انجام و تثبیت یک قرار میمشاوره ژنت

 تشخیص ژنتیک( به عهده دارد.

 تحت پوشش برنامه ژنتیک اجتماعی های ژنتیکبیماری

آوری هم ژنتیکی ایران برآورد و با گرداولویت و م های درهای ژنتیک در برنامه ژنتیک اجتماعی بعد از بررسی بیماریعناوین بیماری

 . سپس با اجماع نظر صاحب نظران ه استبندی شدو تحلیل بهترین اطلاعات موجود و مرتبط انتخاب و در قالب چندین گروه دسته

مسیر اجرای آن  هار گروههر یک از سبرنامه پیشگیری و کنترل  سرگروه  انتخاب گردید. با اجرایتر هر گروه به عنوان بیماری مهم

های خونی و ابتدا برنامه تالاسمی از گروه بیماری مثال یابد. برایآن گروه تعمیم می اعضا هموار و برنامه به تمام ها گروه بیماری

 آمد سپس برنامه سیکل سل در این بستر ادغام شد. ارثی ایران انتخاب و به اجرا در  یهاوگلوبینوپانیهم

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

 (.9ت )جدول شماره صورت گرف های متابولیک ارثی، ادغامجامع غربالگری نوزادان برای بیماری
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 اجتماعی ایرانفعلی هدف برنامه ژنتیک  های: بیماری 4جدول شماره 

 بیماری سرگروه گروه بیماری بیماری دسته
ی 

ی ها
ناهنجار

ی
مادرزاد

 و 
ی

ی ارث
ی ها

بیمار
 

ی
ژنتیک

 

  تالاسمی، سیکل سل ارثی هموگلوبینوپاتی هایشایعبیماری های خونی و 

 بالگری نوزادی و بیماری های هدف غرثی، بیماریهای متابولیک ار

 کودکان غربالگری تکاملی

PKU 

 هموفیلی  های خون ریزی دهنده ارثیبیماریA  وB 

 نقص لوله عصبی های مادرزادیناهنجاری 

 سندرم داون بیماری های کروموزومی 

 دوشن و بکر عضلانی-دیستروفی های عصب 

 نقص ایمنی ارثی __ 

 ناشنوایی و کاهش شنوایی ارثی __ 

 نابینایی و کاهش بینایی ارثی RP 

ی 
ی ها

بیمار

ی
ارث

 
ی

فامیل
 

 

 کولون و برست فامیلی ارثی هایسرطان 

 فامیلی ارثیزودرس  عروقی -های قلبیبیماری PCAD 

 

 

 درکشوراجتماعی های ژنتیک برنامه ی و اجرایی راه اندازمسیر تكامل

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

های هدف تأمین ژنتیک سلامت مشترک است و در حال حاضر برای تمام بیماری هایساختارباشد.در سطح یک و دو سلامت می

در سطح  بیماریقطعی  ژنتیک/آوری تشخیصآوری فنفراهم ،های جدیدبرنامه و اجرای شده است. در نتیجه گام نخست راه اندازی

 .(5جدول شماره )باشدمیسه 
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 زیر است: تکاملی ژنتیک سلامت شامل سه مرحله های برنامه یک از هر تکوینسیر  بنابراین

 نظام سلامت سطح سهدر  بیماری هدفقطعی  ژنتیک/ های تشخیصآوریتامین فن .6

 در منطقه پایلوتبا پوششسه سطح نظام سلامت اجرای آزمایشیبرنامه هدف .1

 (درسه سطح نظام سلامت) اجرای برنامه با پوشش کامل جمعیت هدف .9

 

 برنامه ژنتیک اجتماعیهای مدل در برنامه

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

ور و غربالگری نوزادان برای پیشگیری بیماری ماژ تالاسمی از بروز بتا پیشگیریزوجین در هنگام ازدواج برای  لگریشاملغربا

 در ایران های ژنتیک سلامتتکامل برنامه: عناوین و سیر 5جدول شماره 

 های جاریبرنامه پایلوتبرنامه های  برنامه توسعه

در منطقه ، تمام سطوح نظام سلامت تنظام سلام 2سطح 

 پایلوت

کل در، تمام سطوح نظام سلامت

 هدفمنطقه 

روش های استاندارد شده و کارآمد برای  و راه اندازی تعیین .6

 قلبی فامیلیبیماری های ارثی تشخیص و مداخله پیشگیرانه

برای روش های استاندارد شده و کارآمد  و راه اندازی تعیین .1

 و فامیلی پستان سرطان ارثیتشخیص و مداخله پیشگیرانه

برای روش های استاندارد شده و کارآمد  و ا راه اندازی تعیین .9

 لونوک میلیفا ارثی سرطان هایو مداخله پیشگیرانه تشخیص

برای روش های استاندارد شده و کارآمد و راه اندازی تعیین .9

 اهنجاریهای مادرزادینتشخیص و مداخله پیشگیرانه

برای های استاندارد شده و کارآمد روش و راه اندازی تعیین .5

 ارثی ناشنوایتشخیص و مداخله پیشگیرانه

برای های استاندارد شده و کارآمد روش و راه اندازی تعیین .1

 نابینایی ارثیتشخیص و مداخله پیشگیرانه

برای روش های استاندارد شده و کارآمد  و راه اندازی تعیین .0

 نقص ایمنی ارثیتشخیص و مداخله پیشگیرانه

برای روش های استاندارد شده و کارآمد  و راه اندازی تعیین .2

های ارثی فامیلی شایع بیماری تشخیص و مداخله پیشگیرانه

 روانی

برای  روش های استاندارد شده و کارآمد و راه اندازی تعیین .3

 ناباروری ارثی و فامیلیتشخیص و مداخله پیشگیرانه 

سندرم شگیرییکنترل و پ .6

سردسته بیماریهای )داون

 (کروموزومی

کم خونی کنترل و پیشگیری  .1

هم گروه )داسی شکل

 (هموگلوبینو پاتی ها

نقص آنزیم کنترل و پیشگیری  .9

G6PD 

نقص لوله کنترل و پیشگیری 

سردسته ناهنجاری های )عصبی

 (مادرزادی

کنترل و پیشگیری  .9

های سردسته بیماری)هموفیلی

 (ارثی خون ریزی دهنده

 دوشن و بکرکنترل و پیشگیری .5

سر دسته دیستروفی های )

 (عضلانی

بیماریهای کنترل و پیشگیری  .6

 متابولیک ارثی

بیماری پیشگیری از بروز برنامه .1

مدل ایجاد )تالاسمی  بتا 

ساختار ژنتیک در نظام سلامت 

ایران،  مدل اجرای بیماری 

 (های شایع ارثی

 برنامه پیشگیری و کنترل .3

 (PKU)فنیل کتونوریا 

مدل بیماری های نادر ارثی و )

برنامه جامع متابولیک مدل 

 (ارثی
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برای به ترتیب  را به عنوان نماینده انهپیشگیرمداخله تأثیر  هااست.این برنامه(Phenylketonuria) تونوریفنیل کمتابولیک ارثی 

 . انددادهنشان  های شایع و نادر ارثیبیماری

 صورت کشوری به به 6901از سال  بوده است کهماژور تالاسمی  از بروز بتا پیشگیری برنامهاولین برنامه ژنتیک اجتماعی ایران

های ژنتیکی ارثی ایران است و بروز ترین بیماریی تالاسمی بتا از شایعر اساس محاسبات صورت گرفته بیمارب در آمده است.ءاجرا

مورد  111به  ،سال 61نظام سلامت با اجرای این برنامه توانست بروز تالاسمی را طی تولد زنده برآورد شده است.  6111در  6آن 

 .(9شماره  نمودار)کاهش دهد در سال

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 1233- 1211: فراوانی و میزان بروز بتا تالاسمی ماژور در ایران، 2نمودار شماره 

 

هایی با شرایط خاص این موارد در استان.موارد بروز همچنان باقی است %11اکنون  ،بر اساس محاسبات صورت گرفته

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

 است.

مدل مدیریت برنامه ژنتیک  های ژنتیک در نظام سلامت و سازنده ساختار همچنین نقش ،برنامه پیشگیری تالاسمی بتا در ایران

در نظام  سلامت ژنتیک خدمات های اصلییدورکر و اولین بار ساختار داشته استعهده ر اجتماعی را در عرصه پیشگیری ژنتیک ب

 .سلامت با اجرای این برنامه سازماندهی و استقرار یافت

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

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

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

بیماری، زوجین در طول  ژنتیک راقبتتا جهش ژنتیکی در خانواده معلوم شود. براساس نظام م ،گردندمنطقه سکونت( ارجاع می

کنند. برنامه غربالگری خدمات ژنتیک دریافت می ،برای هر حاملگی مراقبت شده و مطابق با دستورالعمل کشوری ،دوران باروری
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ترین برنامه غربالگری تالاسمی جهان است. با وجود وسعت و گستره عمل و دربرگیرندگی تمام سطوح بزرگ ،تالاسمی ایران

 .لقب گیرد نیز مت، این برنامه توانسته برنامه موثر ژنتیک اجتماعی جهانخد

 

به صورت کشوری به اجرا در  6921از سال  است. این برنامهPKUبیماری فنیل کتونوری دومین برنامه مدل ژنتیک اجتماعی ایران

متابولیک ارثی ایران است. بروز بیماری بین  های شایعترین بیماری،از PKUبیماری  محاسبات صورت گرفتهبر اساس آمده است. 

 برای کل کشور محاسبه شده است. ،2111تا  1111یک در 

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

شوند. در بیمارستان با ارزیابی بالینی و بیمارستان منتخب مرکز استان معرفی میتکمیلی تایید شوند تحت عنوان بیماران موقت به 

ای تا پایان عمر قرار آزمایشات تکمیلی نهایتا طی یک سال بیماران قطعی شناسایی و تحت درمان تیمی مستمر و آزمایشات دوره

 گیرند.می

را برای مشاوره ژنتیک به تیم مشاوره ژنتیک مستقر در مراکز به محض تثبیت شرایط بیمار، پزشک مسئول تیم بالینی خانواده 

گیرد. بر دهد. با تشکیل پرونده ژنتیک خانواده و خویشان در معرض خطر تحت مراقبت ژنتیک قرار میبهداشتی درمانی ارجاع می

انجام و در صورت وجود خطر  این اساس در هر بار حاملگی در خانواده و یا در صورت ازدواج فامیلی در خانواده بررسی ژنتیک

شود. این کریدور ژنتیک اجتماعی شامل خدمات بالینی به بیمار و خدمات پیشگیری ژنتیک به ریزی و اجرا میپیشگیری آن برنامه

 صورت توام است. 

ارثی در کشور را به های متابولیک و ریل اصلی بالینی و پیشگیری بیمارینظام  ایجادهمچنین نقش ،در ایران PKUبرنامه پیشگیری 

کریدور  و ساختار های اصلیهمچنین های نادرنیز هست.در بیماری مدل مدیریت برنامه ژنتیک اجتماعیو  عهده داشته است

 ت رسانده است.خود را به اثبا و تاثیر تکرار پذیریژنتیک در نظام سلامت با اجرای این برنامه 

 

 
 1232 -1211در کشور،  PKUپوشش غربالگری بیماری : 4نمودار شماره 
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 های برنامه ژنتیک اجتماعیزیرساخت

را اصلی برنامه ژنتیک اجتماعی هایزیرساخت«تشخیص ژنتیک»و « ژنتیکمشاوره »لازم ارائه خدمات  و ساختار آوریفندانش، 

سال  نظام سلامت ایران ازدر های کشوری مشاوره ژنتیک و تشخیص ژنتیک شبکهها و این زیر ساخت ایجاددهند.تشکیل می

ده است. همزمان با توسعه ساختار برنامه ژنتیک اجتماعی این و همزمان با اجرای برنامه کشوری بتا تالاسمی شروع ش 6905

 زیرساخت ها نیز متحول شده و توسعه آنها ادامه دارد.

با توجه به نیاز زوجین  6905در کشور در سال  مشاوره ژنتیککشوری شبکه 

ی برای مشاوره ژنتیک تشکیل شد. پیش از آن و در جریان برنامه پایلوت تالاسم

اشیوع بهای هایی از استاندر شهرستان 6901تا  6901که از سال ی برنامه تالاسم

و کارشناسان بهداشت زوجین را بالای تالاسمی در حال اجرا بوده پزشکان عمومی 

به بعد تشخیص ژنتیک با روندی  01 اند. با توجه به اینکه از سالکردهمایی میراهن

رو به رشد در دسترس زوجین قرار گرفت این راهنمایی در برگیرنده تشخیص 

ژنتیک و سقط جنین مبتلا نبوده است.  شبکه مشاوره ژنتیک با سازماندهی و 

زوجین را در برنامه پایلوت کارشناسان بهداشت که قبلا راهنمایی  آموزش پزشکان و

های مشاوره ژنتیک مستقر در مراکز بهداشتی درمانی در قالب تیم به عهده داشتند،

ام شهرستان های کشور گسترش یافت. ویژه مشاوره ژنتیک در نظام سلامت در تم

نفر حداقل  51111ریزی در قالب طرح تحول سلامت باید به ازاء هر بر اساس برنامه

 سلامت مستقر گردد.یک پزشک مشاوره ژنتیک وجود داشته باشد و در مرکز جامع 

رو تعداد هبر این اساس این روند در حال تثبیت و توسعه مستمر است. شکل روب

 دهد.را  نشان می  39مراکز مشاوره شهرستان در  هر استان  در سال  

 
در حال حاضر برنامه آموزشی بر گرفته از   آمده است.اوره ژنتیک به اجرا در مششده و مستمر  ریزیبه موازات سازماندهی شبکه مشاوره ژنتیک، آموزش های برنامه

برای پزشکان عمومی  جتماعی برنامه ریزی و در قالب یک دوره یک ساله غیر حضوی و حضوریا همگام با برنامه ژنتیکارب وسیع اجرای دوره های قیلی و تج

شوند. نرم افزار مشاوره میکنند و مجاز به مشاوره ژنتیک اجتماعی اهی دریافت میرسد. مشاوران ژنتیک در پایان این دوره گوبه انجام می علاقمند به این حرفه

نماید و به صورت رایگان در اختیار سازی شده است مشاوران را در تشکیل پرونده ژنتیک حمایت میسال بومی 5افزار تخصصی این حرفه است و طی ژنتیک که نرم

 گیرد. ر میمشاوران همکار برنامه ژنتیک اجتماعی قرا

شود. در این یک سال مشاوران ژنتیک ضمن ارتباط درون آموزش مشاوران ژنتیک با یکسال دوره میدانی مهارت افزایی دنبال میهمچنین بعد از اشتغال به کار، 

 ین در شروع کارندهند. این روند همچفزایش میریزی و سطح بندی شده که تحت نظارت استادان به اجرا در می آید مهارت خود را اگروهی با تعامل و مشورت برنامه

 سازد. بر حسن انجام کار را ممکن می فظازت مضاعایشانن

تالاسمی اولین شبکه تشخیص ژنتیک تشخیص ژنتیک کشوری شبکه 

با اعضا  محدود تشکیل شد. هدف از  6902باشد که در سال در کشور می

شبکه ارائه خدمات و تامین نیاز های تشخیص ژنتیک برنامه  این تشکیل

در کشور بوده است. تعداد اعضا شبکه با  ایبه صورت منطقه تالاسمی

ریزی برای گسترش خدمات ژنتیک دولتی و خصوصی رو بهافزایش برنامه

سال در دسترس قرار  5گذاشت و نهایتا خدمت به طور متناسب در مدت 

سطح سوم نظام سلامت و در ارتباط برنامه ریزی شده گرفت. این شبکه در 

با شبکه مشاوران ژنتیک و از آن طریق سطح اول ارائه خدمات ژنتیک در 

نماید. با گسترش پوشش برنامه های ژنتیک نظام سلامت اجرای نقش می

 ها گسترش یافت. هم اکنونهای تشخیص ژنتیک بیماریایجاد شبکه

ال توسعه است. شکل در ح ه تشخیص ژنتیکهای در هم ادغام یافتشبکه

 6939رو توسعه خدمت تشخیص ژنتیک تالاسمی در کشور را تا سال هروب
 



31 

 

 دهد.های کشور نشان میدر استان

ید دهای خرها با پیشنهاد همکاری از سوی متقاضی و یا بالعکس و توافق برای اجرای استاندارهای تشخیص ژنتیک بیماریانتخاب اعضا در شبکه

استقرار برنامه  در قالب استانداردرسد. اداره ژنتیک با خرید خدمت از موسسات و دانشگاه ها های کشوری به انجام میتشخیص ژنتیک برنامهخدمت 

 های کشوری درهای ارزیابی خارجی تشخیص ژنتیک برنامهبرنامه بخشد. بعلاوهرا توسعه میهای عضو مدیریت تضمین کیفیت در آزمایشگاه

های خرید رسد. در جریان اجرای استانداردها به انجام میمربوطه با همکاری و خرید خدمت از موسسات و دانشگاه های های عضو در شبکهآزمایشگاه

در های هدف برای اعضا انجام و های افزایش مهارت تشخیص ژنتیک بیماریهای تشخیص ژنتیک همچنین آموزشهای عضو شبکهخدمت از آزمایشگاه

 شود.صورت ضرورت تکرار می

 

 در برنامه ژنتیک اجتماعی ایران های ژنتیک پایلوتبرنامه

غربالگری زوجین برایپیشگیری بیماری تالاسمی و غربالگری نوزادان برای پیشگیری و کنترل  هایبعد از اجرای موفق و موثر برنامه

باشند و در مقاطع دیگری از که از اهداف برنامه ژنتیک سلامت میهای ژنتیک در اولویت دیگری بیماری فنیل کتونوری، برنامه

 ریزی و در مناطق پایلوت به اجرا در آمدند. زندگی قابل شناسایی هستند برنامه

 بود. G6PDو  ، سیکل سلعصبی له، سندرم داون، نقص لوBو  Aها شامل پیشگیری و کنترل هموفیلی این برنامه

در بستر برنامه تحول 6939در سال  ژنتیک سلامت و با متحول شدن رویکرد ژنتیک اجتماعی ایران در ادامه اجرای برنامه های

تخصصی به جای اجرای عمودی در  هایهویتها با حفظ این برنامهدلیل فراهم شدن شرایط در ساختار نظام سلامت، ه سلامت و ب

به  شمار استتمام منابع سلامت و در نتیجه نیاز به منابع بی که مستلزم بهره برداری اختصاصی هر برنامه از وح نظام سلامتطس

د و مشاع در این نظام به های ژنتیک سلامت با استفاده از بسترهای موجورک برنامهنحوی سازماندهی شدند که در کریدور مشت

فراهم شد و توسعه  نظام سلامت زمینه استفاده از منابع مشترک ،ای ژنتیکهبرنامه ادغام جامعآیند. به طور طبیعی بااجرا در 

 عملیاتی گشت.ندین سال به تعویق افتاده بود آغاز و های هدف که بدلیل محدودیت منابع چبه جمعیت ی پایلوتهابرنامه

 

 سندرم داون و سایر بیماری های مهم کروموزومی 

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

های باروری و با اعمال سیاست1511های کروموزومی قرار دارد. براساس نرخ تولد فعلی سالیانه دست کم داون در راس بیماری

ی مقرون به مورد سندرم داون دربین متولدین زنده مورد انتظار است.پیشگیری سندرم داون در کشورعملیاتی و به روشها 9111

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

 است. جمعیت سالم

 نقص لوله عصبی و سایرناهنجاری های مادرزادی 

سلامت کودکان و باروری هستند. نقص های اصلی کنندهاز تعیین ،ماژورتولد های مادرزادی با تشکیل سی درصد نقایص ناهنجاری

مورد بروز در بین متولدین )با نرخ باروری فعلی(، ازشایعترین نقایص مادرزادی و از مهمترین  9111لوله عصبی با حداقل 

 های قابل پیشگیری است.ناهنجاری

 Bو Aهموفیلی  
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ها، آیند. یکی از دلایل اهمیت این بیماریهای مهمی به شمار میهای نادری هستند، اما بیماریبیماری هموفیلیانواع بیماری 

اجرای برنامه پیشگیری و کنترل،  که بدونامکان پیشگیری ژنتیک و درمان استاندارد و مقرون به صرفه آنهاست. این در حالی است 

د. از دلایل دیگر اهمیت بیماری، شوهای جسمانی و کاهش شدید کیفیت زندگی میخونریزی در مفاصل بیماران منجربه معلولیت

 1111دلار مخارج سالیانه خرید فاکتور برای قریب به  111691 111 گران بودن بسیار شدید درمان )با فاکتور های انعقادی( است.

اولویت  درمان استاندارد و پیشگیری از تخریب مفاصل همراه با پیشگیری ژنتیک بیماری را در دلایلبیمار بر آورد شده است. این 

 . شده است آوری پیشگیری ژنتیک بیماری در کشور مهیادهد.این نکته قابل ذکر است که فنقرار می

 های متابولیک ارثی فنیل کتونوری و بیماری 

ی متابولیک ارثی نادر است لیکن تعداد و تنوع آنها زیاد است و به این دلیل مجموعاً گروه شایعی را هابیماریغالباتک تک  گرچه

مانند، درمان غالباً بسیار سخت اند و در مواردی که زنده میهای متابولیک ارثی غالباً کشندهدهند. از سوی دیگر بیماریتشکیل می

های سلامت کننده بر شاخصها تاثیرتعیینو کیفیت زندگی اضافه شده ناشی ازدرمان ناچیز است. به دلایل گفته شده این بیماری

 اروری دارند.نوزادان، کودکان و ب

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

تولد زنده است(. بدین دلیل تحت تاثیر ازدواج های فامیلی افزایش  6111در  61دهد های متابولیک ارثی تشکیل میبیماری

ها در کشور مهیا ها در کشور است. پیشگیری ژنتیک اغلب این بیمارییکی دیگر از دلایل عمده افزایش این بیماری یابند. اینمی

 اندازی است.و یا با وجود مطالبه خدمات مرتبط، قابل راه شده

 شود )به ازا هرتلقی میهای متابولیک ارثی قرار دارد و هم اکنون )در ایران( از شایعترین آنها فنیل کتونوری در راس بیماری

متولد می شود( .این بیماری الگوی اجرای برنامه جامع متابولیک ارثی است و بستر اجرای  PKUتولد زنده یک مورد بیمار  1111

 این برنامه را در کشور بوجود آورده است.

( و پیشگیری ژنتیک One Stop Clinicهای منتخب با عرضه خدمات همزمان )غربالگری نوزادان برای این بیماری، بیمارستان

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

 بستری آماده برای اجرای برنامه جامع متابولیک ارثی است.

