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 فصل اول: کلیات برنامه ژنتیک اجتماعی

 های ژنتیک در ایران اپیدمیولوژی بیماری

  های ارثی کودکانها و بیماریالف( ناهنجاری

  های ارثی در کودکانها و  بیماریپیامد ناهنجاری

  های ارثی فامیلی بزرگسالانب( بیماری

  های ارثی فامیلی بزرگسالان د بیماریپیام

 ای و کشوری به روش ژنتیک اجتماعیرویکرد سطح جهانی، منطقه

  های ژنتیکرویکرد سازمان جهانی بهداشت به پیشگیری بیماری

  های شایع غیرواگیر درکشورهای در حال توسعهپیشگیری ژنتیک بیماری

  های ژنتیک در کشورارییافته بیم مند و ادغامضرورت مدیریت نظام

 برنامه ژنتیک اجتماعی ایرانآشنایی پایه با 

  تعریف 

  هدف

  استراتژی های دست یابی به هدف

  اسناد بالادستی 

  روش شناسی 

  ساختار مشترک ارائه خدمات ژنتیک

 فرایندهای مشترک برنامه ژنتیک اجتماعی

  ( فرایند آموزش6

  موم( ارتقا سواد ژنتیک ع6-6

  ( آموزش افراد در معرض خطر6-2

  ( آموزش پرسنل مجری برنامه6-9

  ( فرایند شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک2

  و جمعیتی انواع روش های غربالگری: آبشاری

  های شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک در برنامه ژنتیک اجتماعیاستراتژی

  وجین در هنگام ازدواج استراتژی اول: غربالگری ژنتیکی ز

های های خدمات گروهاستراتژی دوم )و سوم(: شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک در بسته

 سنی / غیرواگیر

 

 ( فرایند مشاوره ژنتیک9

  اجزاء خدمت مشاوره ژنتیک استاندارد

 ( فرایند مراقبت ژنتیک در برنامه ژنتیک اجتماعی4

  ( مراقبت ژنتیک قطعی4-6

  کاهش بروز بیماری ژنتیک  با  پیشگیری از تولد نوراد مبتلا (4-6-6

  ( کاهش بروز بیماری ژنتیک با مداخله درمانی پیشگیرانه4-2-6

   ( مراقبت ژنتیک موقت: 4-2

  ( مراقبت کاهش معلولیت ژنتیک4-9
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  شرایط و نحوه قطع مراقبت ژنتیک

  ( فرایند تشخیص ژنتیک5

  ژنتیک استاندارد تشخیصاجزاء خدمت 

  مدیریت موارد ارجاعی در برنامه ژنتیک اجتماعی

  الف( مدیریت موارد ارجاع شده از فرایند شناسایی

  ب( مدیریت موارد در معرض خطر احتمالی در خانواده و خویشان بیمار

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

 ها و سوابق اجرای برنامه ژنتیک اجتماعی در کشوراختزیرس

  سابقه طراحی و اجرای برنامه ژنتیک اجتماعی در اداره ژنتیک

  های ژنتیک تحت پوشش برنامه ژنتیک اجتماعیبیماری

  اجتماعی درکشورهای ژنتیک برنامه ی راه اندازی و اجرایمسیر تکامل

  تماعیهای مدل در برنامه ژنتیک اجبرنامه

  های برنامه ژنتیک اجتماعیزیرساخت

  های ژنتیک پایلوت در برنامه ژنتیک اجتماعی ایرانبرنامه

 فصل دوم: اجرائیات برنامه ژنتیک اجتماعی  

 های برنامههای اصلی به تفکیک استراتژیفعالیت

 های برنامه ژنتیک اجتماعیشرح اجرای هر یک از استراتژی

  رائه مشاوره ژنتیک و خدمات ژنتیک در زمان ازدواجاستراتژی اول: ا

  نحوه انجام فرایند شناسایی در استراتژی اول

  نحوه صدور گواهی گواهی انجام آزمایشات تالاسمی و غربالگری ژنتیکی

  نحوه انجام فرایند مشاوره ژنتیک در استراتژی اول

  نحوه انجام فرایند مراقبت ژنتیک در استراتژی اول

  / غیرواگیرسنیدمات گروه های بسته های خ استراتژی دوم )و سوم(: ارائه خدمات ژنتیک در قالب

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

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

 ام سلامت در برنامه ژنتیک اجتماعیسطوح مختلف نظ شرح وظایف

 وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی

  معاونت بهداشت ستاد وزارتی

  ژنتیک اداره

  های غیرواگیردفتر مدیریت بیماری

  دفتر سلامت جمعیت، خانواده و مدارس

  دفتر آموزش سلامت

  مرکز توسعه شبکه

  آزمایشگاه مرجع سلامت

  تاد وزارتیمعاونت درمان س
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  معاونت غذا و دارو