 

 

 ژنتیک اجتماعیهای شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک در برنامه استراتژی

 زوجین در هنگام ازدواج  ژنتیكی استراتژی اول: غربالگری

مراجعه  خدمات زمان ازدواج  ارائه تیم مشاوره ژنتیک مرکز در این استراتژی زوجینی که در بستر برنامه غربالگری تالاسمی به

های مشاوره ژنتیک آموزش ضرورتدر کلاس آموزشی در جریان برنامه آموزش زوجین پیش از ازدواجدر خصوص  نمایندمی

، مشاوره ژنتیک آموزش دیده سلامتتوسط مراقب شوند. سپس زوجینبینند و برای انجام غربالگری ژنتیک راهنمایی میمی

، غربالگری در صورت مثبت شدن پرسشنامهرسد. غربالگری ژنتیک با پرسشنامه استاندارد به انجام می شوند.می غربالگری ژنتیک

 شود. میانجام  زوجین ژنتیک برایمشاوره 
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 / غیرواگیرهای سنیهای خدمات گروه: شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک در بسته)و سوم( استراتژی دوم

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

های سنی، خدمات در اولویت ژنتیک هر گروه های خدمتبستهسنی به صورت ادغام یافته در خدمات سلامت در اولویت هر گروه 

از طریق ارائه خدمات موارد در معرض خطر ژنتیک در سنین مختلف  بر این اساسها ادغام شده است. گروه سنی در این بسته

های ژنتیک علاوه بر بیماری دوم استراتژی در اینبنابر.ندشومشاوران ژنتیک ارجاع میشناسایی و به های گروه های سنی، بوکلت

فامیلی )شامل بیماری های عروق کرونر  –های غیرواگیر شایع دوران بزرگسالی دارای عامل خطر ارثی دوران کودکی، بیماری

 .61دهدزودرس فامیلی و سرطان های برست و کلون ارثی( را پوشش می

های سنی نوجوانان، جوانان و های خدمت گروهذکر است که غربالگری ژنتیکی زمان ازدواج نیز به صورت ادغام یافته در بستهشایان 

 ، به عنوان استراتژی جداگانه مطرح شده است.خود ویژه و اختصاصات اجرایی میانسالان ارائه می گردد اما به دلیل گلوگاه شناسایی

 هاتفكیک استراتژی به ی اصلیهافعالیت

 ارائه مشاوره ژنتیک و خدمات ژنتیک در زمان ازدواج : در قالب استراتژی اول 

 مرتبط مردمی انجام آموزش های .6

 ژنتیکی انجام غربالگریانجام آزمایشات غربالگری اختصاصی/ .1

 ژنتیکی غربالگریاختصاصی و زمایشات غربالگریآبررسی نتایج .9

 مشاوره ژنتیک پیش از تشخیص .9

 کلینیکی و پارا کلینیکی تخصصیاخذ مشورت  .5

 ارائه خدمات بالینی در بیمارستان منتخب .1

 مشاوره ژنتیک پس از تشخیص .0

 تکمیل پرونده ژنتیک .2

 مراقبت ژنتیک .3

 

 

 

                                                           
 

که پس از تصمیم  پیشین دستورالعمل ژنتیک اجتماعی تحت عنوان استراتژی سوم آورده شده بودخدمات ژنتیک بیماری های غیرواگیر شایع در نسخه 16

با توجه به اینکه در زمان تنظیم این دستورالعمل وزارت متبوع مبنی بر عدم اجرای عمودی برنامه های ادارات فنی، استراتژی دو و سه با هم تلفیق شد. 

شوند، خدمات ژنتیک های سنی اجرا نمیهای خدمت گروههای غیرواگیر هنوز به صورت کامل از طریق بستهبیماریهای پیشگیری و کنترل برخی از برنامه

های سنی یا خدمات مستقل بیماری های غیرواگیر( اجرا های گروهها )بوکلتایی برنامه این بیماریها به صورت ادغام یافته در بستر اجرمربوط به این بیماری

 .شودمی
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  رواگیر/ غیسنیهای ت گروهادمهای خبسته ارائه خدمات ژنتیک در قالب:)و سوم(ومددر قالب استراتژی 

 درگروههای سنی در سطح اول نظام سلامتژنتیک  هایشناسایی عوامل خطر بیماری  .6

 در سطح اول نظام سلامت غربالگریهای تایید یافته .1

 توسط تیم مشاوره ژنتیک فامیلی/ تأیید ژنتیکی بودن عامل خطر یا بیماری ارثی .9

 مشاوره ژنتیک پیش از تشخیص .9

 تخصصی کلینیکی و پارا کلینیکیاخذ مشورت  .5

 بیمارستان منتخبارائه خدمات بالینی در  .1

 مشاوره ژنتیک پس از تشخیص .0

 تکمیل پرونده ژنتیک .2

 مراقبت ژنتیک .3

 های برنامه ژنتیک اجتماعیشرح اجرای هر یک از استراتژی

اختصاصات اجرایی هر گروه از بیماری های ژنتیک در و های برنامه ژنتیک اجتماعی به شرح زیر بوده یاستراتژ مشترک دهایفرآین

 .به تفصیل بیان خواهد گردید هاآن گروه از بیماری اختصاصی دستورالعمل

 

 ارائه مشاوره ژنتیک و خدمات ژنتیک در زمان ازدواج استراتژی اول: 

 در استراتژی اول انجام فرایند شناسایی نحوه

های ژنتیک در اولویتی را استراتژی تنها آن دسته از بیماری این گرددارائه می گام ازدواجنزوجین در هبه این خدمت  -

های بیماری. قابل شناسایی در زمان ازدواج هستند داده وپوشش خواهد داد که داشتن فرزند سالم را تحت تاثیر قرار 

 باشد.ارثی فامیلی دوران بزرگسالی هدف این استراتژی نمی

نحوه اجرای استراتژی اول ژنتیک اجتماعی که غربالگری و مشاوره ژنتیک را در هنگام ازدواج تا پیش از بارداری پوشش  -

 :استخواهد داد، بدین شرح 

 :و  های زمان ازدواج و دریافت برگه آموزشی غربالگری زمان ازدواجبعد از انجام آموزشغربالگری ژنتیکی زمان ازدواج

پرسشنامه غربالگری ژنتیکانجام ه وسیله ب با مصاحبه فعال و پرسشگری ، غربالگری زوجینجینمطالعه آن توسط زو

 ارائه خدمات زمان ازدواج  شود. چنانچه پرسشنامه وجود خطر )احتمالی( را بیان کند زوجین به پزشک مرکزمی

به پزشک مرکز است. در صورتی شوند. وجود تنها یک مورد مثبت از این پرسش نامه موید نیاز به ارجاع ارجاع می

با  ین در پایان آنمثبت نباشد، پرسشنامه تکمیل شده پس از امضا زوج غربالگری که هیچ از یک موارد پرسشنامه

با ثبت نام و نام خانوادگی و  کارشناس غربالگریتوسط « بدرستی تکمیل شده و پرسشنامه مطابق با پاسخ ما»قید 

. باید به زوجین تاکید شود که پرسشنامه اطلاعات پزشکی ایشان است و باید شودمیبه ایشان تحویل امضا و  تاریخ

د. ضروریست زوجین در دفتری که مربوط به شوه این مدرک به زوجین تحویل میآن را حفظ کنند. با توجه به اینک

 امضا نمایند.دریافت پرسشنامه را تایید نموده و گواهی انجام خدمات زمان ازدواج استگذاری شماره
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 را  نکات مثبت پرسشنامه ارجاع می شوند. وی پزشک مشاور ژنتیکغربالگری ژنتیکی به مثبتباپرسشنامه  زوجین

. تکلیف رساندرا به انجام میو چنانچه احتمال خطر را تأیید نماید جلسه اول مشاوره ژنتیک کندددا بررسی میمج

 شود. همین ویزیت تعیین میزوجین در خصوص خطر بیماری تالاسمی نیز در 

 :این آزمایشات طبق دستورالعمل اختصاصی برنامه پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور آزمایشات غربالگری تالاسمی

 انجام می شود.

 

 گواهی انجام آزمایشات تالاسمی و غربالگری ژنتیکینحوه صدور گواهی 

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

گواهی انجام آزمایشات تالاسمی و غربالگری ژنتیکی ،نیاز به ارجاع به مشاوره ژنتیک نداشته باشندغربالگری تالاسمی نیز 

 گردد.میید و مهر تای "پزشک مرکز"در قالب فرم کشوری، جهت ارائه به دفترخانه توسط 

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

مربوط به تالاسمی و  مشاوره ژنتیک بعداز انجام مراحلند،باش ، زوجین نیاز به مشاوره ژنتیک داشتهیغربالگری ژنتیک

در قالب ام آزمایشات تالاسمی و غربالگری ژنتیکی گواهی انج، یلگری ژنتیکمربوط به غربا انجام جلسه اول مشاوره ژنتیک

 گردد.صادر می "مشاوره ژنتیکپزشک "جهت ارائه به دفترخانه توسط فرم کشوری، 

 

 در استراتژی اولمشاوره ژنتیک انجام فرایند  نحوه

نیاز داشته باشند، به  مشاوره ژنتیکزوجینی که بر اساس نتایج آزمایشات تالاسمی یا پرسشنامه غربالگری ژنتیکی به  -

 شوند.ارجاع داده میمجاز پزشک مشاور ژنتیک 

همه زوجینی که وارد این برای ییدی آن است. کی و مرحله تأدر واقع تکمیل غربالگری ژنتیجلسه اول مشاوره ژنتیک  -

غربالگری مثبت و در خصوص زوجین فاقد پرسشنامه شود. شوند پرونده الکترونیک مشاوره ژنتیک تشکیل میمرحله می

فاقد اندکس های غیرطبیعی تالاسمی، تشکیل پرونده صرفا به منزله ثبت نام در دفتر مشاوره ژنتیک و به منظور کامل 

 باشد.گیری صحیح از خدمات مشاوره ژنتیک میها و امکان گزارشبودن ثبت داده

در  خطر ژنتیکی همچنان احتمال، فامیلی لازم-ارزیابی بالینی بعد از در این مرحله در صورتی که پزشک مشاور ژنتیک -

 ژنتیک را تأیید نماید و زوجین خود ترجیح دهند که پیش از ازدواج مراحل بعدی مشاوره در پرسشنامه نظر گرفته شده

 شود.تشکیل پرونده ژنتیک نرم افزاری  ریزی وبرنامه بایدجلسات مشاوره ژنتیک  ،دنرا به انجام برسان

تواند تکمیل مراحل مشاوره ژنتیک را به بعد از ازدواج و پیش از بارداری بر اساس تمایل زوجین می ژنتیکمشاور پزشک  -

موکول نماید. در صورتی که زوجین برگزاری جلسات تکمیلی مشاوره ژنتیک را به بعد از ازدواج موکول نمایند، زمان 

جلسه اول )پیش از  درمناسب برای شرکت در این جلسات و نحوه پیگیری اقدامات بعد از ازدواج و پیش از بارداری 

 شود. تبیین و به اطلاع ایشان رسانده می ها  عمیقاًبرای آنو ه شد ازدواج( تشریح

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

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

پیش  به ضرورت مراجعه گردد آیا زوجیندقیقا معلوم تا شود  به نحو موثری بررسی اهمیت موضوع اشراف دارند یا خیر
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و ها بدون ترسانده شدن از پیامد اند. بدیهی است که باید ایشانبردهپی از بارداریدر زمانی که تصمیم به بارداری گرفتند،

به اهمیت پیشگیری و موفقیت با درصد بالا در صورت مراجعه به موقع پی ببرند. باید این  و عمیق با فهم شخصی

به  ،شودموضوع که مشاوره ژنتیک بدون ایجاد مشکل برای تکمیل خانواده و با هدف داشتن فرزتدان سالم انجام می

مشاوره  ،با رغبت کامل پیش از بارداری که بتواند والدین رای توسط زوجین درک شود. مشاوره وقتی موفق است خوب

طراب برای طرفین موضوع اضباشد و بیباید فراهم  زمان لازم برای بررسی استاندارد کامل و تعیین تکلیف نماید زیرا

ریزی نشده برای ایشان تفهیم و اهمیت مراجعه به هنگام کاملا و از بارداری برنامه موضوععلاوه باید ه مدیریت شود. ب

شرایط  با توجه به ویژگی های این زمان ب مختلف برای زوجین بویژه با ملاحظه این موضوع که زمان ازدواججوان

، بیان شود. این اقدامات حتی اگر به بیش از یک جلسه قبل از ازدواج برای درک عمیق مشکل پیش رو نیست متعادلی

 .نیاز داشته باشد باید بدون عجله صورت گیرد

 .بایست طبق دستورالعمل مربوطه عمل شودتالاسمی می ایج آژمایشات غربالگریبررسی نت در خصوص
در نرم  تشکیل شده در هر زمان طبق تمایل زوجین که ایشان برای مشاوره ژنتیک مراجعه نمایند، باید پرونده ژنتیک -

 و مشاوره ژنتیک تکمیل شود. فعال شدهافزار ژنتیک اجتماعی 

 : مرکز ارائه خدمات زمان ازدواجمشاور ژنتیک  توسط انجام مشاوره ژنتیکدر صورت  -

 پزشک مشاوره توسط گواهی انجام آزمایشات تالاسمی و غربالگری ژنتیکی ،بعد از جلسه اول مشاورهبایست می

 .شده و به زوجین تحویل گرددژنتیک همین مرکز صادر 

  موضوع راجع به چگونگی ادامه مشاوره و زوجین در این شرایط نیز باید به صورت کتبی بیان شدن مطالب و فهم

نیز مهر شود و به  پزشکنامه باید توسط اظهاراظهار دارند.  در فرم کشوری و امضا مراجعه را  با ثبت اثر انگشت

شماره گذاری گواهی انجام خدمات زمان ن اظهار نامه را در دفتر جین باید تحویل گرفتنزو .گرددزوجین تحویل 

 تایید و امضا نمایند.  ازدواج

 در صورت ارجاع زوجین به سایر مراکز مشاور ژنتیک مجاز:  -

شود و ایشان راهنمایی لازم را برای مراجعه پرسشنامه غربالگری زوجین همراه برگه ارجاع به زوجین تحویل می ▪

می و غربالگری گواهی انجام آزمایشات تالاسگواهی  بایستمی این دسته از زوجین برایکنند. دریافت می

 صادر شود. توسط مرکز ارائه خدمات زمان ازدواجپیش از ارجاع ژنتیکی

در فرم زوجین را نیز تکمیل نمایند. « نامهاظهار»فرم فوق، دریافت گواهی همزمان با  این دسته از زوجین باید ▪

دارند و با ثبت اثر راجع به چگونگی ادامه مشاوره را اظهار می بیان شدن مطالب و فهم موضوعکشوری اظهار نامه 

 دهند.می قرار و تعهد آن را مورد تاکید )هر دو نفر( و امضاانگشت 

دفتری که مربوط به اظهار نامه باید توسط پزشک امضا و مهر و به زوجین تحویل گردد. زوجین باید در  ▪

 ، تحویل گرفتن اظهار نامه را از طریق امضا تایید نمایند. است گذاری گواهی انجام خدمات زمان ازدواجشماره

اند نیز باید پرونده ژنتیک در برای زوجینی که به مشاوران ژنتیک مجاز خارج از شبکه بهداشتی درمانی ارجاع شده ▪

 نرم افزار ژنتیک اجتماعی تشکیل شود. 

 

 در استراتژی اول مراقبت ژنتیکنحوه انجام فرایند 
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های لازم و در صورت قطعی شدن خطر )بعد از ازدواج / قبل ازدواج( و انجام بررسی مشاوره ژنتیک زوجین با تکمیل -

صادر و مراقبت ژنتیک قطعی و اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک، فرم  ،این دستورالعمل ده درژنتیک طبق شرایط گفته ش

 شود.در نظام مراقبت آغاز می ،های اختصاصیطبق این دستورالعمل و دستورالعمل لازم موقت

 اند برای زوجینی که به مشاوران ژنتیک مجاز خارج از شبکه بهداشتی درمانی ارجاع شده -

صادر و به مرکز توسط پزشک مشاور ژنتیک موقت باید فرم مراقبت ژنتیک دائم یا نیاز به مراقبت ژنتیک در صورت  ▪

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

 گردد.

کلیه مراحل بعدی مشاوره ژنتیک باید طبق دستورالعمل برنامه ژنتیک اجتماعی و دستورالعمل اختصاصی بیماری  ▪

مرتبط و با تعامل و ارتباط مشاور ژنتیک مجاز با شبکه های بهداشتی درمانی و در چارچوب برنامه ژنتیک اجتماعی 

 های صادره وزارت بهداشت درمان و آموزش پزشکی صورت گیرد. ستورالعملو د

 

 

 / غیرواگیرسنیت گروههای ادمبسته های خ ارائه خدمات ژنتیک در قالب :)و سوم( استراتژی دوم

 در استراتژی دوم )و سوم(مشاوره ژنتیکو شناسایی موارد در معرض خطر  هایانجام فرایندنحوه

/ های سنیت گروهای خدمهابستههای ارثی/ ژنتیکی در بستر اجرای موارد در معرض خطر بیماریدر این استراتژی  -

شوند. این موارد پس از شناسایی میدر شبکه های بهداشتی درمانی غربالگری و  توسط مراقب سلامت/ بهورز رواگیرغی

 .شوندارجاع داده می مشاور ژنتیک به تیم سلامتتایید توسط پزشک 

 های سنی/های گروهغربالگری و ارجاعات در بوکلت پرسشگری و راهنماهای آموزشی انجام،مصاحبه فعال چگونگی

 .آمده است( حاضر دستورالعمل ضمیمه شماره ....)های سنیگروه خدمت هایبسته

 در استراتژی دوم )و سوم(مراقبت ژنتیک نحوه انجام فرایند 

 اجتماعیمه ژنتیکبرنادستورالعمل ها در چارچوب تکمیل بررسی صورت نیاز بهسات مشاوره ژنتیک و در بعد از تکمیل جل -

اعلام وضعیت ه مراقبت ژنتیک قطعی و یا موقت ضروری باشد فرم چنانچ های اختصاصی هر بیماری،و دستورالعمل

 شود. میصادر  مراقبت ژنتیک

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

نحوه مدیریت »در بخش نحوه تعامل تیم مراقبت و مشاوره ژنتیک  جزئیات. به عهده نظام مراقبت استمراقبت ژنتیک 

 شرح داده شده است. «موارد ارجاع شده از فرایند شناسایی

در چارچوب دستورالعمل ژنتیک  لازم موقتهای ژنتیک قطعی و مراقبت فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیکبا صدور  -

» های فرایند مراقبت ژنتیک در بخش جزئیات مفاهیم و فعالیتشود. آغاز میاجتماعی و دستورالعمل های اختصاصی 

 شرح داده شده است.« مراقبت ژنتیک
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 سطوح مختلف نظام سلامت در برنامه ژنتیک اجتماعی شرح وظایف

 بهداشتعاونت بهداشت ستاد وزارت م 

 ژنتیک اداره: 

در راستای اجرای برنامه و هـای ژنتیک در سطح کشور است پیشگیـری از بیماریای همسئول تـدوین و اجـرای برنامه ی ژنتیکاداره

 دار است:ژنتیک اجتماعی وظایف ذیل را عهده

 ژنتیک اجتماعی هایاستاندارد  تدوین برنامه و .6

 ابلاغ برنامه به دانشگاه های علوم پزشکی  .1

 مورد نیاز در زمینه های زیر: و زیر کمیته های فنیکشوری  مشورتی کمیتهتشکیل  .9

 آموزش ارائه دهندگان و گیرندگان خدمات متناسب با نیاز اجرای برنامه 

 مراقبت ژنتیکغـربـالگری / 

 ژنتیک  تشخیص 

 ی ژنتیکمشاوره 

  سایر موارد مورد نیاز برای پیشبرد برنامه 

ژنتیک اجتماعی تشکیل می هر دو  سال برای بحث راجع به نتایج کلی برنامه  ژنتیک جمعی مشورتی کمیتهدر سطح کشوری 

مسئولین خصوص خطوط کلی ارتقا برنامه ها با توجه به نتایج نظرات مشورتی خود را ارائه می نمایند. این کمیته از شود و در 

 دبیر کمیته اداره ژنتیک است. و صاحب نظران فنی و علمی مرتبط از زیرکمیته ها متشکل می گردد.  کارشناسان ستادی بالادست

و برای بحث  ها برنامه اختصاصی های فنی، علمی و اجرایی هستند که با توجه به نیاز گروه های مشورتیکمیته های فنیزیر

از بخش های علمی  ها از نمایندگـان مـرتبطاعضای این گروه شوند.می مرتبط تشکیل فنی تحصصی هایراجع به موضوعمشورت 

اداره ژنتیک برای دوره  و به پیشنهاد انتخاب هستند که بهکارشناسان ستادی ، مدیران و متخصصین،صاحب نظران و اجرایی نظیر

اعضا برای هر بار شرکت در جلسه دعوت گردند.می، تشکیـل جلسهدستور و با تـوجه به شونددعوت میمعین و یا بر حسب موضوع 

ن )به میزان دو نمایند و هر بار در ابتدای سال بعد ضمن تقدیر بخاطر همکاری تعداد جلسات همکاری و ساعات آنامه دریافت می

گواهی ( برابر ساعات شرکت در جلسات 5و در سطح دانشگاهی به دلیل تواتر کم تر جلسات، تا  در جلساتبرابر ساعات شرکت 

 وظایف این زیرکمیته ها به شرح زیر است:شود. یم میشده و به شرکت کنندگان تقد

و ممانعت از  برنامه هماهنگی حداکثری و کارآمد و پیشبرد  سیستمی منظوربخشی بههای درونانجام هماهنگی .6

 مداخلات

 هماهنگی حداکثری و کارآمد و پیشبرد  سیستمی برنامه و ممانعت از مداخلات منظوربخشی بهرونبهای انجام هماهنگی .1

 تدوین و توسعه برنامه های آموزشی .9

 زارش وضعیت برنامه ژنتیک اجتماعیآوری اطلاعات، تجزیه و تحلیل، تفسیر و انتشار آن در قالب گگرد .9

 مرتبط و مورد نیازهای علمی ماییهبرگزاری گرد .5

 برنامه اجرای نظارت و پایش  .1
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 اتی مورد نیـاز برنامه های ژنتیکهـای تحقیقو پیشنهاد موضوعر بستر برنامه ها ایجـاد بستـر منـاسب جهت تحقیق د .0

 ارتقا برنامه های ژنتیکبازنگری و  .2

 کارکنان سـازیتوانمند ت ارتقـای علمـی وهـای منـاسب جهپیـشنهـاد و ایـجـاد زمینـه .3

 همکاری در تعیین تعرفه خدمات مورد نیاز .61

 همکاری در پیگیری تامین پوشش بیمه خدمات تشخیص و درمان بیماری های ژنتیک تحت پوشش برنامه .66

 تدوین برنامه پایش و ارزشیابی برنامه های اختصاصی پیشگیری و کنترل بیماری های ژنتیک .61

 

 خانواده دفتر سلامت خانواده، جمعیت و: 

 مشارکت در نظارت بر اجرای ادغام یافته برنامه در بسته های گروه های سنی  .6

در آموزش های بسته های خدمات گروه های محتوای آموزشی برنامه ژنتیک اجتماعی و برنامه های اختصاصی ژنتیک  ادغام .1

 هاسنی و ابلاغ آن به دانشگاه

 های غیرواگیردفتر مدیریت بیماری 

 عامل خطر ژنتیکی در خصوص بیماری های غیرواگیر  مربوط به تدوین مداخلات مشارکت در

 دفتر آموزش سلامت 

 با هماهنگی اداره ژنتیک تدوینو اجرای آموزش عموم برنامه ژنتیک اجتماعی

 مرکز توسعه شبکه 

مراکز آموزش بهورزیو  درجهت ارائه آموزش محتوای آموزشی برنامه ژنتیک اجتماعی و برنامه های اختصاصی ژنتیک  ابلاغ .6

 سامانه آموزش مرتبط

 مشارکت در نظارت بر اجرای برنامه .1

 

 معاونت درمان ستاد وزارت بهداشت 

 تحت پوشش با احراز استاندارد های برنامه در اجرای برنامه در حوزه های بالینی و درمانیمشارکت .6

 بیمارستانی برنامه بر اساس دستورالعمل ژنتیک اجتماعی تدوین راهنماهای بالینی .1

 تعیین تعرفه خدمات مورد نیاز .9

 برنامه تشخیص و درمان بیماری های ژنتیک تحت پوشش پوشش بیمه خدماتپیگیری تامین  .9

 برنامه  استاندارد هایمشارکت در طراحی و ارتقاء مستمر .5

 تحت پوششتثبیت نظام ثبت اطلاعات بر اساس دستورالعمل کشوری در بخش های مختلف مشارکت در  .1

 مرتبطامور مدیریت صحیح جهت کشورپزشکی قانونیشرکا اجرایی برنامه شامل مشارکت در همکاری با .0

 درمانی دانشگاه های علوم پزشکی کشور-نظارت و پایش بیمارستان منتخب بالینی .2

مرتبط با حوزه درمان به دانشگاه های علوم پزشکی کشور )و در صورت ضرورت ابلاغ با امضای ابلاغ دستورالعمل های  .3

 مشترک معاونین بهداشت و درمان(
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 آزمایشگاه مرجع سلامت 

 مشارکت در تدوین استاندارهای آزمایشگاهی بالینی و ژنتیکی برنامه  .6

 چک لیست های تدوینی مشترک با اداره ژنتیک پایش و ارزیابی آزمایشگاه های مشارکت کننده در برنامه بر اساس .1

 معاونت غذا و دارو 

بیماران ( شامل شیر و مواد غذایی ویژه)درمانی  -برنامه ریزی و اجرای برنامه تهیه و توزیع داروها و مکمل های تغذیه ای  .6

 متابولیک ارثی

 هماهنگی در نظام ثبت بیماران متابولیک ارثی .1

 

 علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی  دانشكده/دانشگاهستاد  

 معاونت بهداشتی دانشگاه -الف

 ها برای شرکت در کمیته مشورتی دانشگاهیای فعال و موثر در پیشبرد برنامههها و صاحب نظرتعیین صاحب سمت .6

 توسط رییس دانشگاه ایشان و پیگیری صدور ابلاغ  ژنتیک

در راستای منظور مشارکت سالانه و یا برحسب ضرورت به کمیتههای جلسهمعاون بهداشت است.  ثابت به طور دبیر جلسه

بخشی و ایجادبستر مناسب و ایجاد هماهنگی درون و بین  های برنامهو در چارچوب دستورالعمل کشوری هایسیاست

اصلی اجرا زمانبندی و تعیین مسئول . انجام می شود برنامه و پیشگیری از بروز مداخلات در اجرای جهت اجرای استاندارد

و پیگیری و گزارش نتایج ظرف حداکثر سه ماه از  دانشگاهیمشورتی  کمیتهاجرایی در جلسه  تصمیمات برای هر یک از

تشکیل به رییس دانشگاه با رونوشت به اعضا ضروری است. صورت جلسه کمیته مشورتی دانشگاهی لازم است به وزارت متبوع  

اعضا برای هر بار شرکت در بر حسب ضرورت( رونوشت شود.  معاونت های وزارت متبوعسایر از آن طریق  شت و )معاونت بهدا

نمایند و هر بار در ابتدای سال بعد ضمن تقدیر بخاطر همکاری تعداد جلسات همکاری و ساعات آن جلسه دعوت نامه دریافت می

شود. سمتی که هر نفر به دلیل آن یم میگان تقده و به شرکت کننددو برابر ساعات شرکت در جلسات( گواهی شد)به میزان 

 دعوت شده باید در دعوت نامه و  در گواهی شرکت در جلسات قید شود.

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

 و برنامه ریزی بهینه و ابلاغ آن برای اجرا به بخش های تحت امر بررسی علت بروز

و تسلط نیروها در هر بخش مرتبط با برنامهدر صورت لزوم با استفاده از  وظایف محولهحسن انجام  و اطمینان از نظارت

 اعضا  فنی  اجرایی و علمی منتخب کمیته مشورتی 

 به منظور: در چارچوب سیاست های کشوری و دستورالعمل های برنامه بخشیبیندرون بخشی و  ایهایجاد هماهنگی

 ...عموم مـردم و گروه های هدف مرتبط شامل کارکنان نظام سلامت،  هـای آمـوزشی بـرایاجـرای بـرنـامه ▪

 های ژنتیک های برنامه یبودجهو به هنگام  صحیح ، جذب و تخصیصمدیریت مالی ▪

به موازین و رسالت های  تعهد و ایجاد هم افزایی اجرایی باپیش گیری از تداخلات در اجرای صحیح برنامه ها  ▪

 سازمانی
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ها دسترسیبهبود  جهتهای کشوری و دستورالعمل برنامه ها درتبه نحو بهینه و در چارچوب سیاسپیگیـری حمایت و  .1

 تشخیص ژنتیک تشخیص طبی و هـایزمایشگاهآ در حوزه

 آوری اطلاعات، تجزیه و تحلیل، تفسیر و انتشار آن در قـالب گزارش وضعیت موجود برنامهگرد .9

 ، پیشنهاد بررسی ها و تحقیقات مورد نیاز برای ارتقا برنامه هاانجام تحقیقاتمورد نیازدر مشارکت .9

نفر یک مشاور ژنتیک دوره دیده و گواهی دریافت کرده از  51111مشاوران ژنتیک ثابت و با مهارت  بر اساس هر  تامین .5

 وزارت متبوع

 به منظور ارائه مشاور ه صحیح مطابق دستورالعملبرای تیم مشاوره ژنتیک  امکانات لازم تامین شرایط و .1

 برنامه ژنتیکتسلط و تجربه در حوزه داشتن با توجه به لزوم  سطوح برنامهدر تمامی  کارکنانحفظ ثبات  .0

)درون کز دانشگاهی نمونهمدت به مرتوجیه و آموزش کوتاه  جدید برنامه جهت کارکنانو  کارشناسانپزشک، عزام ا .2

مربوطه و بر  معاونت بهداشتهماهنگی با حداقل یک ماه پیش از جابه جایی دانشگاهی/ بین دانشگاهی بر حسب نیاز( 

 قبلی و تامین مخارج مربوطه شامل اسکان اساس برنامه ریزی

 در سطح دانشگاه و انعکاس و پیگیری تـا دریافت پاسخ مناسب ها، پیشنهاداتنظرگردآوری نقطه .3

، های برنامه، محاسبه شاخصنیـازمـورد  و اطلاعـات آماروقع مبهصحیح و  ارسـالت،ثب مدیریت اطلاعات برنامه شامل .61

 ها در بازه زمانی معین شده در برنامه اختصاصی هر بیماریو گزارش تحلیل شاخص تحلیل آن

های کلی برنامه تدوین مداخلات دانشگاهی پیشگیری از بروز و کاهش معلولیت بیماری های ژنتیک در راستای استراتژی .66

 و در قالب برنامه عملیاتی دانشگاه

 هایروش و با ذکر نقاط قوت و ضعفهای تابعه و ارائه پسخوراند شهرستان اجرای برنامه در حضوری نظارت و پایش .61

 و مقایسه با شرایط موجود در پایش قبلی، حداقل یک بار در سال ارتقاء اجرای برنامه

 پایش غیرحضوری اجرای برنامه در شهرستان های تابعه از طریق نظارت بر شاخص های فرایندهای برنامه .69

 

 معاونت درمان: -ب

)بر اساس شرح وظیفه برنامه های اختصاصی هر کارشناسان از حوزه های مرتبط / مدیر درمان و شرکت معاون درمان .6

 دانشگاهی ژنتیک  مشورتی کمیتهمعاونت در آن ، موثر و ثابت (60بیماری

صدور ابلاغ  معرفی و پیشنهاد متخصصین و کارشناسان مرتبط با ادارت مرتبط درمان به معاونت بهداشتی جهت پیشنهاد .1

 به ریاست دانشگاه

 با هماهنگی سازی و اجرای صحیح برنامه ها در عملیاتی کارشناسان مرتبط از حوزه درمان مشارکت .9

 ای گروه های هدف در سطح منطقه تحت پوشش برنامه با هماهنگی معاونت بهداشتیاجرای آموزش دوره .9

و در صورت لزوم  منتخب بیماری های ژنتیک مرکز استان های بیمارستان کارکنان مرتبط در مراکز بالینی و معرفی .5

 مراکز بالینی تابعه در شهرستان 

                                                           
 

 )برود به دستورالعمل هاب اختصاصی( درمان، تیم بیمارستان منتخب و ...معاونت بیماری های  درمان، واحد ایشگاه، تصویربرداری، مادران و کودکان معاونتآزم17
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برای انجام اقدامات تشخیصی با هماهنگی معاونت بهداشتی برابر با ضوابط و اعلام مورد نیاز /منتخبرفرانس معرفی مراکز .1

 برنامه ها کشوری های موارد در دستورالعمل

بطور مستمر و  و تشخیص ژنتیک کنترل درمان ، تایید تشخیص،غربالگری مایشگاه هاییفی موثر آزنظارت و کنترل ک .0

 بر اساس استانداردهای برنامه اختصاصی هر بیماریدانشگاهی ژنتیک  کمیته مشورتی گزارش وضعیت به رییس دانشگاه و

 سازماندهی نظام انتقال نمونه با استفاده از پتانسیل بخش خصوصی .2

، بیمارستان ها، اطلاعات بر اساس دستورالعمل کشوری در بخش های مختلف شامل درمانگاه هاتثبیت نظام ثبت  .3

 حمایت از ارسال اطلاعات درخواست شده به معاونت بهداشتسایر مراکز پاراکلینیک منتخب و  و  آزمایشگاه های منتخب

 سقط قانونی جنین در زمان مشخص شده مدیریت بهینه روندجهت  استان با پزشکی قانونی تعامل .61

 

 مرکز بهداشت شهرستان 

ترین وظایف آن به مهماست. مـرکـزاین  برنـامـهازوظایفو مدیریت داده ها و اطلاعات و پـایش آمـوزش،نظارت، هـدایتهماهنگی، 

 شـرح ذیل است:

اصلی با وظایف  حداقل دو بار در سال اجرای برنامهمرتبط با و مؤثر اصلی  عوامل اجراییبا شرکت ی ژنتیککمیته شهرستان تشکیل. 6

 منظور:بهو بین بخشی بخشی های درونانجام هماهنگی

 تجهیزمراکزآزمایشگاهیمورد نیاز برنامهمدیریت بهینه در تامین و  ▪

جهت تسهیل در سقط قانونی جنین در زمان مشخص  شهرستان پزشکی قانونیبرای مثال )شرکا اجرایی برنا مه  با تعامل ▪

 شدهدر بیماری های دارای مجوز سقط(

 :ها  معرفی و اعلام نشانیمدیریت و تسهیل ارجاعات شامل  ▪

o خدمات جامع سلامتبه مراکز  ژنتیکی ی مشاورهویـژه پایگاه اعلام 

o  ثبت اسناد و املاک شهرستان. اداراتمـورد تـأییدبه غربالگری و آموزش های هنگام ازدواجاعلام اسامی و نشانی مراکز 

و  جهت بررسی علت بروز)به ازاء هر مورد بروز بیماری ژنتیک تحت مراقبت  عوامل اجرایی مؤثر مرتبطتشکیل کمیته بروز با حضور .1

 برنامه ریزی بهینه جهت کنترل بروز(

از خانه  شامل کارکنان و جمعیت تحت پوشش های هدفگروه های آموزشی مرتبط باو اجرای فعالیت هماهنگیمدیریت، .  9

 بهداشت/پایگاه سلامت

مرکز ارائه  سلامت و مراقب پزشک مشاور ژنتیک پرسنل ثابت و با مهارت شامل موثر برای تامینمدیریت بهینه و برنامه ریزی .  9

 مورد نیاز برای جمعیت تحت پوششخدمات زمان ازدواج 

رخصی از سوی درصـورت تقاضای م(جایگزینمشـاوره ژنتیک  پزشک ژنتیک جایگزین )در صورت عدم وجود، مرکز تعیین .5

 ی ژنتیکپزشک مشاوره

 اجرای صحیح برنامه و پایش عملکرد سطوح محیطی در راستای نظارت .1

 تایید و کنترل صحت گزارشات آماری برنامهمدیریت ثبت و گردش اطلاعات و  .0
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توسط و اطمینان از دسترسی و بهره برداری بهینه  مشارکتو مواد آموزشی به روز  دستورا لعمل ها،  اسناد و و نگهداری آرشیو .2

 تحت امر  پرسنل

دانشگاه/ دانشکده و  ، پیشنهادات و انتقادات در سطح شهرستان و انعکاس به معاونت بهداشتیاتنظرنقطه و ثبت گردآوری .3

 پیگیری تا دریافت پاسخ مناسب

 مرخصی ژنتیک درصـورت درخـواست جانشین پزشک مشاورهتعیین  .61

 

 مرکز خدمات جامع سلامت: 

 تحت پوشش پایگاه های سلامتدر های مربوط به برنامهبر فعالیتو نظارت  مدیریت .6

تأکید بر گروه با جمعیت تحت پوششآگـاهی  آموزش و مهارت پرسنل تحت مدیریت و ارتقا سطح ارتقاریـزی در زمینهبرنامه .1

 های هدف

 مدیریت ثبت و گردش اطلاعات و تایید و کنترل صحت گزارشات آماری برنامه .9

توسط و اطمینان از دسترسی و بهره برداری بهینه دستورا لعمل ها،  اسناد ومواد آموزشی به روز  و مشارکت و نگهداری آرشیو .9

 تحت امر   پرسنل

دانشگاه/ دانشکده و  سطح شهرستان و انعکاس به معاونت بهداشتی، پیشنهادات و انتقادات در اتنظرنقطه و ثبت گردآوری .5

 پیگیری تا دریافت پاسخ مناسب

 پوشش تحت پایگاه های سلامت/ های بهداشتاز سطح خانهتایید و کنترل صحت گزارشات آماری برنامه  .1

 

 خانه بهداشت/ پایگاه سلامت: 

 بهورز/وظایف مراقب سلامت -الف

 مرتبط ژنتیک در چارچوب دستورالعمل هایارجاع غربالگری و مصاحبه،  پرسشگری،  .6

 در چارچوب دستورالعمل هایمربوطهمراقبت ژنتیک .1

 ت در چارچوب دستورالعمل هایمربوطهـاثبت و گزارش اطلاع .9

 و پیگیری دریافت . تکمیل  و جایگزینی موارد  به روزرسانی شده آموزشی اسناد و دستورالعمل ها و مواد یگانی و نـگهداریبا  .9

 در چارچوب دستورالعمل هایمربوطهتهیه و ارسال گزارشات  .5

 جمعیت تحت پوششبرنامه ریزی به منظور آموزش گروه های هدف در  .1

 

 پزشک تیم سلامت:-ب

 آموزش بهورز/ مراقب سلامت در موارد لازم .6

 ی مرتبطدستورالعمل هاژنتیک در چارچوب ارجاع .1

 ی مرتبطمراقبت ژنتیک در چارچوب دستورالعمل ها .9

 ، مراقبت ژنتیکها غربالگری تسلط به مصاحبه، پرسشگری و اجرا و انجام عملکرد مراقب سلامت/ بهورز شامل نظارت بر .9
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 .و گزارشات تهیه و ارسال آماراطلاعات و ثبتنظارت بر صحت  .5

 معیت تحت پوششج برایبرنامه های آموزشی برنامه ریزی و مشارکت در اجرای  .1

 

  ارائه خدمات هنگام ازدواجمراکز: 

یک مرکز برای آموزش و غربالگری های هنگام ازدواج وجود داشته باشد. این مرکز به نحوی  حداقلمی بایست در هر شهرستان 

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

در حد برگه  بسیار خلاصه و ازدواجدرکلاس های آموزش هنگام  برای برگزاری کلاس های آموزش هنگام ازدواج را داشته باشد.

 . "گریژنتیکی لازم استغربالبرای ثبت ازدواج صدور گواهی انجام "به داوطلب ازدواج توضیح داده شده و تاکید می گردد آموزشی 

سلامت که قبلا دارای توسط مراقبتیک هنگام ازدواج انجام شده است. غربالگری باید غربالگری ژن برایراهنمایی  ،ه آموزشیدر برگ

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

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

باید توصیه به مشاوره ژنتیک پزشک مرکز تایید گردد زوج توسط ی ی ژنتیکفامیل/ بیماری های ارثیعامل خطروجود  صورتی که

اوره ژنتیک بعد از ازدواج شو چنانچه تمایل به م انجام می شود ژنتیک پیش از ازدواج شوند. چنانچه زوجین مایل باشند مشاوره

انجام در زمانی که مجال کافی برای بررسی های ضروری وجود داشته باشند  مشاوره های ژنتیک پیش از بارداری باید داشته باشند

و اعتماد ایشان برای مراجعه به موقع ستی و بدون عجله و با جلب همکاری زوجین به در دبایپزشک مشاور ژنتیک نه تنها شود. 

 اطمینان حاصل شود. برای مراجعات مشاوره ژنتیک  از آگاهی صحیح ایشان )هر دو(نماید بلکه باید  کاملا آگاه

 

 :ارائه خدمات هنگام ازدواجمرکز  )غربالگری  ژنتیک(در  وظایف مراقب سلامت-الف

 هنگام ازدواجژنتیک برای غربالگری مقدماتی غربالگری تکمیل پرسشنامه استاندارد  -6

 ارجاع موارد مثبت غربالگری هنگام ازدواج به پزشک مرکز برای تایید  -1

 هداشت شهرستـان در پایان هر فصلبه مـرکـز بهنگام ازدواج  ارائه خدماتتکمیل و ارسال فرم عملکرد مرکز  -9

 مراقبین انتخاب شده برای این مراکز تا حد امکان می بایست دارای خصوصیات زیر باشند:شایان ذکر است که 

 مصاحبه و پرسشگری وتکمیل پرسشنامه مشاوره ژنتیک در مهارت ▪

 زوجین بویژه با توجه به شرایط حساس ایشاندارای مهارت لازم در برقراری ارتباط مطلوب با  ▪

 بویژه آداب و رسوم ازدواج آشنا به آداب و رسوم و فرهنگ منطقه ▪

 تعیین شدهدر آموزش های  و قبولی شرکت ▪

 

 :هنگام ازدواج ارائه خدماتمرکز  پزشکوظایف  -ب

 فامیلی/ بیماری های ارثیخطربررسی موارد مثبت غربالگری ژنتیک هنگام ازدواج جهت تایید وجود  -6

در چارچوب موازین این  به پزشک مشاور ژنتیک فامیلی/ بیماری های ارثیخطرعامل ارجاع موارد تایید شده دارای -1

 دستورالعمل
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به مـرکـز بهداشت شهرستـان در پایان هر  مرکز ارائه خدمات هنگام ازدواجتکمیل و ارسال فرم عملکرد مرکزنظارت بر  -9

 فصل

 

 هایسالدرآموزشدر بار ل یک بایدحداقپزشک و مراقب سلامت مسئول غربالگری ژنتیک مرکز آموزش و غربالگری هنگام ازدواج 

 شرکت نمایند. نتیک هنگام ازدواجژ غربالگریارتقا سطح مهارت و آموزشحضوری یا غیـرحضوری

 

 (11خدمات سلامت 14)بر اساس نسخه   ژنتیکمرکز مشاوره 

شهری( و یا در پایگاه ضمیمه مراکز خدمات جامع سلامت و در بخش دولتی )مشاوره ژنتیک است  پزشکاین مرکز محل استقرار 

 هزار نفر جمعیت یک مرکز و حداقل یک مرکز در هر شهرستان(است. 611تا  51مراکز خصوصی )به ازاء هر
مشاوره ژنتیک می بایست توسط پزشکانی که دارای گواهی گذراندن دوره آموزش مشاوره ژنتیک با امضاء معاون محترم بهداشت 

ی علاقمند به انجام مشاوره ژنتیک می توانند داوطلب گذراندن این دوره وزارت متبوع می باشند صورت پذیرد. پزشکان عموم

باشند. مشاوره ژنتیک در این نظام در چارچوب برنامه ژنتیک اجتماعی و دستورالعمل مشاوره ژنتیک ابلاغ شده از سوی معاونت 

مه این جام مشاوره ژنتیک به عنوان ضمی)شرح کامل انجام مشاوره ژنتیک در دستورالعمل انشود.بهداشت وزارت متبوع انجام می

 (دستورالعمل آورده شده است.

 

 

 

 

 

 

                                                           
 

 ه قابل اعمال است.طراحی شده است. این موازین در صورت اجرایی شدن این نسخ 14جانمایی مرکز مشاوره ژنتیک و جایگاه پزشک مشاور ژنتیک در نسخه 18
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مشاوره استاندارد و مطلوب با خانواده های در معرض خطر بیماری های ارثی/ فامیلی، باعث تسهیل مراقبت و حتی خود مراقبتی  می 
گردد و  به هر میزان مشاوره با این خانواده ها ضعیف باشد باعث واردآمدن بار کاری بیشتر برای مراقبت ژنتیک و تضعیف خود مراقبتی 

 دد. خانواده ها  می گر

: بلکه مشاوره عبارت است ازدخالت در تصمیم گیری و تحمیل یک تصمیم به فرد نیست.  یاآموزش دادن و راهنمایی صرفا «مشاوره»
آموزش و راهنمایی موثر که باعث ایجاد توان تصمیم گیری درست و آگاهانه توسط فرد می شود. در طی فرایند مشاوره فرد توانمند می 

 انه ای اتخاذ نماید.گردد تا تصمیم آگاه

مشاور ژنتیک باید بتواند شرح حال بالینی کامل، موثر و مطلوب از مراجعه کننده دریافت کرده  و با استفاده از دانش ژنتیک  خطرات 
کند که بیماری را از نظر جسمی، روانی، اجتماعی، اقتصادی و وراثت بیماری به مراجعه کننده  گوشزد نماید و در نهایت اطمینان حاصل 

 مراجعه کننده مطالب را به طور کامل دریافت و درك کرده و با آگاهی کامل و بر مبنای صلاحدید خود تصمیم گیری نماید.

اصلی ترین مهارت و دانش مشاور ژنتیک انتقال اطلاعات صحیح ژنتیک  به نحو صحیح و غیر آسیب زا به مردم است. اولی با مطالعه دانش 
لیکن با مطالعه تنها مهارت انتقال  دانش به نحوی غیر آسیب زا به مردم  بدست نمی آید. مشاور ژنتیک باید معتقد ژنتیک کسب می شود 

و باید تکنیک های علمی مشاوره را  برای عدم دخالت بیاموزد، آن را دائم تمرین کند و در پایان هر  باشد به حق مردم برای تصمیم گیری
 .به نحوی غیر آسیب زا حمایت کردم  تصمیم گرفتم و یا تصمیم گیری بهینه زوج و یا فرد رامشاوره از خود بپرسد آیا من 

 

  

 مشاور ژنتیک: پزشک وظایف

 تشکیل پرونده مشاوره ژنتیکغربالگری اولیهو  بررسی پرسشنامه های تکمیل شده .6

 موارد ارجاع شده  و اطلاعات ثبت مشخصاتاخذ شرح حال ژنتیک و  .1

 در راستای تشخیص قطعی بیماری ژنتیک های تکمیلیآزمایشدرخواست  .9

 ژنتیک دستورالعمل های کشوری درخواست آزمایشات تشخیص ژنتیک بر اساس .9

 در معرض خطر بیماری های ژنتیکافراد یژنتیک با مشاوره .5

 فامیلی/ عامل خطربیماری های ارثیبـرای افراددارای  تشکیل پـرونـده .1

 تکمیل شرح حال فامیلی و معاینات بالینی مربوطه -1-6

 ترسیم شجره نامه فامیلی -1-1

 تعیین ریسک بیماری در افراد در معرض خطر فامیل و سایر خویشاوندان در معرض خطر -1-9

 فراخوان افراد در معرض خطر از طریق ارسال فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک  -9 -1

 خلات اجتناب از خطر برای افراد در معرض خطر ژنتیکتوجیه میزان خطر و مدا -1-5

 طراحی مداخلات و مراقبت ژنتیک و پسخوراند به پزشک ارجاع کننده -1-1
 

 ژنتیک در صورت نیاز دستورالعمل های کشوری در چارچوب انجامدرمان های اولیه .0

 در چارچوبر بیماری های ژنتیک خصوص موارد در معرض خط و سوم در مسطح دو در منتخب برنامهبا مراکز بالینیمشورت  .2

. بدیهی است مشاوران ژنتیک در هر بار مشورت بالینی با این مراکز موظف به توجیه لازم . ژنتیک دستورالعمل های کشوری
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تحت هر کدام از د. بالینی مراکز و تعامل و ارتباط فعال اجرایی و علمی با ایشان هستند تا بهترین نتیجه از مشورت حاصل شو

 .است این شرایط چارچوب عرضه خدمات دستورالعمل ژنتیک اجتماعی

 ژنتیک در صورت نیازدستورالعمل های کشوری در چارچوب هایها پیگیری انجام .3

ی شـود، یک نسخه در پروندهمیاین فـرم در دو نسخه تهیهدر موارد نیاز "یک اعلام وضعیت مراقبتژنت"تکمیل و ارسال فرم  .61

مرکز  بهیک اعلام وضعیت مراقبتژنت "م.تکمیل فرشودمیارسالی اصلی به مرکز بهداشت شهرستانهبایگانی و نسخژنتیک فرد 

 شهرستان  بهداشت

 تکمیل و ارسال فرم عملکرد مرکز مشاوره ژنتیک به مـرکـز بهداشت شهرستـان در پایان هر فصل .66

 ژنتیکی خدمات آزمایشگاهی تشخیص شبکه یبرنامه 9ی شمارهفرم با آزمایشتشخیص ژنتیک  ارجاع جهت انجام .61

 درصـورت درخـواستمرخصیجانشین ژنتیک  پزشک مشاورههماهنگی با .69

 های مدیریتی دریافتی در آرشیو مرکز مشاورهها و نامهها، دستورالعمل، جزوههاتمام کتاب آرشیو و پیگیری به روز رسانینگهداری و  .69

 ژنتیک

 درصدتعیین  و "در خواست آزمایش تشخیص ژنتیک "با ضرب مهر بر روی فرمبرخورداری از تسهیلات ویـژه تعیین .65

 . با و روحیه مدکارانه و به نحوی عادلانه بدون اعمال نظر و یا گرا یش شخصی برخورداری از تسهیلات بر اساس شرایط زوج

  بنابراین . .بیمه بودن خانواده ها جهت انجام آزمایشات ذکر شده ضروری است با توجه به هزینه بالای آزمایشات تشخیص ژنتیک،. 6تذکر

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

 ی عادلانـه منظور توزیعاعتبارات مذکور بهشدت محدود بوده، بنابراین مدیریت اعتبارات تسهیلات ویژه به. تذکر دو

 و نظارت بر آن بر عهده ستاد ی ژنتیکمشاورهپزشک ی عهدهر ب وولیت این موضوعمساست بدیهی  .است آن ضروری

 .می باشد مرکز بهداشت شهرستان

 های مدیریتی دریافتی در آرشیو مرکز مشاورهها و نامهها، دستورالعمل، جزوههانگهداری و بایگانی تمام کتاب .61

 صورت الکترونیک و دائمی.به ژنتیکبایگانی و نگهداری دفتر ثبت مشخصات مراجعه کنندگان به مرکز مشاوره  .60

 :شرایط اتاق مشاوره ژنتیک

 پوستر و مواد آموزشی بر روی دیوار نصب نباشد.رنگ مناسی داشته باشد و  .6

 دارای نور کافی و تهویه مناسب باشد. .1

 گردد که تجهیزات لازم به راحتی مستقر شده و فضای کافی برای حضور افراد فراهم باشد.مساحت اتاق به اندازه ای انتخاب  .9

 در داخل اتاق موجود باشد. نفر 1ترجیهاو مناسب برای  یصندلی راحت .9

 وسایل اضافی در داخل اتاق وجود نداشته باشد. .5

 منطبق با شرایط مشاوره استاندارد باشد. راحتی هاچیدمان اتاق و  .1

 ازمامکانات کافیلو ،تجهیزات،(ADSLخط پرسرعت اینترنت ) ،سیستمکامل رایانه به همراه اسپیکر ،دستگاه دورنگارمجهز به  .0

 ، باشد.مطلوب مستندات و پرونده ها آرشیوبرای 
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 سطح دو:  منتخبینو مراکز تخصصی متخصص 

ضرورت مورد مشورت مشاور ژنتیک در این  این گروه متخصصین بالینی جنرال از گروه اطفال، داخلی و زنان هستند که بر حسب

 بهداشت درمان سطح قرار می گیرند. این متخصصین با درخواست مرکز بهداشت شهرستان و با همکاری معاون درمان شبکه

معرفی می شوند. این متخصصین باید در خصوص برنامه  آن منطقه و سطح یک ارائه خدمات در ژنتیکانتخاب و به مشاوران 

 به انجام رسانند: و به شرح زیر دستورالعملو خدمات خود را در چارچوب  باشند ماعی توجیهژنتیک اجت

 ارائه مشورت بالینی به مشاوران ژنتیک در صورت درخواست .6

پذیرش ارجاعات بالینی از سطح یک در تمام مواردی که ارجاع به متخصص به دلایل ذکر شده در دستورالعمل اختصاصی  .1

 های تحت پوشش برنامه ژنتیک اجتماعی ضرورت دارد.هر یک از برنامه 

 انتخاب مشاور ژنتیک بر حسب ضرورتباویر برداری و غیره صمراکز دیگر بالینی سطح دو شامل آزمایشگاه های سطح دو و مراکز ت

توجیه لازم بالینی مراکز . بدیهی است مشاوران ژنتیک در هر بار مشورت بالینی با این مراکز موظف به رار می گیرندمورد مشورت ق

تحت هر کدام از این شرایط . تا بهترین نتیجه از مشورت حاصل شود و تعامل و ارتباط فعال اجرایی و علمی با ایشان هستند

 .است چارچوب عرضه خدمات دستورالعمل ژنتیک اجتماعی

  در سطح سوم منتخبو مراکز فوق تخصصی تخصص فوق: 

 ژنتیک در موارد ضرورتپذیرش ارجاعات از مشاوران  .6

ارائه مشورت بالینی در صورت درخواست و تعامل و ارتباط اجرایی و علمی فعال با مشاوران ژنتیک سطح دو در چارچوب  .1

 دستورالعمل ژنتیک اجتماعی

ارائه مشورت بالینی در صورت درخواست و تعامل و ارتباط اجرایی و علمی فعال با متخصصین ژنتیک سطح سه در چارچوب  .9

 دستورالعمل ژنتیک اجتماعی

در جهت اداره بالینی بیماران شناخته شده در چارچوب دستورالعمل  سطح دو پذیرش ارجاعات از متخصصین منتخب .9

 اختصاصی و قالب برنامه ژنتیک اجتماعی

 تیم بالینی بیمارستان منتخب و درمان بیماران ارجاع شده  هدایت و هماهنگی .5

 دعوتبر حسب سات علمی شرکت در جل .1

 

 )متخصصین ژنتیک و مراکز تشخیص ژنتیک )در سطح سوم 

توسط اداره ژنتیک با همکاری بخش های مرتبط در وزارت متبوع برای عرضه خدمات ژنتیک به برنامه های کشوری انتخاب و در این مراکز 

 وظایف: دوره های مشخص زمانی معرفی می شوند.

 بر حسب بیماری های مورد مسئولیت نظام سلامت دوم ژنتیک در سطحمشاوران پذیرش درخواست های تشخیص ژنتیک از  .6

 و انجام آزمایش و اعلام پاسخ به ارجاع کننده در چارچوب دستورالعمل های ابلاغ شده

 ارائه مشورت به مشاوران ژنتیک سطح دو تعامل  و ارتباط فعال اجرایی و علمی و  .1

 مشورت بالینی با فوق تخصص ها و مراکز فوق تخصصی بالینی در صورت ضرورت  .9
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 شرکت در برنامه های علمی و آموزشی بر حسب اعلام .9

چارچوب  دربکارگیری کلیه شئون و موازین استاندارد برنامه ژنتیک اجتماعی و برنامه های اختصاصی مورد همکاری  .5

 ی اختصاصیو دستورالعمل ها دستورالعمل ژنتیک اجتماعی
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 بخش چهارم

 فرمها، شاخص ها 
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 متن  اطلاع رسانی در خصوص مشاوره ژنتیک به زوجین مراجعه کننده به مرکز غربالگری ژنتیک هنگام ازدواج 

 شبکه بهداشت درمان شهرستان.........................................دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی ...................................................، 

 مراجعین محترم

 مشاوره ژنتیک می تواند راهنمای شما برای  داشتن فرزندانی سالم باشد.

 انجام مشاوره ژنتیک را به شما پیشنهاد می کنیم اگر : 

 

 :در خانواده شما بیماری شناخته شده ارثی وجود دارد 

می و ... ( ناشنوایی و وز،تالاسمی ماژور، سیکل سل، بیماری های متابولیک ارثی )فنیل کتونوری، گالاکتمثال : هموفیلی، دوشنبرای 

 نابینایی، .....

 

 .در بستگان شما حداقل دو نفر که از زمان کودکی مبتلا به یک بیماری مشابه هستند وجود داشته یا هم اکنون وجود دارد 

 

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

 

 :در بستگان هر یک از شما ) و یا هر دوی شما ( فردی مبتلا به یکی از مشکلات زیر وجود داشته یا هم اکنون وجود دارد 

 

 باشد. ( ریزیامدن خون موقع خون )بند نی فردی که از کودکی دارای مشکل انعقاد خون -

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

 باشد. داشته حرکتدر و یا ناتوانی ناتوانو عقلی از نظر ذهنی فردی که از زمان کودکی -

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

 فت کند و برخی غذاها را نمی تواند تحمل کند     غذاهای مخصوص دریامی بایست  کودکی که  -
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 نماییم.تایید می راپاسخ های داده شده درستی  ضمن مطالعه مطالب این فرم

 ادگی آقا ..........................نام و نام خانوادگی خانم .................................                                                      نام و نام خانو

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

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

 

 

 نظر پزشک:نتیجه غربالگری  بر اساس 

 به مشاور ژنتیک نمی باشد. ایشان ، نیازی به ارجاعپرسشنامه درین پاسخ دهی زوجبر اساس   □

 .دندبه پزشک مشاور ژنتیک ارجاع گردید ینتایید شد و زوج پاسخ داده شده مجددا ، موارد مثبت پرسشنامه پاسخ دهی زوجین دربر اساس  □

 پرسشنامه غربالگری ژنتیک هنگام ازدواج

 ....................................دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی ................................................... شبکه بهداشت درمان شهرستان......

 خیر بلی پرسش ها 

   ؟آقا و خانم با یکدیگر نسبت فامیلی دارند -6

 ؟در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  بیماری شناخته شده ارثی وجود دارد -1

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

 صورت پاسخ مثبت نام بیماری ذکر شود: .................................................(

 ته شده ارثی دیگری به جز بیماری های ذکر شده در بالا وجود دارد؟بیماری شناخ 

  

 ؟و یا داشته است وجود دارد مشابهدر آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  بیماری  -9

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

  

 داشته است؟یا  دارد و در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام فردی که از کودکی دارای مشکل انعقاد خون باشد، وجود  -9

 .منظور از مشکل انعقاد خون، سابقه خونریزی های خود به خود و بدون دلیل و یا سابقه قطع نشدن خونریزی است

  

 است؟داشته دارد و یا  نیازمند تزریق خون باشد، وجود کم خومی داشته و در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  فردی که -5

 .منظور از تزریق خون سابقه تزریق خون مکرر  از زمان کودکی است

  

تکامل باشد، وجود  یا و یا ناتوانی حرکتی و یا اختلال در رشد و عقلی دارای ناتوانی ذهنیدر آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  فردی که از زمان کودکی  -1

 یا داشته است؟ دارد

 منظور از ناتوانی ناتوانی ذهنی، ناتوانی حرکتی یا اختلال در رشد و تکامل یکی از موارد زیر است:

o .متوجه صحبت دیگران نمی شده یا قادر نبوده به آن پاسخ دهد 

o .کارهای شخصی خود را مانند غذا خوردن، توالت رفتن یا لباس پوشیدن را انجام نمی داده است 

o .نمی توانسته است به طور مناسب و فعال با همسالان خود ارتباط برقرار کند 

o .توانایی یادگیری در حد همسالان خود نداشته است 

o  است.بیماری شناخته شده ای داشته که باعث ناتوانی ذهنی شده 

o .از زمان کودکی  نمی توانسته به خوبی با حفظ تعادل راه برود 

o .از زمان کودکی  نمی توانسته براحتی از جایش بلند شده و از پله ها بالا رود 

o .در کودکی به موقع گردن نگرفته است 

o  .در کودکی به موقع ننشسته است یا در حال حاضر نمی تواند بنشیند 

o فتاده است یا در حال حاضر راه نمی رود.در کودکی به موقع راه نیا 

o .در کودکی به موقع شروع به حرف زدن نکرده است یا در حال حاضر حرف نمی زند 

o )از زمان کودکی سابقه لرزش یا حرکات غیرارادی در استراحت یا شروع فعالیت در اندامها 
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 نیاز به مشاوره ژنتیک، به مشاور ژنتیک ارجاع داده شدند. بهبر اساس اصرار زوج صرفا □

 

 

 :مهر و امضاء پزشک  

 .توجه: زوج محترم باید این فرم را  به عنوان مستند مربوط به غربالگری هنگام ازدواج، نزد خویش نگهداری نمایند
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 هنگام ازدواج خدماتانجام  واهیگ 

 عالیباسمه ت 
 

 

 ...............مان شهرستانشبکه بهداشت و در

 

 ازدواجهنگام خدمات  گواهی انجلم

 (جهت ارائه برای ثبت ازدواج)

 

 

 

 ......................................به شماره ملی ............................فرزند  .......................................آقا

 ...................................به شماره ملی ............................. فرزند .......................................خانم

 

 ............................... مهر و امضا پزشک مرکز بهداشتی درمانی

 

 شرکت در جلسه آموزشی انجام شد .1
 

 انجام شد واکسیناسیون کزاز خانم .2
 

 انجام شد زوجین ژنتیکیغربالگری  .3

 
 انجام شد( تالاسمی مینور)آزمایش بررسی بتا تالاسمی  .4

 
 انجام شد VDRLآزمایش  .5

 

 دانجام ش آزمایشات عدم اعتیاد .6
 

مدت اعتبار نتیجه آزمایش عدم اعتیاد که به پیوست می باشد،از تاریخ صدور یک ماه است   -    

نیاز به تکرار دارد و گواهی انجام آن با نامه  آزمایشو در صورت سر رسید این تاریخ فقط همین 

 .نیازی به انجام مجدد آزمایشات دیگر نیست الحاقی صورت می گیرد و

 
 

 

 عکس خانم

 

آرم 

 دانشگاه

 عکس آقا

 

 محل مهر مرکز
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 بالینیمراکز خدمات از  نظریه مشورتیدرخواست فرم :؛  برنامه ژنتیک اجتماعی

 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  شهرستان. . . . . ........................................... . . . . . . . .درمانیعلوم پزشکی و خدمات بهداشتی / دانشکدهدانشگاه
 . . . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . .       مرکز مشاوره ژنتیک

 : ارجاع شدگان مشخصات

6.  . . . . . . . . . . . . . ............................. . . . . . . . . . . . . . . . 

 

3.  . . . . . . . . . . . . . . . . .................................... . . . . . . . . . . . 
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 .................................................................................ارجاع به الف(  
 

 . . . . . . . / سرکار خانم دکتر دکتر جناب آقای 

 با سلام و احترام

 گردند. میمعرفی مشورتیداده اند، جهت اعلام نظرانجامژنتیک  مرکز مشاور این ی مشاوره ژنتیک را درمشخصات فوق که مراحل اولیه دارنده 

 موضوع مورد مشورت به شرح ذیل می باشد: پیوست است.  سوابق آزمایش ها وخلاصه اقدامات انجام شده
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 ضروری استشده به پیوست، های انجامرمایید. درضمن ارسال سوابق و نتایج تمام آزمایشغ رم اعلامغی مشورتی خود را ازطریق همین خواهشمند است نظریه

 اریخ .........................        ...........................................ت................................خدمات جامع سلامت مرکز .

 

 ژنتیکمشاور پزشک یر و امضامه   
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 :ب( اعلام نظریه مشورتی به پزشک مشاور ژنتیک
 

 .…………………محترمژنتیکمشاور

 ا سلام و احترامب
 

 .گرددمیبه شرح ذیل اعلام جانب این مشورتی شـده و سـوابق ارسالی، نظریهانجام بررسی هایضمن ارسـال 
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 متخصص منتخبمهر و امضا 

 

 

 تاریخ .......................
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 :نظریه مشورتی در برنامه ژنتیک اجتماعیدرخواست راهنمای تکمیل فرم 

به عنوان فرم ارجاع، هنگام ارجاع و بوده ژنتیک اجتماعی منتخب برنامه متخصصانمشورتی از نظریه رم جهت درخواست ـاین ف

 بیمار به متخصص منتخب استفاده می شود. 

 قسمت است: 3این فرم شامل 

به همراه موضوع مورد مشورت  شده و توضیحات مورد نیاز ی اقدامات انجامخلاصه. شودمی تکمیل یژنتیکپزشکمشاورهتوسط  قسمت اولالف( 

 در این قسمت نوشته می شود.

به متخصصان منتخب ، فرم به همراه سوابق آزمایشها در داخل پاکت قرار داده شده و پس از بستن درب پاکت ، صورت ارجاع مستقیم تذکر: در 

 .ممهور به مهر مرکز شده و پاکت تحویل فرد / زوج می گردد

نظریه های لازم بررسیاساس ر ـب.متخصص منتخباست متخصصان منتخب برنامه ژنتیک اجتماعیب( قسمت دوم مربوط به 

. لازم است متخصص منتخب نظریه خود را بصورت صریح و روشن دـنمایمی اعلام ژنتیک اورـزشک مشـاجهت اطلاع پر مشورتی

وابق به مرکز ـس تمامه همراه ـب هایمورد نیازسایر اقدام جهت انجام را در این قسمت درج نموده پس از مهر و امضا، ، فرم

 ماید.ارسال نیژنتیکمشاوره

 .ر نمایندظنباید در این زمینه اظهار ن نکته: مشاوره ژنتیک بر عهده مشاور ژنتیک می باشد و متخصصان منتخب
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 PND،  فرم ارجاع تشخیص ژنتیک رنامه ژنتیک اجتماعب

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

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

 نمابر..........................................................: ..................رستانشه...............                 آدرس: استان: ............... 

 ..........................................................علت ارجاع: : .....................................................   طنام بیماری مرتب

 ارجاع شونده الف(مشخصات فردی

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

            

            

            
 

 تکمیل شود: د بررسیربا این مو در صورت ارتباط ذیل هر مورد از سوالات

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

 سالم: ................................

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

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

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

 کوچه:................................ پلاك: ....................      

بلی ...........  درصد )مهر □خیر   □( ..........................  نوع بیمه: ....................      مشمول تسهیلات ویژه:  3( .............................    شماره تلفن1شماره تلفن

 مشاوره ضرب گردد(      مرکز

 مرتبط و نتایج آزمایشات ژنتیک غیرژنتیکاصلی پاراکلینیک و آزمایشگاهی بررسی ب(نتایج

 با سرنخ نسبت نام و نام خانوادگی

و  پاراکلینیکعتوان بررسی  

آزمایشکاهی و نتایج آزمایشات 

 ژنتیک 

 نتیجه

    

    

    

    

    

    
 

 

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

 تاریخ ارجاع:         /        /                   
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 بررسی های آزمایشگاه ژنتیکبخش دوم : 
 

 12تاریخ اعلام نتایج نهایی:     /      /                                 12پرونده :  ..................................    تاریخ پذیرش:        /        /        شماره 

 ...................................................................................................................................نوع نمونه و تاریخ نمونه گیری: .................................................................

 های پارا کلینیک، آزمایشگاهی غیر ژنتیک و ژنتیک نتایج بررسی

بررسی  نام و نام خانوادگی فرد

 شده
 بررسی نهایی نتیجه عنوان بررسی

   

   

   

   

   

   

   

   

 :مسئول فنی نهایی ینظریه پیشنهادتوصیه/ 

 مهر آزمایشگاه               نام و نام خانوادگی و امضاء مسئول فنی آزمایشگاه: ......................................................................       
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 PNDتشخیص ژنتیک/اهنمای تکمیل فرم ارجاع ر

 :کاربرد

 و آزمایشات تشخیص ژنتیک ازسویمراکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیک  PNDدرخواست انجام  -6

 و آزمایشات تشخیص ژنتیک ازسویمرکز منتخب تشخیص ژنتیک PNDاعلامنتیجه  -1

 :استفادهکنندگان

 مراکزمشاورهژنتیک -6

 مرکزمنتخبتشخیصژنتیک -1

 :شرحفرم

شود. سپسمشخصاتدرخواستکنندهآزمایشوتاریخ ارجاعقیدمیشود. ابتدامشخصاتمرکزدرخواستکنندهآزمایش ژنتیکثبتمی

 .نامبیماریمرتبطوعلتارجاعدرآخرینخطاینقسمتثبتمیشود

 بخشاول

اولین ردیف مربوط به شاخص )پروباند( و  . این بخش شاملسهقسمتالف،بوجمیشود،درقسمتالفمشخصاتفرد/ افرادمورد نظرثبتمیشود

 دارد مثل تالاسمی، ردیف اول خالی گذاشته می شود.وجود نردیف دو سه مربوط به والدین است.در مواردی که شاخص 

دراینقسمتچنانچهفرد/  . بعدازردیفمشخصاتفردی، مشخصاتخانوادگیزوجینقیدمیشود

یشودومشخصاتفرزندانشانثبتمیگردد. در خصوص زوجینخویشاوندیکسویهیادوسویهباشند،نسبتدقیقذکر م

درآخرینردیفازقسمتالف  . زجین،وضعیتبارداریخانمبعدازاین قسمت ثبتمیشود

نشانیمحلسکونتزوجیافردتحتبررسی،نوعبیمهفردتحتبررسی،وضعیتتعلقگرفتنتسهیلاتویژهبهایشانباذکردرصدمشمولیت،ثبتشدهواگربر

 .اری درج شده ومهرمرکزضربمیگرددخوردارازشرایطتسهیلاتویژهاند درصد برخورد

درقسمتب،کلیهنتایجاقدامات پاراکلینیک  . بعدازتکمیلردیفهایبالا،مشاورژنتیکهمچنینموظفاستقسمتبوجرادرصورتوجودمدارکثبتنماید

ها و اقدامات برحسب نوعبیماریاینآزمایش . و آزمایشاتغیرژنتیکثبتمیشود

مآزمایشگاهیهربیماری، نتایج آزمایشات و اقدامات پارا کلینیک متفاوتاستوپزشکبایدبراساسدستورالعملوالگوریت

 درخصوصافرادتحتبررسیبرایبیماریموردنظرراقیدنماید. 

  . وبررسیژنتیکقبلیدر مورد زوجینثبتمیشود PND درردیفج، بررسی 
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 بخشدوم

فته و تکمیل نمایدکهبخشاول ثبتمشخصات فرد/ زوجدراینبخشبهعهدهمرکزمنتخبتشخیصژنتیکاست. )اینمرکزبایدفرمیراتحویلگر

 آنتوسطمشاورمربوطهتکمیلشدهباشد.

دراینقسمتابتدامشخصاتپرونده،تاریخپذیرشنمونهوتاریخاعلامنتیجهنهاییبهمتقاضیخدمت،ثبتمیشودوسپس 

 .مشخصاتنمونهوتاریخنمونهگیریقیدمیشود

 . بایدفردموردآزمایش ونامخانوادگیآنهاثبتشود ،  PND درجدولنتایجبررسیموتاسیون و

درردیفما  . سپسدرستونهایمربوطهنوع)نام(موتاسیون،محلهایگویادربررسیغیرمستقیموتشخیصنهایینوشتهمیشود

 درآخرینخطصفحه،مشخصاتمسئولفنینوشتهشدهومُهرویضرب میشود. . قبلآخرازاینبخشپیشنهادنهاییذکرمیشود

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 مراقبت ژنتیک وضعیتاعلامفرم: برنامه ژنتیک اجتماعی
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 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . :انـرستـداشت شهـز بهـرکـبهم

 . ................ . . . . . . . . .مرکز خدمات جامع سلامت  از مرکز 

 واجد مراقبت ژنتیک  مشخصات زوج / فرد

 

 نام و نام خانوادگی

 

 

 پدر نام

 

 تماس تلفن محل سکونت  و علت مراقبت ژنتیک شماره ملی

   

 ................................................:استان 

 ....................................................:شهرستان 

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

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

   

 ..........................................................استان:  

 ...........................................................شهرستان:

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

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

 گردد.میمعرفی برای دریاقت خدمات ذیل  مشخصات فوق / دارندگان دارنده

 قطعی: ژنتیک  مراقبت

 ژنتیک باروریراقبت ـمانجام  □

 

 ژنتیک بالینی      راقبت ـمانجام  □

 

 ت: قمو ژنتیک مراقبت

 فراخوان و ارجاع برای مشاوره ژنتیک □

 |:قطع مراقبت ژنتیک

 به دلیل عدم ضرورت □

 

 ژنتیکمشاور   پزشکامضا  مهر و 

 

 

 

 :نامه هرشما                                                      12/   تاریخ :   /  . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .: مرکز بهداشت شهرستان زا

 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .ی یشهری/ روستا خدمات جامع سلامتبه: مرکز 

 

 با سلام و احترام

 شوند. میبر اساس دستورالعمل کشوری معرفی خدماتاعلام شده  جهت فوق،مشخصات دارنده 

 نمحل امضا رئیس مرکز بهداشت شهرستا

 

 

 شود. رم در اسرع وقت به مرکز بهداشت شهرستان عودت دادهف ، اصلعدم شناساییدرصورت تذکر: 

 راهنمـای تکمیـل فـرم اعـلام وضعیت مراقبت ژنتیک:
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جهت اعلام نتیجه مشاوره ژنتیک و اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک پزشک مشاور توسط ژنتیک  مشاورهتکمیل جلسات این فرم پس از 

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

نماید و میمربوطه ارسالخدمات جامع سلامت ی این مرکز، فرم را به مرکزو پس از امضای رئیس مـرکـز بهداشت و ثبت در دبیرخـانه

جهت شروع یا اتمام  بهداشت مربوطه سلامت یا خانهپایگاه فـرم را به  ،نشانیبا توجه به  مرکز خدمات جامع سلامتپس از آن پزشک

 دهد. میارجاع مراقبت ژنتیک و یا فراخوان و ارجاع فرد برای مشاوره ژنتیک

 شود. مینوشته  و نشانی دقیق محل سکونتخانوادگی همراه با شماره ملی، نام پدر، و نام  شامل نام مشخصات فرد/ زوج

 نکته بسیار مهم:

در قسمت علت مراقبت ژنتیک نام بیماری تحت مراقبت درج می شود ولی توجه به این نکته الزامی است که در اعلام فراخوان و ارجاع 

با توجه به اینکه خطر احتمالی است و قطعی نمی باشد نام بیماری و مشخصات فرد اول   برای مشاوره ژنتیک )مراقبت ژنتیک موقت(

 عنوان می گردد.  "انجام مراقبت موقت ژنتیک"شناسایی شده ) سرنخ( نباید ذکر شود و علت مراقبت ژنتیک 

 

 توجه:

ی اداری از مرکز بهداشت شهرستان مکاتبهد، این فرم ازطریق باشاز همان دانشگاه اگر فرد تحت مراقبت ساکن شهرستان دیگری  -

 . شودمبدا به مرکز بهداشت شهرستان مقصد ارسال می 

جهت ارسال به معاونت بهداشت د، این فرم دیگری باشمنطقه تحت پوشش دانشگاه علوم پزشکی اگر فرد تحت مراقبت ساکن  -

 . شودارسال می  بهداشتی دانشگاهمعاونتبه ی اداری از مرکز بهداشت شهرستان مبدا ازطریق مکاتبهدانشگاه مقصد، 

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

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

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

 می گردد.
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 مشاوره ژنتیک نامهاظهاربرنامه ژنتیک اجتماعی: 
 

 نام و نام خانوادگی

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

     

     

 

مربوط به ژنتیک خطر نیاز به اقدامات ذیل و ادامه بررسی بدلیل احتمال ازمشاوره ژنتیک،  ( جلسهتعداد............)ضمن شرکت در اینجانب 

دریافت  شامل موارد ذیل را این خطر احتمالیبروز پیشگیری از اقدامات ممکن برای چگونگی انجام و راهنمایی  مخود/فرزندخود مطلع شد

 :نمودم

 و آزمایشگاهیتکمیل روند تشخیص بالینیضرورت -الف□

 آزمایش های تشخیص ژنتیک انجام -ب□

 .  آزمایش های تشخیص ژنتیک پیش از تولد در هر بار بارداری در زمان مناسب انجام  -ج□

 همکاری برای مراقبت ژنتیک   -د□

 همکاری نمایم: نیز با کارکنان نظام سلامت در زمینه های زیر می بایست که جهت پیشگیری از این خطر احتمالیمطلع شدم  بعلاوه 

جهت استمرار مراقبت سلامت  / پایگاه سلامت محل سکونتبا تغییر محل سکونت به خانه بهداشت اعلام نشانی جدید   -الف□

 ژنتیک

 ژنتیک مراقبت سلامت انجام جهت اطلاع از بارداری با محل سکونت  مراجعه به خانه بهداشت/ پایگاه سلامت -ب □

 
 

 نام و نام خانوادگی:امضاء و اثر انگشت

 

 نام و نام خانوادگی:امضاء و اثر انگشت

 

 

 ژنتیک                                 پزشک مشاورمهر و امضا 

 

 

 مشاوره ژنتیک:اظهار نامه فرمتکمیل  راهنمای
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 توسط فرد/ زوج مشاوره شده امضاء می گردد. تکمیل و مشاوره ژنتیک  تکمیل جلساتاین فرم  پس از 

 در تکمیل فرم موارد مورد تعهد، بسته به نوع عامل خطر ژنتیک علامت زده می شود.

 این فرم می بایست در مرکز مشاوره ژنتیک نگهداری و بایگانی شود.
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 اجتماعیبرنامه ژنتیک 

 مرکز بالینی منتخب ..................... دانشگاه علوم پزشکی ......................بیمارستان / گزارش ماهیانه 
 

 دانشگاه علوم پزشکی ...................به: معاونت بهداشت    ...............................شهرستان: :مرکز بهداشت / ازبه...................                    ................)نام مرکز( : زا

 ....... سال .................تاریخ گزارش ................: ماه

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

1 3 2 4 5 6 1 1 9 11 

 ردیف

 نام و

 نام خانوادگی

 بیمار

نام 

 پدر

تاریخ 

 تولد

 

 

 کد ملی

 

 

 علت مراجعه جدید

 وضعیت تشخیص 

ان
رم

 د
 از

ت
یب

غ
 

قطع اقدامات درمانی به 

 دلیل

 

 نشانی محل سکونت و تلفن تماس
وارده   به 

منطقه تحت 

 پوشش

 شناسایی شده جدید
ان

رم
 د

مه
دا

ه ا
ز ب

یا
م ن

عد
 

ار
یم

ت ب
فو

 

ت 
جر

ها
م

 

از طریق 

 غربالگری

از طریق 

سایر 

ی  موارد
یر

یگ
ت پ

ح
ت

ص 
خی

ش
ا ت

ت

ی
های

ن
 

ار
یم

ب
لم 

سا
 

6                

1                

9                

9                

 پزشک منتخبامضا  و مهر



 :مرکز بالینی منتخبتکمیل فرم گزارش راهنمای 

 

یبت از اعلام موارد غ، دـدیـج بروز و شناسایی شده واردـم معرفیبه منظور بعد(  ماهپنجم )حداکثرتا روز ماه پایان هردر رمـاینف

بیماری که برای  منتخبدرمان)در مورد بیمارانی که ویزیت دوره ای دارند( و موارد قطع مراقبت بالینی از سوی مرکز بالینی 

 ،  درمانگاهنظیر مرکز تزریق خون در بیماری تالاسمیمنتخب شده است )،هر یک از بیماری های ژنتیکبالینیدر ئه خدمات ارا

( تکمیل می گردد و به مرکز بهداشت و ...، مراکز کاشت حلزون در ناشنوایی، مرکز درمانی بیماران هموفیلی فنیل کتونوری

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

محدوده دانشگاه یدر بیمار محل سکونت چنانچهسکونت بیماران ارسال می گردد. شبکه بهداشت و درمان شهرستان های محل 

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

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

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

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

 بهداشت دانشگاه جهت اعلام به مرکز بالینی منتخب اعلام نماید.

، نام پدر ، تاریخ تولد، کد ملی، و دلیل گزارش بر اساس گزینه های موجود  ارـوادگیبیمـانـام خـام و نـنشماره ردیف، -

و دقیق جهت  صحیحو شماره تماس انیـلام نشعا. )شـودمیو نشانی دقیق و تلفن بیمار در این جدول ثبت

 .(ویـژه ای دارداهمیت هایمـؤثـر و سریع و انجام اقدامدسترسی 

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

.نمی گرددمی دارند 

می گردد.در موارد مهاجرت نشانی جدید محل سکونت بیمار درج  -

در مورد بیماریی هایی که اعلام تشخیص نهایی بیماری نیاز به گذشت زمان و بررسی های بالینی دارد، گزارش  -

مورد شناسایی شده جدید پس از تشخیص نهایی صورت می گیرد. ) تعداد این بیماران در قسمت بالای فرم 

اعلام می گردد.(

 ارسال این فرم در خصوص ماه هایی که موردی برای گزارش وجود ندارد )گزارش صفر( نیز الزامی است.  -
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 بروزبیماری های ارثی/ ژنتیکیبررسی اپیدمیولوژیک موارد رنامه ژنتیک اجتماعی: فرم ب
 . . . . .. . . . . . . . . . . . . . ..............................مرکز بهداشت شهرستان. . . ........................................... . . . .. . . . . . . . . . درمانیعلوم پزشکی و خدمات بهداشتی / دانشکدهدانشگاه

 

6 

 اطلاعات بیمار

 کد ملی:                        69 /   /     نام و نام خانوادگی بیمار:                           جنسیت:                       ملیت:                            تاریخ تولد: 

 بیماری:                                      ناماستان محل تولد:                                   شهرستان محل تولد:                                                   

 □م سیارتی                   □خانه بهداشت                           □تحت پوشش:  پایگاه بهداشتی   

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

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

      69تاریخ تکمیل فرم ............./.............../........     69../.......... ............................................................................... تاریخ گزارش: .............../..............................................واحد یا فرد:شناسایی شده توسط 

1 

 مشخصات والدین

 

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

 گویش قومیت تحصیلات سطح شغل استان محل تولد ملیت کدملی سال تولد نام و نام خانوادگی 

          پدر

          مادر

9 

 وضعیت سایر فرزندان

 

 قرزندان فوت شده بعد از تولد تعداد  تعداد فرزندان زنده

نوزاد تعداد 

مرده بدنیا 

 آمده

 تعداد موارد سقط جنین

 سالم 
 مبتلا به

 بیماری این

 نتیکژسایر بیماری های  به  مبتلا

 )با ذکر نوع بیماری(

مبتلا به بیماری 

 مورد بررسی

 سایر دلائل

 )با ذکر دلیل(

به علت ابتلا 

به بیماری 

 مورد نظر

 سایر دلائل

 )با ذکر دلیل(

        

 تکمیل قسمت آ فرم و در صورتی که انجام نمی شود تکمیل قسمت ب فرم صورت گیرد م می شوددر صورتی که برای بیماری غربلگری انجا توجه
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 آ

 

 )براساس نتایج  دفتر ثبت در آزمایشگاه یا ثبت در دفتر مشاوره و آزمایشات و اقدلمات تایید غربالگری و آزمایشات ژنتیک(غربالگری مایشات و اقدامات آز نتایج

 و نتیجه نهایی با عنوان دقیق بیماری ثبت شود بیماری، مورد آزمایش،  بررسی انجام شده  و نتیجه ،به صورت  مشکوك ، بیمارتوجه: نتیجه بر حسب مورد  

فرد  نام بیماری

غربالگری 

 شده

 غربالگری و تایید غربالگریبررسی عنوان

 

آزمایش)هاعنوان

 ی( تشخیصی

 نتیجه

 نهایی

 نتیجه نام

 

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

 مادر

 

 

 

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

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

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

 

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

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

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

. 

 

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

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

 

 

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

 

 پدر 

 

 

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

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

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

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

 

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

.... 

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

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

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

 

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

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

 

  ..نوزاد 

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

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

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

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

 

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

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

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

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

 

 

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

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

 

 

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

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

 ب

 

 بلی     □ه بوده است؟ آیا خانواده در ارزیابی های ژنتیک دوره ای در قالب برنامه گروه های سنی و یا غربالگری ژنتیک زمان ازدواج برای این مشکل شناسایی شد

 ...............................................خیر با ذکر علت:.............................................................................................................. □ نام برنامه ......................................................................            

 ........................................................................................................................خیر با ذکر علت:□لهب □؟بودند شده مشاوره ژنتیک ه برای این موضوع خانوادآیا 

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

 بلی                                            □؟انداساس مستندات موجود )فرم مراقبت و پرونده خانوار( افراد در معرض خطر طبق فلوچارت مراقبت تحت پیگیری مستمر قرارداشتهآیا بر 

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

 :....................................................وذکر نام آزمایشگاه)ژنتیک(69بلی با ذکر تاریخ     /      /     □است؟شده انجامبرای فرد و یا خانواده PND1آیا قبلا تشخیص ژنتیک/

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

جنین سالم        □نتیجه آزمایش: وذکر نام آزمایشگاه)ژنتیک(  69بلی با ذکر تاریخ     /      /     □شده است؟انجامPND2بیمار تشخیص ژنتیک/   برای آیا 

 .............................................................................................................. علت عدم انجام سقط: جنین مبتلا ، □

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

 ..............................در بارداری های قبلی   PND2تعداد موارد انجام بلی   □انجام شده است؟  PND2آیا در بارداری های قبلی آزمایش 
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3 

 ی کارشناس شهرستان:         نظریه

 : تشریح شود علت بروز بیماری

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

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

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

 :خطا -الف

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

 :عدم همکاری  -ب 

 در مراقبت ژنتیکعدم همکاری □همکاری در مشاوره ژنتیکعدم  □در غربالگریعدم همکاری  □

 

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

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

 امضا                تاریخ تکمیل فرم:   /   /    .
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 ی کارشناس استان:   نظریه

 :تشریح شود علت بروز بیماری

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

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

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

 نتیجه گیری:

 خطا -الف

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

 عدم همکاری   -ب 

 در مراقبت ژنتیکعدم همکاری □همکاری در مشاوره ژنتیکعدم  □غربالگریدر عدم همکاری  □

 

 خانوادگی بررسی کننده : ام و نامن

 امضا                                                                                                               سمت:                                                

 69تاریخ بررسی:   /   /    

 

 توجه:

 د.دهنده خدمت قابل پذیرش می باشهر گونه مستندات با ذکر دقیق تاریخ ، محل و فرد انجام ای تکمیل شده ومشخصات بیمار براساس اطلاعات شناسنامه -6
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 بروزبیماری های ارثی/ ژنتیکیبررسی اپیدمیولوژیک موارد تکمیلفرم  راهنمای

و طی برگزاری شهرستان  ی ژنتیکهتوسط کارشناس برنامبروز بیماری ژنتیک، ورد ـاین فرم پس از کسب اطلاع ازهر م

 .ودـشمیتکمیلجلسه کمیته بروز شهرستان 

 مهم:نکته 

دریافت می نماید لزوماً بیمار تالاسمی این فرم فقط برای موارد بیماری ژنتیک که بصورت قطعی تشخیص داده شده اند تکمیل می گردد به عنوان مثال هر فردی که در بیمارستان خون 

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

 .مجزا است قسمت 61بیماری شامل بروز فرم بررسی اپیدمیولوژیک موارد 

 .ودـشمیتکمیل زیرشرح هب موردنظرهای قسمتسپس  ،ودـشمیوشتهـنام دانشگاه و شهرستان مربوط ن ی فرمابتدا در 

واحد یا فرد شناسایی کننده بیمار بر اساس اطلاعات  ، آدرس و شماره تماس ، گروه بیماری وار ـمشخصات بیم:1قسمت

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

 خدمات اولیه بهداشتی را از آن واحد دریافت می نمایند.

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

 در این ردیف وضعیت سایر فرزندان خانواده و تعداد آنها بر اساس جدول درج شده مشخص می گردد. :2قسمت

در این ردیف باید مشخص گردد که برای بیماری مورد بررسی غربالگری وجود دارد یا نه. بسته به اینکه غربالگری : 4قسمت 

 فرم تکمیل می گردد. 1 یا 5بیماران یا والدین انجام گیرد قسمت 

قسمت وضعیت نمونه گیری برای انجام غربالگری و آزمایش تایید تشخیص و نتایج مربوط به آن برای بیمار در این :5قسمت 

 ثبت می گردد.

در این ستون از وضعیت غربالگری زوج سوال می گردد که اگر زوجین غربالگری شده باشند قسمت مربوط به پاسخ :6قسمت 

 .یل می گردد و اگر زوج غربالگری نشده باشند قسمت مربوط به گزینه خیر تکمیل می گرددبلی تکم

 در خصوص بیماری هایی که غربالگری اختصاصی ندارند تکمیل می گردد.:1قسمت 

ا ـهاز زوج .در این ردیف  وضعیت مشاوره ژنتیک، مراقبت زوج و انجام آزمایش های ژنتیک مشخص می گردد :1قسمت 

 .شودمیقید  پاسخ هشدسؤال PNDاول  یرحلهـام مـاوره و انجـمش تیم وسطـاوره تمشـام ـدرخصوص انج

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

 .شودمینوشتهی آزمایش گاهو نتیجهنام آزمایش، اریخ آزمایشـتپاسخ مثبت باشد، 

شـود، ولی به دلایل متفاوتی چون است اقدام)ممکنسقط و اقدام بهPNDآزمایش یهـوص اطلاع از نتیجـازوالدین درخص

 شـود.میزده× شـده و برحسب مـورد در قسمت مربوط علامت ؤالـس باشد(هفته موفق نشده 61از بارداری بیش 



71 

 

سی مستندات موجود علت بروز بیماری از داخل گزینه های موجود انتخاب می گردد.اگر علت بروز پس از برر :3قسمت 

مشخصات بیماری در گزینه های موجود وجود نداشته باشد گزینه سایر علل انتخاب گردیده و علت بروز نوشته می شود.

آن است. همچنین باید در پایان بررسی، ت نام و نام خانوادگی و سم)کارشناس ژنتیک شهرستان(شامل فرم یهکنندتکمیل

بتا  پیشگیری از وقوع موارد جدیدمنظور بههای پیشنهادی کاردرخصوص علت بروز و نیز راه ی نهاییکارشناس شهرستانیهنظر

 تالاسمی ماژورقید گردد.

ی ژنتیک استان تکمیل برنامهتوسط کارشناس  رکز بهداشت استان،ـمفرم مـذکور به پس از ارسال این ردیف  :11ردیف 

منظور را بهنیز راهکارهای پیشنهادی ی نهایی و هنظری خود، ضمن نوشتن مشخصات فردی و سمتشود. کارشناس برنامه می

شده نمایـد. لازم است اصل فرم پس از تکمیل به مرکز بهداشت شهرستان ارجاعمیبـروزبتـا تالاسمی مـاژورثبتپیشگیری از 

ریزی ی دیگر جهت ارزیابی، تعیین مشکلات، برنامهشود و نسخهها ارسالاز تصویر آن به مرکز مدیریت بیماری و یک نسخه

 شـود جهت ارتقای برنامه و ... در استان بایگانی

حد امکان بایستی تذکر: هر گونهمستندات بایستی با ذکر دقیق تاریخ ، محل و فرد انجام دهنده خدمت بوده و تا 

.ضمیمه این فرم گردیده و به سطح بالاتر ارسال گردد



 

 ویژه پایگاه سلامت/ خانه بهداشت -ژنتیکگزارش مراقبت رنامه ژنتیک اجتماعی: فرم ب

 12. . . . . . . سال. . . . . . .   سه ماهه. . . . . . . . . .. . . . . . .                                                   بهمرکز بهداشت شهرستان . . . . . . . .. . . . . .                خدمات جامع سلامتمرکز از: . . . . . . . . . . . . .. . . . . . .              به/ بهداشت/ پایگاه بهداشتی  یاز: خانه

 الف( مراقبت

6 1 9 9 5 1 

 ردیف
 نام و

 نام خانوادگی
 کدملی

ت
اقب

مر
ت 

تح
ی 

مار
بی

 

 نوع مراقبت ژنتیک
 دلیلبهقطع مراقبت 

مراقبت کاهش  بروزپیشگیری از مراقبت 

 خطر

 

سال انجام 

PND1 

 وضعیت از نظر بارداری تعداد فرزندان

ختم  مبتلا سالم  خیر بلی

بارداری 

 در این ماه

 تمایل به بارداری باردار

ی
کار

هم
م 

عد
 

ت 
جر

ها
ش م

زار
 گ

یخ
تار

ت/ 
جر

ها
م

ت 
اش

هد
ز ب

رک
ه م

ب
 

دم
ع

 
ت

ور
ضر

 
ت

اقب
مر

 

ق
وف

نام
ن 

خوا
فرا

 

ق
وف

ن م
خوا

فرا
 

جدید/ 

LMP 

اعلام 

 شده قبلی

ی
بل

 

 خیر

از 
ی 

یر
شگ

 پی
ن

مئ
مط

ش 
رو

رد
 دا

ی
دار

بار
 

از 
ی 

یر
شگ

 پی
ن

مئ
مط

ش 
رو

رد
دا

ی ن
دار

بار
 

 

از 
ی 

یر
شگ

 پی
ن

مئ
مط

ش 
رو

ی 
دار

بار
ن

رد
دا

 

  

  

    
  

  

 
    

 
   

  

 سایر با درج علت  -1مغایرت با اعتقادات مذهبی    -6مشکلات خانوادگی    -5عدم پوشش بیمه  -4ت مالی عدم استطاع -2در دسترس نبودن آزمایشگاه ژنتیک در استان  -3عدم آگاهی   -1PND  :1دهای علل عدم انجام ک

 

 

 

 

 صفحه اول
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 ثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیک:-ب

6 1 9 9 5 

 ردیف
 نام و

 نام خانوادگی
 کدملی

ت
اقب

مر
ت 

تح
ی 

مار
بی

 

 وقایع بارداری

 

خ 
اری

ت
ی 

دار
بار

ع 
رو

ش
س

سا
ر ا

ب
LM

P
 

ل(
سا

اه/
ز/م

رو
(

 

 باردار
 نتیجه بارداری

 )تعداد جنین یا نوزاد ذکرشود(

 را انجام داده است؟ PND2آیا 

ده
 زن

زاد
 نو

لد
تو

 

 سقط 

ده
مر

د 
وزا

د ن
تول

ی 
دار

بار
م 

خت
خ 

اری
ت

 

ی
بل

 

ت 
دعل

رک
ذک

ربا
خی

 

ن
نی

 ج
ی

تلا
ل اب

دلی
ه 

ی ب
خاب

انت
 

کد
ر 

ذک
با 

ل 
 عل

یر
سا

 

م 
جا

خ ان
اری

ت
 P

N
D

2
 

ل
ناق

یا 
م 

سال
ن 

نی
 ج

داد
تع

 

تلا
مب

ن 
نی

 ج
داد

تع
 

              

 : سایر دلایلG: ختم بارداری قبل از انجام آزمایش     PND1F: عدم نیاز  به دلیل نتیجه CVSE: بعد مسافت تا مرکز D:مشکلات مالی    Cهفته بارداری   11: اولین مراجع پس از B: عدم همکاری    PND2:Aهای علل عدم انجام کد    

 سایر با درج علت -Eحوادث منجر به سقط    -Dعدم تمایل به بچه دارشدن    -Cعوارض ناشی از نمونه گیری از جنین    -Bخود به خودی    Aکد های سایر علل سقط: 

 :امضا:          خیتار  :                  سمتفرم:   یهکنندو نام خانوادگی تکمیل نام

 

 

 

 صفحه دوم
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 پایگاه سلامت/ خانه بهداشتافراد/زوج در معرض خطر بیماری های ژنتیک ویژه گزارش  راهنمای تکمیلفرم 

 

های لازم شود و پیگیریمیافراد/زوجین در معرض خطر بیماری های ژنتیک براساس فلوچارت مراقبت مربوط به دستورالعمل هر بیماری انجاممراقبت 

این شـود.میبالاتراعلامسطح اربه ـب ر سه ماه یکـو گزارش آن ه شدهبهداشت انجام یخانهپایگاه سلامت/در کـارکنان بهداشتی وسطـته ناـاهـمصورت به

 .شودمیدیگر بایگانی یارسال و نسخه سطح بالاتربه  از آن نسخهمی شود که یک  لتکمی نسخهدو در فرم 

 شود.میگزارش ثبتشده فصل و سال ی گزارش تکمیل کنندهدهنده و دریافتقسمت بالای فرم با توجه به واحد گزارش

ب در پشت فـرم  می باشد . قسمت الف در روی فـرم و قسمت ثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیکقبت  و   ب( دو  قسمت الف( مرا این فرم شامل

 قـراردارد.

 الف(مراقبت:

 شـود.گذاری مییک تـا آخـر شمارهاز بـه ترتیب  )ردیف(:1ستون 

نام و نام خانوادگی فرد در معرض خطر بیماری های ژنتیک در این ستون درج می گردد.در مورد ثبت وضعیت  )نام و نام خانوادگی(:3ستون 

 باید فقط نام و نام خانوادگی خانم در این ستون درج گردد. باروریمراقبت 

 ت شده در ستون قبل درج می شود.برای پیشگیری از بروز خطا در موارد دارای تشابه اسمی در این ستون کد ملی فرد ثب )کد ملی(:2ستون 

 د ثبت می شود.بخاطر آن مراقبت می گرد در این ستون نام بیماری مورد نظر که فرد )بیماری تحت مراقبت(:4ستون 

 ستون تقسیم می گردد:زیر  1 این ستون خود به (:ژنتیک مراقبت نوع)5ستون 

، تعداد فرزندان و PND1در این ستون وضعیت زوج از نظر :  ویژه زوج های تحت مراقبت است پیشگیری از بروزمراقبت  -

 .بارداری مشخص می گرددوضعیت 

 : بر اساس دستورالعمل مربوط به بیماری تحت مراقبتکاهش خطر مراقبت  -

ت ژنتیک تکمیل فراخواندر مراقبمراقبت، ضرورت عدم عدم همکاری، مهاجرت، به دلایل  ژنتیکدر صورت قطع مراقبت  )قطع مراقبت(:6ستون 

 این ستون تکمیل می گردد.موقت 

 -0فوت یکی از زوجین   -1طلاق   -5عقیمی و یا نازایی قطعی   -9هیسترکتومی   -9توبکتومی   -1وازکتومی   -6 در مواردی نظیر 

مراقبت علامت زده می  ضرورتقطع مراقبت برای زوج در ستون عدم ... و   PND1عدم نیاز به مراقبت بر اساس نتیجه  -2یائسگی     

 .شود

 ضروری می باشد توسط پزشک تیم سلامت رویت مستندات مربوطهدر این موارد 
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 ب( ثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیک:

 خانم باردارتحت مراقبت ژنتیک تکمیل می گردد. زمان ختم بارداریو در  یک مرتبهاین قسمت از فرم برای هر نوبت بارداری 

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

 نکات مهم:

   مواردی که بر اساسPND2  جنین مبتلا گزارش می شود و نتیجه بارداری تولد نوزاد زنده است، نوزاد تحت تشخیص

بدیهی  بالینی قرار گرفته و در صورت سالم بودن به عنوان خطای ازمایشگاه ژنتیک مشمول گزارش فوری می باشد.

 گزارش می گردد.است در صورت ابتلای کودك به بیماری نیز فرم بررسی اپیدمیولوژیک علت بروز تکمیل و 

  در قسمت نتیجه انجامPND2   و نتیجه بارداری در موارد بارداری دو یا چند قلو باید تعداد جنین به تعداد قل ها ثبت

 شده و در پایین فرم تعداد موارد دو یا چند قلویی توضیح داده شود.

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

 توصیه می گردد کد مهم ترین علت درج گردد.
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 / معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشکیویژه مرکز خدمات جامع سلامت/ شبکه بهداشت و درمان شهرستان -ژنتیکگزارش مراقبت برنامه ژنتیک اجتماعی: فرم 

 12. . . . . . . سال. . . . . . .   سه ماهه. . .                          به/ ازمعاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشکی .................اداره ژنتیک. . .. . . . . . . . .مرکز بهداشت شهرستان / از : به  . . . . . . . .. . . . . .              مرکز خدمات جامع سلامتاز: 
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 جامع سلامت/ شبکه بهداشت و درمان شهرستان/ معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشکی:شرح فرم گزارش مراقبت ژنتیکویژه مرکز خدمات 

 این فرم در پایان هرفصل بر اساس جمع بندی فرم های ارسالی از سطوح پایین تر تکمیل و به سطح بالاتر گزارش می گردد.

نیست و می بایست بر اساس فرم های  خانه بهداشت از فرم های ماهیانه پایگاه/ توجه:دقت شود که این فرم صرفا یک جمع بندی جبری

مراقبت گزارش شود. در مورد کسانی که دارای بیش از یک وضعیت بوده اند  آخرین وضعیت موجودماهیانه دریافت شده از سطوح محیطی 

روش مطمئن و یا غیر مطمئن  به استثناء موارد ختم بارداری در این فصل که در پایان فصل دارای آخرین وضعیت مراقبت گزارش می شود.

 ذیل ستون ختم بارداری گزارش می شوند. فقط گزارش شده اند در این فرم 

 : نام سطح تکمیل کننده فرم درج می گردد.6ستون 

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

هر زوج تحت  و مراقبت ثبت می گردد. ) در مراقبت ژنتیک باروری ملاک مادر تحت مراقبت است: تعداد افراد تحت مراقبت مربوط به بیماری تحت 9ستون 

 مراقبت یک مورد محاسبه می شود.(

 ی شرایط هر زیر ستون درج می گردد:: تعداد موارد دارا9ستون 

است و موارد جدید مربوط به این فصل  موارد تحت مراقبت ژنتیک در این فصلتمام داده اند مربوط به مجموع   PND1تعداد مواردی که  -

 به موارد قبلی اضافه می شود. بنابر این تعداد موارد این ستون نمی تواند از تعداد کل موارد تحت مراقبت بیشتر باشد.

 که بیش از یک فرزند مبتلا دارند یا داشته اند، یک مورد محاسبه می شود. مادری  -

 برای مادری که تمایل به بارداری دارد و یا در این فصل ختم بارداری داشته مفهومی ندارد.در ستون وضعیت از نظر بارداری درج روش  -

)جمع زیر هرچند ختم بارداری در اوایل فصل بوده و در آخرین اعلام وضعیت مادر دارای روش مطمئن یا غیر مطمئن گزارش شده باشد. 

 برابر باشد.( ستون های این قسمت می بایست با تعداد کل مادر تحت مراقبت

گزارش می شود و در قسمت  PND2چنانچه بارداری بیش از یک قلویی است برای هر جنین یک مورد انجام   PND2در مورد   -

 مساوی یا بیشتر از تعداد موارد ختم بارداری باشد.( بایستمی  PND2 توضیحات درج می گردد. )بنابراین جمع زیر ستون های انجام

 : 5ستون 

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

 می شوند.گزارش موارد مهاجرت در فصلی که مهاجرت صورت گرفته توسط مرکز مبدا و در فصل بعد توسط مرکز مقصد  -
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 دفتر ثبت مراجعات مشاوره ژنتیک -برنامه ژنتیک اجتماعی

 خدمات جامع سلامت ................... شهرستان ............. دانشگاه علوم پزشکی ...........مرکز 

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

)در مواردی که یک زوج مورد مشاوره قرار میگیرند، یک مورد مراجعه محسوب  شروع می شود. 6)ردیف(:  این  ستون در ابتدای هر فصل  از شماره 6ستون  

 می شود.(

 : نام و نام خانوادگی و کد ملی فرد/ زوج  مراجعه کننده درج می گردد. 9و  1ستون 

 و جلسات بعدی به ترتیب شماره می شود.( 6: مخصوص درج نوبت مراجعه به این مرکز برای مشاور ژنتیک می باشد. )اولین جلسه مراجعه نوبت 9ستون 

 ر مشخص می گردد:: در این ستون مشخصات محل ارجاع به تفکیک زی1ستو ن

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

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

(، سیکل سل، تریزومی ها، PKUشامل این موارد است: غربالگری تالاسمی، متابولیک ارثی )شامل  غربالگری اختصاصی در حال حاضر -

 ناشنوایی

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

ردی که بر اساس ارزیابی ژنتیک در خدمات گروه های سنی برای مشاوره ژنتیک ارجاع شده ارزیابی ژنتیک در گروه های سنی: شامل موا -

 اند.

 مراقبت ژنتیک موقت: مواردی که طی مراقبت ژنتیک موقت برای مشاوره ژنتیک فراخوان شده اند. -

ژنتیک پیش از تولد، تفسیر نتیجه مراقبت ژنتیک باروری: مواردی که طی مراقبت ژنتیک باروری برای اموری نظیر درخواست آزمایش  -

 آزمایش تشخیص، پیگیری روند تشخیص بالینی یا ازمایشگاهی و .... به پزشک مشاور ژنتیک ارجاع داده می شوند.

، علامت زده : در مواردی که مشاوره ژنتیک تکمیل نشده و برای اعلام نظر در مورد نتیجه مشاوره ژنتیک نیاز به جلسات بیشتر مشاوره وجود دارد0ستون 

 می شود.

 : نتیجه مشاوره ژنتیک به شرح زیر در زیر ستون مربوطه علامت زده می شود:2ستون 

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

شامل کسانی که قطع مراقبت به دلیل عدم ضرورت مراقبت مثلا به دلیل ناقل نبودن نتایج آزمایشگاهی بیوشیمی یا ندارد. )دقت شود که این مورد 

 تشخیص ژنتیک می گردند نمی شود.(

 درخواست آزمایش تشخیص ژنتیک )گاهی ممکن است این زیر ستون و ستون نیاز به مراجعه بعدی به طور همزمان علامت زده شود.( -

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

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

 : نشانی محل سکونت و شماره تماس مراجعه کننده در این قسمت درج می شود.3ستون 

ضاء شده و اثر انگشت  زده می شود.یان هر جلسه مشاوره این قسمت توسط مراجعه کننده ام: در پا61ستون
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 ژنتیک مشاورخلاصه عملکرد -برنامه ژنتیک اجتماعی

 از: مرکز مشاوره ژنتیک مرکز خدمات جامع سلامت ......................................

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

 فصل ............... سال ......................
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 نحوه محاسبه منبع اطلاعات واحد عنوان شاخص

 فرآیند مراقبت

 111قطعی* کلافرادتحتمراقبت/به تفکیک بیماری  تعداد افراد واجد مراقبت ژنتیک قطعی مراقبتفرم  درصد بیماریبهتفکیکقطعی  ژنتیکمراقبت تحت مواردنسبت 

 111 مراقبت * تحتکلافراد/ و موقتباروری،تعدادافرادواجدمراقبتژنتیکقطعیبهتفکیکمرافبتبالینی فرممراقبت درصد نوع مراقبت مراقبتژنتیکقطعیبهتفکیکتحت نسبتموارد 

 

 
  111تعداد موارد فراخوان موفق/ مجموع تعداد قطع مراقبت موفق و ناموفق * فرم مراقبت درصد نسبتفراخوان موفق

 انجام داده اند/ کل موارد تحت مراقبت باروری )به تفکیک بیماری( PND1تعداد مواردی تحت مراقبت باروری که  فرم مراقبت درصد )به تفکیک بیماری( PND1پوشش  

 درصد )به تفکیک بیماری( PND2پوشش 
 فرم مراقبت

 )قسمت ب(
  111تحت مراقبت ژنتیک * کل موارد باردارانجام داده اند/  PND2تعداد موارد باردار تحت مراقبت ژنتیک که 

 درصد پوشش سقط جنین مبتلا 
 فرم مراقبت

 )قسمت ب(
  111تعداد موارد ختم بارداری به دلیل سقط انتخابی به دلیل ابتلا جنین/ کل موارد جنین مبتلا *

 فرایند مشاوره

  از کل مراجعات تفکیک محل ارجاعمراجعه برای مشاور ژنتیک به مواردنسبت 
فرم خلاصه عملکرد 

 مشاور ژنتیک
  111نوبت اول مراجعه برای مشاوره ژنتیک به تفکیک محل ارجاع/کل موارد مشاوره ژنتیک نوبت اول*مواردتعداد 

  نسبت موارد اختتام پرونده 
فرم خلاصه عملکرد 

 مشاور ژنتیک
 111*اختتام پروندهو  موارد اختتام پرونده/ مجموع موارد اعلام مراقبت بالینی، اعلام مراقبت باروری

 بروز

 مبتلا به بیماری بر اساس سال تولد/ موالید زنده همان سالتعدادموارد  فرم بروز  شیوع بدو تولد به تفکیک بیماریمیزان  

  پیشگیری بروز هدفهای  میزان بروزبیماری ژنتیک بهتفکیکبیماری 
و فرم  مراقبتفرم

 بروز بررسی

 همان سال بارداری های/تعداد سال معینیک در بیماریبروز سقط شده بعلاوه بروز متولد شده    تعداد موارد

 111111در 

 
به تفکیک بیماری هدف  ( GD+) **مثبت بیماری  تشخیص ژنتیکدرصد موارد 

 مراقبت ژنتیک بالینی
 

 تشخیص ژنتیک فرم

( و فرم 2)فرم 

 بروز بررسی

 یک بیماری / GD+تعداد موارد

 111انجام شده برای همان بیماری در  GDکل 

 درصدموارد

FPCADGD- 

 
 

 

تشخیص  فرم

( و 2ژنتیک  )فرم 

 پرونده ژنتیک

 / FPCADGD-تعداد موارد

 111در  ارجاع شده به مشاوره ژنتیک FPCDانجام شده برای  GDکل 
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افراد خانواده و خویشان بر  ابتدادر حاملگی های در معرض خطر  PND2بر روی جنین  برای تشخیص ژنتیکدرمراقبت پیشگیری بروز * 

تشخیص  مجموعمی شوند. درمراقبت پیشگیری بروز در برنامه ژنتیک اجتماعی به  ژنتیک بررسیانتخاب و و شجره نامه حسب نوع بیماری

کلا  و حساب می شودمورد بررسی  زوج برای 1PNDگفته می شود و سر جمع یک  PND1پیش از بارداری انجام می شود اصطلاحا ژنتیکی که 

 در معرض خطراست که  هش شناسایی شده در جنینجبررسیوجود و شرایط PND2  شود.  میانجام  بررسی یک بار برای شناسایی جهش خانواده

 تکرار می شوددر هر حاملگیاحتمالیاست و

 **GD تشخیص ژنتیک ( (Genetic Diagnosis با و  رار دارندق ژنتیکطر خاحتمالا در معرض  در افرادی است که برای شناسایی جهش

 فرد واجد این.بالینی می شوندژنتیک  این گروه  واجد مراقبتبا شناسایی جهش. ژنتیکارجاع شده اندبه مشاور یخطر ژنتیک هدف کاهش

 نیزGD-منفی می شوند    GDکسانی که   FPCADدر برنامه پیشگیری و کنترل فقط .ثبت می شود  GD+موتاسیون  تحت عنوان  جهش یا

بالینی )علی رغم منقی شدن تست مراقبت ژنتیک قطعیبه افراد نیاز به مشاوره و ارزیابی خطر ژنتیک با تکیه بر ترسیم شجره نامه دارند. این 

 .می شوند  ثبت(  FPCADGD–) و نحت عنوان تشخیص ژنتیک( نیاز دارند 

 

 

 

 

 ......ضمائم........................................................................................................................

 نرم افزار
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 ضمائم

 : نحوه اجرای آموزش عموم در برنامه ژنتیک اجتماعی6ضمیمه 

یازدهم( با همکاری با مقطع متوسطه دو )کلاس این حیطه با اجرای برنامه آموزشی در سواد ژنتیک عموم،  فامیلی( ارتقای 6-6

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

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

 کنند.ها انجام و برندگان مدال سواد ژنتیک دریافت مینهایتا بین استان

ریزی به گونه گونه صورت پذیرد. در این سیر آموزشی برنامهریزی شده است که آموزش با جذابیت و بازیاین رقابت به نحوی برنامه

شود خانواده خود را از برنامه و محتوای آموزشی مطلع نموده و از این طریق سفیر آموزشی برای تشویق میایست که دانش آموز 

 ها باشد.خانواده

شوند و به فرزند هایی که همراهی متناسبی طبق تعریف داشته باشند به عنوان خانواده همراه دعوت و تشویق میخانواده

 .نیزاهدا می گردد ژنتیکآموزشان گواهی سفیر آموزش پایه دانش

آموزش دارای مزایای قابل توجهی از جمله ارتقا سطح سواد ژنتیک در بهترین زمان برای نسل جوان جامعه که در  فامیلیاین رویه 

بعلاوه در این نحوه آموزش گردد. یمعرض مراحل اساسی ازدواج و فرزندآوری و در نتیجه نیاز به خدمت مشاوره ژنتیک هستند، م

ه بر سواد عمومی و پایه ژنتیک است و بر ژنتیک سلامت تمرکز دارد و از مشوش کردن ذهن دانش آموزان با بیان ژنتیک تکی

 نماید.ها را به صورت مثال بیان میشود و تنها در صورت نیاز بیماریها پرهیز میبیماری

شناسی و معرفی شده از طرف ترجیهاً مدرس زیست-دبیرانی در این روش ابتدا آموزش پایه در قالب برنامه ویدئویی از مرکز به 

. در این برنامه توضیحات متن آموزش به صورت فایل ویدویی قابل گرددیارائه م -مدارس حداکثر تا آغاز نیمه شهریورماه هر سال

شده به صورت جداگانه و  گیرد. در مدارس برگزاری مسابقه با دبیری نماینده معرفیدانلود در دسترس دانش آموزان قرار می

ای بین مدارس در یک منطقه، یک شهر، سپس بین شهرهای گیرد. دانش آموزان برتر به رقابت درون رشتهای صورت میرشتهدرون

نمایند و نهایتا برندگان کشوری معرفی ای در سطح کشور رقابت میدهند و برندگان استانی به صورت درون رشتهاستان ادامه می

گیرد ای صورت مینماید. در حین اجرای جشنواره تبلیغات رسانهد. جشنواره اعطای جوایز هر سال برگزار و جوایز را اهدا میشونمی

 شود.و آموزش عموم به صورت کمپین اجرا می

پرورش در  مسئولیت اجرای این برنامه به عهده ادارات آموزش و پرورش در شهرستان و ادارات کل در استان و  وزارت آموزش و

های جغراقیایی ذکر شده در قالب های ما به ازا  آن در حوزهکشور است و وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی و شاخه

کنند. موضوع کلی همکاری وزارت بهداشت درمان و آموزش پزشکی حمایت علمی های مشترک همان حوزه همکاری میکمیته
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های کمیته مشترک وزارتین است. اجرای صحیح برنامه در حوزه جغراقیایی توسط افقتخصصی، فنی آموزشی و مالی در قالب تو

 شود. کمیته مشترک و بر اساس توافقات ابلاغ شده این کمیته راهبری می

محتوای آموزشی در همه مراحل رقابت یکسان است و توسط وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی به کمیته مشترک برای 

 یابد. ارائه می شود و برای هر دوره ارتقا میتوافق نهایی 

رقابت در هر رشته متفاوت و مربوط به زمینه تحصیلی است. موضوع توسط وزارت بهداشت. درمان و آموزش پزشکی به کمیته  تم

شود که عموم دانش آموزان بتوانند در آن شرکت کنند و نیاز به مهارت ای انتخاب میشود. موضوع به گونهمشترک پیشنهاد می

درون رشته برای رقابت نداشته باشند )برای مثال نوشتن داستانک در رشته ادبیات، موضوع کوچک زیست خاص به جز مهارت 

ای می توانند ته فنی و حرفهدر رش هایغیر تنوریک شناسانه در رشته تجربی، موضوع کوچک محاسباتی در رشته ریاضی و موضوع

 های رقابتی در هر رشته باشند(.موضوع

 موضوع های رقابت می توانند توسط دانش آموزان و مدارس پسشنهاد شوند

ها با اعلام چگونگی اجرا، زمان بندی هر سال پیش از آغاز سال تحصیلی از سوی وزارت آموزش و پرورش ابلاغ اجرای رقابت

گیرد. هر مرحله از رقابت دو ماه به طول ن رقابت محتوای آموزشی به صورت بر خط در دسترس قرار میشود. با شروع زمامی

شود. هر مدرسه در هر رشته پنج برنده خواهد داشت. بعد از ارزیابی ای در مدارس آغاز میرشتهانجامد. رقابت به صورت درونمی

شود و بعد ای بین مدارس آغاز میمدارس از آغار ماه سوم رقابت درون رشته توسط انجمن اولیا و مربیان و معرفی برندگان از سوی

از ارزیابی توسط انجمن اولیا و مربیان و اعلام سه برنده از هر رشته در یک منطقه رقابت بین مناطق از آغاز ماه پنجم شروع و بعد 

ماه هقتم و هشتم تحصیلی در استان و با اجرای ارزیابی و اعلام از ارزیابی توسط انجمن اولیا و مربیان و اعلام برنده در هر رشته در 

شود. ها طی تیر و مرداد برگزار میای و بین استانرشتهو در ادامه رقابت بین صورت می پذیرد یک برنده از هر رشته در استان

 شود.جشنواره در سه ماهه اول سال تحصیلی بعد برگزار  می

بررسی و سپس تمام موارد  و آموزش پزشکی بهداشت و درمان وزارت ه متون را ابتدا با مشارکت نمایندهها نماینده مدرسدر ارزیابی

بهداشت و درمان و  وزارت نمایند. در زمان ارزیابی نمایندهاحراز کننده شرایط را در انجمن اولیا و مربیان مطرح و اعضا را توجیه می

کنند. در هر ارزیابی سه شاخصه برای موضوع در نظر و به عنوان ناظر شرکت می گیری حق رای ندارندنماینده معلمان در رای

. نوآوری 9. جنبه آموزشی بیشتر داشته باشد،  1باشد،  بهتر و عمیق تر و بیشتر از موضوع  فهم نمایانگر. 6گرفته می شود، 

 بیشتری داشته باشد.
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 برنامهژنتیكاجتماعیآموزش مشاوران ژنتیک در قالب  : 1ضمیمه 
 مشاوره ژنتیک در نظام سلامت ایران

در نظام سلامت ایران، مشاوره ژنتیک از نظر تئوری در برنامه های ژنتیک سلامت و از نظر ساختاری در ساختار نظام و برنامه تحول 

 سلامت ایران ادغام شده است و در قالب برنامه ژنتیک اجتماعی به اجرا در می آید. 

ژنتیک در برنامه های ژنتیک سلامت بخشی از بسته خدمت ژنتیک است و در یک سلسله فرایند سیستمی در کنار خدمات مشاوره 

ضروری دیگر برای هر خانواده شامل شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک، ارجاع سیستمی این موارد، تشخیص ژنتیک و مراقبت 

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

پذیرد. برای مثال در برنامه تعریف شده و توسط گروهی از کارمندان نظام سلامت در چارچوب دستورالعمل مرتبط صورت می

تخب غربالگری، مشاوره ژنتیک توسط تالاسمی شناسایی موارد در معرض خطر در بین زوجین متقاضی ازدواج توسط آزمایشگاه من

مشاوران ژنتیک مستقر در مراکز بهداشتی درمانی ویژه و تشخیص ژنتیک توسط مراکز منتخب و استاندارد شده صورت می پذیرد. 

همچنین در قالب برنامه ژنتیک اجتماعی در صورت قطعی شدن در معرض خطر بودن فرد و یا خانواده و خویشان، ایشان تحت 

گیرند. این مراقبت غالباً برای تمام دمات مراقبت ژنتیک توسط کارمندان و کارشناسان سطح یک نظام سلامت قرار میپوشش خ

های آتی در معرض خطر در آن خانواده و شود. زیرا هر یک از افراد شناسایی شده سرشاخه نسل فعلی و نسلعمر انجام می

گیرد و تا سلامت ژنتیک از ابتدا تا انتها برای خانواده و خویشان شکل می خویشاوندان است. بدین ترتیب یک چرخه از خدمات

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

های ژنتیک و زیربنای پیشگیری ه برنامهپیگیری و ارجاع موارد در معرض خطر به سیستم مراقبت ژنتیک در واقع ارزش افزود

دهی صحیح خدمات ژنتیک به افرادی که در معرض خطر بیماری ها و اختلالات ژنتیک است و رعایت زنجیره خدمات و آدرس

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

ریزی شده و مبتنی بر نوع و میزان خطر افراد، در پیشگویی خطر ژنتیک و آنجایی که تشخیص صحیح، ارجاع برنامهبعلاوه از 

ریزی پیشگیری ژنتیک و مداخله برای کاهش خطر ژنتیک در جامعه اهمیت غیر قابل انکار دارد، به انجام بنابراین برای برنامه

ها در برنامه های ژنتیک، اصل اول ای قطعی و مراقبت مستمر از این استانداردهرسیدن صحیح این مراحل با رعایت استاندارد

 شود.های ژنتیک تلقی میاجرای برنامه

ریزی برخورداری های ژنتیک سلامت هدف قرار گیرد و برنامهریزی اجرای یکپارچه و جامع برنامهاین ضوابط باعث شده که برنامه

ها به طور طبیعی ریزیویژه مورد تأکید و پیگیری باشد. در مرکز این برنامهبرنامه های سلامت بهمردم از خدمات استاندارد در بستر 

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

 تشخیص ژنتیک( به عهده دارد.

 آموزش مشاوران ژنتیک   
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 دوره یک ساله آموزش مشاوره ژنتیک

 .میشودانجام  توسط وزارت بهداشت ایران این دوره برای پزشکان عمومی علاقمند به انجام مشاوره ژنتیک در نظام سلامت

رالعمل مشاوره ژنتیک مشاوره ژنتیک در این نظام در چارچوب برنامه ژنتیک اجتماعی ابلاغ شده از سوی معاونت بهداشت و دستو

 شود.)سطح دوم( ابلاغ شده از سوی معاونت درمان وزارت متبوع انجام می

شود. بعد از این این در یک دوره یک ساله مهارت میدانی به مدت یک سال تشکیل میین دوره از دو قسمت نظری و عملی ا

 مشاوران ژنتیک در حین خدمت ارتقا می یابد.

ماه است. در فاز نخست ژنتیک پایه، در فاز دوم بیماری  1ارای سه فاز هریک به مدت دو ماه و مجموعا در سال اول قسمت نظری د

 شود.شود که به صورت آموزش غیر حضوری انجام میهای ژنتیک و در فاز سوم مشاوره ژنتیک آموزش داده می

قالب یک لاگ بوک است. در فاز دوم این  پرونده ژنتیک( در 51قسمت عملی دارای دو فاز عملی غیر حضوری )شامل بررسی

خانواده و تکمیل پرونده های  11تا 65شود و شامل مشاوره ژنتیک روز تمام وقتانجام می 5 حداقل قسمت، بخش حضوری به مدت

 گیرد. هر فاز دارای نمره مخصوص و بخش حضوری دارای بیشترین سهم ازشود و تحت نظر مستقیم اساتید انجام میایشان می

این گواهی  شود.نمرات است. در پایان این بخش و در صورت احراز شرایط و حد نصاب نمرات، گواهی طی دوره به افراد اهدا می

مشاور ژنتیک و عدم تخلف هر بار برای دو سال  به عنوان دائمی است لیکن در مقاطع دو ساله و در صورت ارائه گواهی کار مستمر

 تمدید می شود.

 مشاوران ژنتیک میدانی )حین خدمت(مهارت آموزی 

به مدت یک سال و با علمی فنی  در قسمت مهارت آموزی میدانی مشاوران ژنتیک در حین خدمت از حمایت سطح بندی شده

 شوند:شرایط ذیل برخوردار می

 تعاریف: (6

اره ژنتیک وزارت بهداشت و های آموزش مشاوره ژنتیک ادپزشکان متخصص مشاوره ژنتیک که آموزش دوره عملی در دوره استاد:

 مسئول رفع اشکال مشاوران ارشد هستند. ،سنجش مستمر آنها را بر عهده دارند

پزشک مشاور ژنتیک که دوره های آموزش مشاوره ژنتیک وزارت بهداشت را با موفقیت سپری نموده، رتبه ممتاز را  مشاور ارشد:

تحت عنوان چک کننده پرونده های آموزش و آموزشی را داشته است  کسب کرده و سابقه مدیریت مشاوران ژنتیک در طول دوره

غیر حضوری در طول دوره آموزشی به خدمت مشغول بوده و یا در فرایند های مدیریت تعریف شده دیگری در برنامه مشاوره 

 دارد. ژنتیک اشتغال داشته اند(. هر مشاور ارشد وظیفه هماهنگی رفع اشکال چند مشاور سرگروه را به عهده

های آموزش مشاوره ژنتیک اداره ژنتیک وزارت بهداشت را با موفقیت سپری نموده و پزشک مشاور ژنتیک که دورهمشاور سرگروه:

 گروهی دارد. هر مشاور سرگروه وظیفه هماهنگی چند مشاور ژنتیک را به عهده دارد.ررتبه  ممتاز را کسب کرده است و تمایل به س
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های آموزش مشاوره ژنتیک اداره ژنتیک وزارت بهداشت را با موفقیت سپری نموده و پزشک مشاور ژنتیک که دوره مشاور ژنتیک:

 .استموفق به دریافت گواهی پایان دوره شده

 پزشکان مشاور ژنتیک در هر سطح با کسب تجارب موفق تعریف شده در برنامه مشاوره ژنتیک، امکان تغییر 6تذکر :

 الاتر را در صورت تمایل دارند.وضعیت به سطوح ب

  شهرستان  تمام در قانون توسعه پنج ساله ششم هر یک از دانشگاه های علوم پزشکی باید  05به موجب ماده   : 1تذکر

و گواهی انجام غربالگری را طبق  نماینداجرا را ، استراتژی غربالگری زوجین در هنگام ازدواج تحت پوششهای 

شهرستان ها  این استراتژی، با توجه به ضرورت پوشش تمام جمعیت هدف .دواج صادر نماینددستورالعمل برای ثبت از

.......... ابلاغ شده به دانشگاه های علوم  19و طبق نسخه  باید به سرعت از مشاوران ژنتیک دوره دیده برخوردار شوند 

نفر و حداقل هر  51111نحوی که به ازا  هر  به  استقرار یابند مرکز جامع سلامت پزشکیدر پایگاه ویژه مشاوره ژنتیک

. برای این منظور باید پزشکان واجد شرایط شناسایی و برای صد هزار نفر یک مشاور ژنتیک دوره دیده وجود داشته باشد 

این موضوع باید الویت نخست در اجرای برنامه های ژنتیک اجتماعی در دانشگاه های علوم  ی شوند.فطی دوره معر

همچنین باید برای تکمیل پوشش و فراهمی خدمت از بین پزشکانی که قبلا به نحوی از انحا دوره های پزشکی باشد. 

وزارت بهداشت  آموزشیبا طی دوره غیر وزارت بهداشت گذرانده اند دعوت شود تا  یمشاوره ژنتیک را در سایر بخش ها

گواهی مشاوره ژنتیک را اخذ نمایند تا بتوانند مورد ارجاع در برنامه ژنتیک اجتماعی قرار گیرند. دوره آموزشی برای این 

ن از طول دوره آموزشی ایشان در صورت قبولی دسته از افراد با امتحان ورودی انجام می شود تا با انجام سطح بندی بتوا

 متحان ورودی کاست. این کاهش صرفا در بخش تئوری صورتمی گیرد و بخش عملی و حضوری قابل کاهش نیست.در ا

 در صورت کاهش کامل دوره تئوری دوره این دسته پزشکان به شش ماه کاهش می یابد.

  زشکان واجد با توجه به اینکه فراهمی صد در صد خدمت مستلزم وقت معینی برای طی دوره آموزشی برای پ:  9تذکر

شرایط خواهد بود ضمن سرعت بخشیدن به این امر در عین توجه ویژه به شرایط کمی و کیفی مربوطه و اهتمام ویژه به 

ی افراد واجد شرایط و پشتیبانی ایشان برای شرکت در دوره ها و به پایان رساندن دوره با موفقیت دانشگاه علوم شناسای

وره ژنتیک را از شهرستان فاقد مشاوره ژنتیک دوره دیده با ایحاد حداکثر تسهیلات پزشکی باید تا آنزمان ارجاعات مشا

 برای زوجین به نزدیک ترین شهرستان دارای پزشک مشاور دوره دیده به انحام برساند.

 میدانی: نتیک در دوره یکساله مهارت آموزیارتباطات مشاورین ژ (1

در سال اول فعالیت بعد از اخذ گواهی راکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیککلیه پزشکان مشاور ژنتیک و مشاورین سرگروه در م

ژنتیک در چارچوب دستورالعمل ژنتیک  فرایند مشاوره را طی می کنند. میدانی طی دوره آموزشی، دوره یکساله مهارت آموزی

شجره نامه )هم به صورت دستی و هم توسط نرم افزار مشاوره ژنتیک( توسط  اجتماعی انجام می شود. در روند مشاوره ژنتیک 

گردد. آزمایشات و پرونده پزشکی فرد مبتلا در خانواده، توسط مشاور بررسی و با استفاده ها رسم میمشاورین ژنتیک برای خانواده

فی، از افراد مبتلا و نیز از مدارک و آزمایشات مراجعین شود. در مراجعه افراد مبتلا همراه با دیسموراز برنامه نرم افزاری ثبت می

های لازم توسط مشاور ژنتیک به پرونده بیمار نرم گردد. عکس)در صورت ضرورت( طبق آموزش های ارائه شده عکس تهیه می

 .گرددضمیمه میافزار مشاوره ژنتیک 
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ی نیاز به برقراری ارتباط داشته باشد با سایر مشاوران در طول مشاوره ژنتیک برای تحلیل و تصمیم گیر مشاور ژنتیکچنانچه 

 ند. نبرقرار می کسطح بندی شده  ژنتیک هم گروه خود در شبکه آموزشی  ارتباط 

 نحوه ارتباطات: 

 ایپرونده مراجعینی که توسط مشاور ژنتیک پذیرش شده و طی روند عادی به انجام رسیده، به صورت دوره

 .گرددژنتیک و از طریق نرم افزار مشاوره ژنتیک به مشاور سرگروه ارسال میتوسط مشاور ( ماهیانه)

شود، در همان روز توسط پرونده مراجعینی که مشاور در پذیرش و مشاوره ایشان با مشکل مواجه می (1-6-6

گردد. در موارد اورژانس مشاور مشاور و از طریق نرم افزار مشاوره ژنتیک به مشاور سرگروه ارسال می

روز کاری و در موارد غیر اورژانس ظرف یک هفته از زمان ارجاع، موظف به تعیین تکلیف  9ه ظرف سرگرو

 باشد. و تعیین مراحل بعدی کار و پس خوراند می

پرونده مراجعینی که توسط مشاور سرگروه پذیرش شده و طی روند عادی به انجام رسیده، به صورت  (1-6-1

 .گردداز طریق نرم افزار مشاوره ژنتیک به مشاور ارشد ارسال میتوسط مشاور سرگروه و ( ماهیانه) ایدوره

گردد، در همان روز پرونده مراجعینی که مشاور سرگروه در پذیرش و مشاوره ایشان با مشکل مواجه می (1-6-9

چنانچه مشاور . گرددتوسط مشاور سرگروه و از طریق نرم افزار مشاوره ژنتیک به مشاور ارشد ارسال می

دهد. مشاور ارشد موظف است به حل مشکل مشاور نباشد، مورد را به مشاور ارشد ارجاع میسرگروه قادر 

روز کاری و در موارد غیر اورژانس ظرف یک هفته از زمان ارجاع، اقدام به رفع  9 در موارد اورژانس ظرف

ز کاری و رو 6 مشاور سرگروه موظف است مراتب را در موارد اورژانس ظرف .مشکل مشاور سرگروه نماید

 روز از زمان ارجاع، به مشاور انتقال دهد.  9 در موارد غیر اورژانس ظرف

 

  :مشخص می ارجاع دهندهاورژانس یا غیر اورژانس بودن مورد ارجاعی توسط مشاورین تذکر-

 . گردد

اساتید  .دهدچنانچه مشاور ارشد قادر به حل مشکل مشاور سرگروه نباشد، مورد را به اساتید ارجاع می (1-6-9

روز کاری و در موارد غیر اورژانس ظرف یک هفته از زمان ارجاع،  9 در موارد اورژانس ظرف هستندموظف 

روز کاری و  6مشاور ارشد موظف است در موارد اورژانس ظرف . اقدام به رفع مشکل مشاور ارشد نمایند

 سرگروه انتقال دهد.روز از زمان ارجاع، مراتب را به مشاور  9در موارد غیر اورژانس ظرف 

روز کاری و در  6 چنانچه اساتید نیاز به ویزیت مراجعه کننده داشته باشند مراتب در موارد اورژانس ظرف (1-6-5

روز از زمان ارجاع، به مشاور ارشد منتقل و توسط مشاور ارشد به همین ترتیب  9 موارد غیر اورژانس ظرف

 مسقیماً به مشاور انتقال داده می شود.

این شرایط موظف است مراتب ضرورت ارجاع را به اطلاع مراجع به نحو مقتضی برساند و به مشاور در  (1-6-1

 همان نحو پیگیری نماید.

با  ضمن تشکیل پرونده ژنتیک برای مراجعمشاور ژنتیک موظف است در صورت تایید تشخیص بیماری  (1-6-0

درمانی مرتبط و مراقبت فرد را به مرکز بهداشت شهرستان جهت معرفی به مرکز بهداشتی  5فرم شماره 

 ژنتیک معرفی نماید.



89 

 

ای )ماهیانه( توسط مشاور سرگروه و های ارسالی مشاورین به مشاورین سرگروه به صورت دورهپرونده (1-6-2

توسط مشاورین ارشد  (ماهیانه) ایهای ارسالی مشاورین سرگروه به مشاورین ارشد به صورت دورهپرونده

های پذیرش شده، نوع بیماری مشاوره شده، تعداد و نوع عداد پروندهبررسی و گزارش عملکرد آنان شامل ت

گردد. اساتید با بررسی پرونده هر ای )سالیانه( به اساتید ارسال میبیماری ارجاع شده به صورت دوره

 نمایند. مشاور نتیجه را صرفاً به خود مشاور ژنتیک اعلام می

 وزی میدانی مشاورین محسوب می شود و تذکر: ارجاعات بین مشاورین در واقع مهارت آم

به مدت یک سال اول فعالیت میدانی مشاوران ژنتیک انجام می شود. این روندمشاوران ژنتیک را در 

 سال اول فعالیت از حمایت اساتید ایشان برخوردار می نماید.

   مدیریت می  در قالب برنامه آموزش مشاوران ژنتیک این دوره توسط وزارت بهداشت

 در این روند وظیفه ای به عهده ندارد. شودو دانشگاه علوم پزشکی

 است و صرفا برای  ات سطح بندی شده مهارت آموزی ادامه آموزش مشاوران ژنتیکتذکر: ارتباط

رفع مشکلات احتمالی و پاسخگویی به مشاوران در سال اول بعد از طی دوره آموزشی برنامه 

گردد. بنابراین واست مشاوران ارتباطات برقرار میو درخ اس ضرورتاحسریزی شده و در صورت 

طبق دستورالعمل به انجام برسانند و ارتباطات  همزمان و مستقلمشاوران باید وظایف خود را  

در این شبکه ربطی به وظایف شغلی ایشان در چارچوب دستورالعمل و ارجاعات و مشورت های 

جتماعی  ندارد و ارتباطات مهارت آموزی میدانی صرفا ترسیم شده در دستورالعمل ژنتیک ا

 درون گروه مشاوران ژنتیک به انجام می رسد.

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 ژنتیک در هنگام ازدواج:آموزش مورد نیاز برنامه های : 2ضمیمه 
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ازدواج مراجعین را  در آموزش های پیش ازمشاوره ژنتیک می تواند راهنمای زوج های جوان  برای  داشتن فرزندانی سالم باشد. 

 برای انجام مشاوره ژنتیک در شرایط زیر ترغیب می نماییم.

 اگر : 

 :در خانواده ایشان بیماری شناخته شده ارثی وجود دارد 

برای مثال : هموفیلی، دوشن ،تالاسمی ماژور، سیکل سل، بیماری های متابولیک ارثی )فنیل کتونوری، گالاکتزومی و ... ( ناشنوایی 

 نایی، .....و نابی

 

 .در بستگان ایشان حداقل دو نفر که از زمان کودکی مبتلا به یک بیماری مشابه هستند وجود داشته یا هم اکنون وجود دارد 

 

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

 

  دو( فردی مبتلا به یکی از مشکلات زیر وجود داشته یا هم اکنون وجود دارد:در بستگان هر یک از ایشان ) و یا هر 

 فردی که از کودکی دارای مشکل انعقاد خون باشد. -

 فردی که از کودکی نیازمند تزریق خون مکرر باشد. -

 فردی که از زمان کودکی دارای ناتوانی ذهنی و یا ناتوانی حرکتی باشد. -

 به اختلال بینایی یا اختلال شنوایی باشد.فردی که از زمان کودکی مبتلا  -

 کودکی که می بایست رژیم غذایی خاصی داشته باشد. -

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 در صورت نیاز زوجین را برای گرفتن راهنمایی لازم و تایید احتمال خطر ژنتیک و ارجاع به مشاوره ژنتیک

  ابتدا به پزشک  ارجاع دهید.
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 :شکپزر غیویژه  -در گروه های سنیارزیابی های ژنتیک  :4ضمیمه 

 اقدام طبقه بندی نتیجه ارزیابی ارزیابی

 بیماری شناخته شده ارثی وجود دارد؟ فرد،  آیا در خانواده

به عنوان مثال: هموفیلی، دوشن ،تالاسمی ماژور، بیماری های متابولیک ارثی )فنیل 

 ناشنوایی و نابیناییکتونوری، گالاکتزومی و ... ( 

در خانواده بیماری 
شناخته شده ارثی وجود 

 دارد.

احتمال وجود 
 عامل خطر ژنتیک

ارجاع غیر فوری 
پزشک جهت بررسی 
و تایید وجود عامل 

 خطر ژنتیک

خانواده فرد مبتلا به یکی از مشکلات احتمالی ارثی وجود داشته  2و  1در بستگان درجه 

 یا هم اکنون وجود دارد؟

 فردی که از کودکی دارای مشکل انعقاد خون باشد.

 فردی که از کودکی نیازمند تزریق خون مکرر باشد.

 فردی که از زمان کودکی دارای ناتوانی ذهنی و یا ناتوانی حرکتی باشد.

 فردی که از زمان کودکی مبتلا به اختلال بینایی یا اختلال شنوایی باشد.

 .صی داشته باشدکودکی که می بایست رژیم غذایی خا

 2و  1در بستگان درجه 
خانواده فرد مبتلا به یکی 
از مشکلات احتمالی ارثی 

 وجود داشته است.

احتمال وجود 
 عامل خطر ژنتیک

ارجاع غیر فوری 
پزشک جهت بررسی 
و تایید وجود عامل 

 خطر ژنتیک

 آیا یک اختلال در خانواده تکرار شده است؟

حداقل دو نفر که از زمان کودکی مبتلا به یک بیماری 2یا  و1در خانواده و یا بستگان درجه 

 مشابه هستند وجود داشته یا هم اکنون وجود دارد.

اختلال تکرار شونده در 
 خانواده وجود دارد.

احتمال وجود 
 عامل خطر ژنتیک

ارجاع غیر فوری 
پزشک جهت بررسی 
و تایید وجود عامل 

 خطر ژنتیک

 فرد سوال شود:در صورت تاهل 

نوه های عمو، عمه،  ازدواج فرزندان با )ازدواج فرزندان و یاآیا  نسبت فامیلی نزدیک 

 با همسر وجود دارد ( خاله، دایی با یکدیگر

نسبت فامیلی نزدیک با  
 همسر وجود دارد.

 

احتمال وجود 
 عامل خطر ژنتیک

ارجاع غیر فوری 
پزشک جهت بررسی 
و تایید وجود عامل 

 خطر ژنتیک

سالگی و  یا در برادر یا  پدر فرد  56سکته قلبی در خواهر یا  مادر فرد در زیر آیا سابقه 

 سالگی وجود دارد؟ 66در زیر 

نیاز به بررسی عامل خطر 

فامیلی بیماری قلبی وجود 

 دارد.

احتمال وجود 
 عامل خطر ژنتیک

ارجاع غیر فوری 
پزشک جهت بررسی 
و تایید وجود عامل 

 خطر ژنتیک

سرطان زودرس یا تکرار سرطان وجود وی   2 و یا  1در فرد و یا در بستگان درجه آیا 

 داشته یا هم اکنون وجود دارد؟

 سالگی 56سرطان زودرس : ابتلا به سرطان در زیر 

 2 یا و 1تکرار: وجود بیش از یک مورد فرد مبتلا به سرطان در خانواده و بستگان درجه 

در فرد و یا در بستگان 

خانواده،  2و  1درجه 

سرطان زودرس یا تکرار 

سرطان وجود داشته یا هم 

 اکنون وجود داشته است.

احتمال وجود 
 عامل خطر ژنتیک

ارجاع غیر فوری 
پزشک جهت بررسی 
و تایید وجود عامل 

 خطر ژنتیک

 

 :(ویژه مناطق مجری ژنتیک اجتماعی)ویژه پزشک -ژنتیک عامل خطر زیابیار:  5ضمیمخ 

 ارزیابی ردیف

 

 اقدام نتیجه ارزیابی
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 خطر ژنتیک:غربالگری )شناسایی اولیه(عا مل  دربهورز/ مراقب سلامت راهنمای 
بیماری های ارثی بیماری های متعدد و متنوعی می باشند که به دلیل وجود یک اختلال ژنتیکی در افراد از نسلی به نسل بعد 

منتقل می شوند. در اکثر موارد والدین بیماران افرادی سالم از نظر ابتلا به آن بیماری بوده و فقط انتقال دهنده  این اختلال به 

ابتلای فرزندان به بیماری های ارثی بر اساس نحوه توارث بیماری در هر بیماری متفاوت بوده و محاسبه  فرزند خود هستند. احتمال

فرایندی است که از طریق آن، بیماران و یا خویشاوندان در معرض خطر « مشاوره ژنتیک»این احتمال نیازمند مشاوره ژنتیک است. 

های پیشگیری یا درمان بیماری ال ابتلا یا انتقال آن به سایر خویشاوندان و راهبیماری ژنتیک، از پیامدهای احتمالی بیماری، احتم

منظور از خانواده در اینجا افرادی هستند که با هم نسبت درجه یک فامیلی دارند که شامل پدر، مادر، خواهر و برادر  .آگاه می شوند

است. ممکن است اختلالی در خانواده وجود داشته باشد که نوع آن تشخیص داده نشده ولی بیش از یک مورد از این اختلال در 

، بیماری شناخته شده 1و یا  6در فرد یا در بستگان درجه آیا  6

 ؟ارثٍی وجود دارد

هر  6در فرد یا در بستگان درجه 

یک از افراد خانواده، بیماری 

 .وجود داردرثی شناخته شده ا

ارجاع غیر فوری به پزشک 

 مشاور ژنتیک

 1و یا  6بستگان درجه آیا یک اختلال در خانواده و یا در  1

 تکرار شده است؟

شده  یک اختلال در خانواده تکرار

 است.

ارجاع غیر فوری به پزشک 

 مشاور ژنتیک

همراه با آیا  در خانواده فرد مبتلا به اختلال عملکردی   9

 احتمال ژنتیکی بودن اختلال وجود دارد؟

فرد مبتلا به اختلال عملکردی در 

ژنتیکی خانواده همراه با احتمال 

 بودن  اختلال وجود دارد.

ارجاع غیر فوری به پزشک 

 مشاور ژنتیک

در صورت تاهل: آیا نسبت فامیلی نزدیک به همراه وجود یک  9

 اختلال عملکردی در بستگان درجه یک هر کدام وجود دارد؟

عامل خطر فامیلی در صورت 

 نسبت فامیلی زوج وجود دارد.

ارجاع غیر فوری به پزشک 

 تیکمشاور ژن

احتمال وجود اختلال ژنتیکی  در صورت تاهل اختلال در باروری وجود داشته است؟ 5

 وجود دارد.

ارجاع غیر فوری به پزشک 

 مشاور ژنتیک

1 

 

آیا عامل خطر فامیلی بیماری ایسکمیک قلب یا کنسر وجود 

 دارد؟

 

بیماری عامل خطر فامیلی

یا کنسر وجود  ایسکمیک قلب

 دارد.

به پزشک ارجاع غیر فوری 

 مشاور ژنتیک
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اده وجود دارد، در این موارد هم می بایست احتمال وجود عامل خطر ژنتیک بررسی اعضای خانو 6خانواده و یا بستگان درجه 

 گردد. در زیر تعدادی از بیماری های شایع ارثی به اختصار توضیح داده می شود:

 فاکتور های انعقادی خون ناکافی استمیزان در این بیماری . است اختلال انعقادی ارثیشایعترین بیماری :هموفیلی -

مداخلات درمانی  یا بدونبه شدت بیماری هنگام خونریزی های معمول هم بند آمدن خون با تاخیر بوده و بسته و 

 .انجام صورت نمی گیرد

در  در راه رفتنو در نتیجه اختلال  ضعف عضلانیبیماری هایی است که باعث شایع ترین بیماری ارثی از نوع  :دوشن -

. سالگی شروع می شود 9تا  9در این بیماری کودک ابتدا سالم بوده و اختلال  در حرکت از سنین . دمی شو کودکان

 .نام دارد "بکر"نوع خفیف تر این اختلال نیز وجود دارد که 

از ابتدای  نیازمند تزریق مکرر خون فرداست که باعث می شود  کم خونی ارثیشایعترین بیماری  :تالاسمی ماژور -

 .کودکی ودر تمام طول عمرگردد

بیماری هایی با تعداد و تنوع زیاد هستند که در آن ها سوخت و ساز یک یا چند ماده : بیماری های متابولیک ارثی -

معمولا این . این امر باعث ایجاد اختلالات متفاوتی در رشد و تکامل کودکان می شود. در بدن دچار اشکال است

سر دسته این بیماری ها فنیل کتونوری است که در حال . ت رژیم های غذایی خاصی داشته باشندکودکان می بایس

 .گالاکتوزمی، تیروزینمی دو مثال دیگر از این بیماری هاست. حاضر در کشور در نوزادان غربالگری می گردد

های غیر اکتسابی که از کودکی بوده و یا حالت پیشرونده داشته اند  و نابینایی ها ناشنوایی:و نابیناییناشنوایی  -

 .نیازمند ارزیابی از نظر احتمال وجود عامل خطر ژنتیک هستند

نی ذهنی و یا ناتوانی حرکتی باشد نیز نیاز به بررسی احتمال وجود فردی که از زمان کودکی دارای ناتوا: حرکتی/ ناتوانی ذهنی -

 .عامل خطر ژنتیک دارد

 

بیماری های غیر واگیر ی نظیر بعضی از انواع سرطان ها و یا سکته های قلبی در استعداد به ابتلا به همچنین گاهی ممکن است 

فرد موثر باشد، در این صورت این بیماری ها در سنین پایین تری نسبت به محدوده سنی ابتلا در افراد جامعه و با زمینه ژنتیک 

شدت بیشتری فرد را مبتلا خواهند کرد. با شناخت این افراد و انجام اقدامات پیشگیرانه به موقع می توان این خطر را در این افراد 

 کاهش داد. 

 

 عامل خطر ژنتیک:تاییدی() یابیراهنمای پزشک در ارز
 

 نیاز به مشاوره ژنتیک وجود دارد: در خانواده،در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد زیر 

 .وجود دارد 1یا  6بستگان درجهدر شناخته شده نوع  بیماری ژنتیکی  6حداقل  -6

بیماری مشابه از یک نوع اختلال/ نفر با  دوحداقل  1یا  6در بستگان: در بستگان درجه  / بیماریتکرار اختلال -1

 زمان کودکی، وجود دارد. 
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 ک ناهنجاری غیراکتسابی نیز وجود دارد.یدر یکی از اعضای خانواده علاوه بر اختلال عملکردی  -9

در صورت تاهل با نسبت فامیلی نزدیک در زوج، یک اختلال عملکردی در یکی از اعضای خانواده فرد یا همسر وی  -9

 وجود دارد.

 مورد از موارد ذیل را دارد: 1اختلال عملکردی، حداقل  وجود فردی در خانواده با بر علاوه -5

سال بدون  1<سقط یا بیشتر(، مرده زایی یا نازایی طولانی مدت ) 1سابقه سقط مکرر ) -الف

 بیمار جلوگیری( در مادر فرد

 غیر اکتسابی دلیل بیماریه سابقه فوت در برادر یا خواهر فرد ب -ب

 بیمار  ت فامیلی والدیننسب -ج

 سالگی  1قبل از در فرد مبتلای خانواده زمان شروع اختلال  -د

 اختلال باروری  -1

 احتمال فامیلی بودن بیماری عروق کرونر قلبوجود  -0

 توضیحات و تعاریف مربوط به هر یک از موارد فوق در زیر آمده است:: سرطان های ارثی فامیلی -2

 

 اختلالات فیزیکی/ ظاهری:  -الف
 

 سر و گردن:

 گیری یا ظاهر گوش و یا چشم(  صورت: چهره ای غیر معمول )با اختلال محل قرار

 رویش یا مینای دندان ها دهان: شکاف لب، شکاف کام، یا اختلال در

  9یا بیشتر از  -9تر از دور سر کم Z-scoreجمجمه: کرانیوسینوستوز، آنسفالوسل ، 

 تنه:

 ستون فقرات: اسپاینا بیفیدا 

 جدار شکم: امفالوسل، گاستروچزی 

 ژنیتالیا: ابهام تناسلی 

 اندام ها:

 سین داکتیلی، اکتروداکتیلی و پلی داکتیلی در اندام فوقانی یا تحتانی 
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Z-score  9یا بیشتر از  -9قد کمتر از  

 پوست:

 منتشر، تغییر پیگمانتاسیون تشر، اریتم نپوسته ریزی منتشر، تاول م

 ارگان های داخلی:

آنومالی مادرزادی قلبی، انسدادهای گوارشی )آنوس بسته، هیرشپرونگ، آترزی ها(، آنومالی کلیه )کلیه پلی کیستیک یا 

 مولتی کیستیک( 

 اختلالات عملکردی -ب

 

 (:در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد) اختلال رشد -

 سالگی: کوتاهی یا بلندی شدید قد، لاغری یا چاقی شدید، بزرگی یا کوچکی شدید سر  65زیر 

 بیماری شناخته شده ای دارد که باعث کوتاهی یا بلندی شدید قد، لاغری یا چاقی شدید، بزرگی یا کوچکی شدید سر 

 (: در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد) اختلال تکامل -

 سال: 9زیر فرد 

 .ماهگی: به موقع گردن نگرفته است 9-92

 .ماهگی: به موقع ننشسته است یا در حال حاضر نمی تواند بنشیند 2-92

 .ماهگی: به موقع راه نیافتاده است یا در حال حاضر راه نمی رود 65-92

 .ماهگی: به موقع شروع به حرف زدن نکرده است یا در حال حاضر حرف نمی زند 65-92

 .ده ای دارد که باعث اختلال تکاملی شده استبیماری شناخته ش

 )در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد(:  ناتوانی ذهنی

 سال: 9بالای 

 .در صورت شنوا بودن:  متوجه صحبت دیگران نمی شود یا قادر نیست به آن پاسخ دهد

 .را انجام دهدقادر نیست کارهای شخصی خود را مانند غذا خوردن، توالت رفتن یا لباس پوشیدن 

 .نمی تواند به طور مناسب و فعال با همسالان خود ارتباط برقرار کند
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 .توانایی یادگیری در حد همسالان خود ندارد

 .بیماری شناخته شده ای دارد که باعث ناتوانی ذهنی شده است

 :)در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد( اختلال بینایی

 ماهگی: 9از 

 ش بینایی پیشرونده )که با عینک اصلاح نمی شود( دارد.نابینایی یا کاه

 .بیماری شناخته شده ای دارد که باعث نابینایی یا کاهش بینایی پیشرونده شده است

 )در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد( اختلال شنوایی

 .ماهگی: در برابر صداهای محیط عکس العمل نشان نمی دهد 1از 

 .ی دارد که باعث ناشنوایی شده استبیماری شناخته شده ا

 )در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد(: اختلال حرکتی

 .ماهگی: نمی تواند به خوبی با حفظ تعادل راه برود 65بعد از 

 .ماهگی: نمی تواند براحتی از جایش بلند شده و از پله ها بالا رود 19بعد از 

 6<در استراحت یا شروع فعالیت در اندامها یا سابقه تشنج مکرر ) تمام سنین: سابقه لرزش یا حرکات غیرارادی

 .بار( دارد

 .بیماری شناخته شده ای دارد که باعث ضعف یا اختلالات حرکتی یا تشنج مکرر شده است

 )در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد( اختلال انعقادی 

 .متعدد و مکرر در زیر پوست داردسابقه خونریزی طول کشیده یا کبود شدگی و خونمردگی 

 )مثل هموفیلی( .اختلال انعقادی شناخته شده ای دارد

 

 )در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد( اختلال ایمنی

 سال: 1زیر 

 .هفته( در بیمارستان داشته است 6بار بدلیل بیماری تب دار طول کشیده )بیش از  1سابقه بستری حداقل  

 ای دارد که باعث نقص ایمنی یا عفونت مکرر شده است. بیماری شناخته شده

 

 :)در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد( اختلال قلبی عروقی مادرزادی

 سال:  1زیر 
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حملات کبود یا سیاه شدن منتشر در لب، ناخن و زبان، یا تعریق زیاد در حین شیر خوردن به همراه خستگی زودرس 

 داشته است.

 وقی مادرزادی شناخته شده ای دارد.بیماری قلبی عر

 

 )در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد( اختلال کبدی

 سال:  1زیر 

 سابقه زردی طولانی مدت )بیش از یک ماه( داشته است.

 بیماری شناخته شده ای دارد که باعث اختلالات گوارشی یا کبدی یا زردی شده است.

 

 :)در صورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد( اختلال بلوغ 

 سالگی شروع نشده است. 61سال: علائم بلوغ و رویش موی صورت تا  61مرد بالای 

 سالگی شروع نشده است. 69سال: علائم بلوغ و عادت ماهیانه تا  69خانم بالای 

 بیماری شناخته شده ای دارد که باعث اختلالات بلوغ شده است.

 

 :مثبت بودن حداقل یکی از موارد(تاهل و )در صورت  اختلال باروری
سال بدون  1<ماه یا سابقه نازایی طولانی ) 6سقط یا بیشتر(، مرده زایی، فوت نوزاد زیر  1خانم: سابقه سقط مکرر )

 پیشگیری از بارداری( داشته است

 ست.سال بدون بدون پیشگیری از بارداری( داشته ا 1<آقا: سابقه طولانی ناباروری )

 بیماری شناخته شده ای دارد که باعث اختلالات باروری شده است.

 
 فامیلی بودن بیماری عروق کرونر قلب وجود دارد: رثیدر شرایط زیر احتمالا -ج

 توضیح:  بیماری عروق کرونر از طریقحداقل یکی از موارد زیر اثبات می گردد:

  باشد.تنگی داشته  %51در آنژیوگرافی عروق کرونر بیش از 

  سابقهCABG) Cronery Artery Bypass Graft .وجود داشته باشد ) 

   سابقه(Angioplasty PCI) Percutaneous Cronery Intervention  وجود

 داشته باشد.
 

سالگی در مردان و زیر  95ابتلا به بیماری عروق کرونر در زیر سن :  (PCAD)ابتلا به  بیماری عروق کرونر زودرس  -

 زنانسال در  55

زیر ( پدر و برادر)در مردان : فرد با این شرایط سنی 6بیماری عروق کرونر در بستگان درجه سابقه وجود یک مورد  -

 سالگی 15زیر سن ( خواهر و مادر)سال و در خانم ها  55سن 
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 : در شرایط زیر احتمال ارثی فامیلی بودن کنسر مطرح می شود .1

 

 در مورد سرطان برست:   -الف

 خانواده 1 یا 6وجود دو یا چند نوع سرطان همزمان درجه  -6

 1 یا 6سال در یک فرد یا یکی از اعضای درجه  51ابتلای به سرطان پستان در یک فرد با سن برابر یا پایین تر از  -1

 خانواده

 پستان در خانوادهابتلای یک فرد مذکر به سرطان سابقه  -9

ان اپیتلیال تخمدان/ لوله فالوپ/سرطان اولیه پریتوئن( در فرد یا در وجود سرطان مشابه یا در ارگانهای مرتبط)سرط -9

 خانواده 1 یا 6اعضای درجه 

پانکراس، ، سرطان معدهمنتشر،سرطان آندومتر، تومور با هر یک از سرطانهای تیروئید،  وجود ترکیب سرطان پستان -5

 مغزی و لوکمی، لنفوم، سارکوم کارسینوم آدرنوکورتیکال

شامل ) HBOC iخویشاوند نزدیک در یک سمت از خانواده با دیگر بدخیمی های مرتبط با سندروم  1وجود حداقل  -1

 سرطان پروستات، پانکراس و ملانوم(

)گیرنده  PR)گیرنده استروژن(،  ERسه مارکر ارزیابی پاتولوژیک و ژنتیک،  )در Triple negativeسرطان پستان  -0

 منفی است.( تشخیص داده شده در هر سنی  Her2پروژسترون( و 

 وجود دارد.  PTENو  BRCA2 ،TP53و/یا  BRCA1افرادی که  در خانواده آنها جهش شناخته شده ای در ژنهای  -2

 

 در مورد سرطان کولورکتال:  -ب

  1یا  6ابتلا به سرطان کولون، رحم ، تخمدان در فرد یا بستگان درجه  .6

 سالگی 91خانواده وی زیر سن پولیپ آدنوماتوز در فرد یا  .1

 داشتن پولیپ هامارتاموز .9

 یا سابقه ابتلای به کنسر کولورکتال به همراه سایر بدخیمی ها سابقه ابتلای متعدد به کنسر کولورکتال .9

 پولیپ (  در هر سنی در فرد یا خانواده 61پولیپ متعدد )بیش از  .5
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