   معاونت اجتماعی

 علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی دانشکدهدانشگاه/

  واحدهای ستادی

  معاونت بهداشتی دانشگاه

  معاونت درمان دانشگاه

  مرکز بهداشت شهرستان

  1سطح  واحدهای محیطی ارائه خدمت

  مرکز خدمات جامع سلامت

  ت/ خانه بهداشتپایگاه سلام

  بهورز:  /وظایف مراقب سلامت -الف

  پزشک تیم سلامت:-ب

  مرکز ارائه خدمات هنگام ازدواج

  (تخصصی و فوق تخصصی) 3و 2سطح  واحدهای محیطی ارائه خدمت

  بیمارستان / مرکز منتخب ارائه خدمات بالینی

  آزمایشگاه تشخیص ژنتیک

 اجتماعی دمات در برنامه ژنتیکشرح وظایف پرسنل ارائه دهنده خ

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

  وظایف پزشک مرکز ارائه خدمات هنگام ازدواج:  -ب

  وظایف پزشک مشاور ژنتیک: -ج

  متخصصین و مراکز تخصصی منتخب سطح دو:  -د

  منتخب در سطح سوم:فوق تخصص و مراکز فوق تخصصی  -ه

  متخصصین ژنتیک و مراکز تشخیص ژنتیک سطح سوم: -و

 هافصل سوم: فرم

  پرسشنامه غربالگری ژنتیک هنگام ازدواج

  اطلاع رسانی در خصوص مشاوره ژنتیک به زوجین مراجعه کننده به مرکز غربالگری ژنتیک هنگام ازدواجمتن 

  گواهی انجام خدمات هنگام ازدواج

   PND  م ارجاع تشخیص ژنتیکفر

  وضعیت مراقبت ژنتیکاعلام فرم 

  مشاوره ژنتیک نامهاظهار 

  گزارش ماهیانه بیمارستان / مرکز بالینی منتخب

  بروز بیماری های ارثی/ ژنتیکیبررسی اپیدمیولوژیک موارد فرم 

  ویژه پایگاه سلامت/ خانه بهداشت -ژنتیکگزارش مراقبت فرم 

ویژه مرکز خدمات جامع سلامت/ شبکه بهداشت و درمان شهرستان/ معاونت  -ژنتیکش مراقبت گزارفرم 

 بهداشت دانشگاه علوم پزشکی

 

  دفتر ثبت مراجعات مشاوره ژنتیک
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  فرم خلاصه عملکرد مشاور ژنتیک

  فصل چهارم: پایش و ارزشیابی برنامه 

  های پایششاخص

  های ارزشیابیشاخص

  ارزشیابی برنامه ژنتیک اجتماعینحوه پایش و 

 فصل پنجم: ضمائم   

  : نحوه اجرای آموزش عموم در برنامه ژنتیک اجتماعی6ضمیمه 

   اجتماعی ژنتیک : معرفی برنامه آموزش مشاوران ژنتیک در قالب برنامه2ضمیمه 

  : محتوای آموزشی استراتژی اول: غربالگری ژنتیکی هنگام ازدواج 9ضمیمه 

  شکویژه غیر پز -های سنی های ژنتیک در گروه: محتوای آموزشی استراتژی دوم )سوم(: ارزیابی4ه ضمیم

  : راهنمای مراقب سلامت / بهورز در غربالگری )شناسایی اولیه( عامل خطر ژنتیک5ضمیمه 

  عامل خطر ژنتیک : راهنمای پزشک در ارزیابی )تاییدی(1ضمیمه 

  های ژنتیک تحت پوشش برنامه ژنتیک اجتماعیهای تخصصی به بیماری: لیست دستورالعمل7ضمیمه 
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 فصل اول: کلیات برنامه ژنتیک اجتماعی

 اپیدمیولوژی بیماری های ژنتیک در ایران 

 های ارثی کودکانالف( ناهنجاری ها و بیماری

 (6IMRخواران )میزان مرگ و میر شیر کاهشباعث  شوندمی یپیشگیرهایی که با واکسن های عفونی و بیماریکنترل بیماریامروزه 

چنانچه این شاخص به کمتر 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،  61از 

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

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

شود. بر این اساس ( ارزیابی میHIC) ها در جوامع با سطح درآمد بالاروز این بیماریاین رقم حداقل دو برابر ببه صورتی که  است

 شوند.متولد می در کشور مورد بیمار سالیانه 71 111تا  51 111

 

، EMRسایر کشورهای منطقه  ودر ایران کودکان  های ارثیبیماری و ها : برآورد شیوع بدو تولد )بروز( ناهنجاری1نمودار شماره 

2113 

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

 . استبیشتر  نزدیک دارند

                                                           
 

1 Infant Mortality Rate 
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ورت بنابراین بر ضرو  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 داردسازماندهی و مقابله برنامه

یهای یشتری از بروز بیماربعد خانوار در ایران )و کشورهای خاورمیانه( از کشورهای غربی بیشتر است و موارد بیشتر تولد، موارد ب 

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

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

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

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

آوری در شهر و روستا در فرزند در ایران یابد، به عبارت دیگردار شدن در این سنین ادامه میدهد، فرزند( رخ مییی)الگوی روستا

همچنین سن  .دهدهای ژنتیک را تحت تاثیر قرار میالگوی  بیماری در ساختار باروری جمعیت وجود دارد وسال  95سنین بالای 

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

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

طی  ها را بوجود آورده و در نتیجهفرصت افزایش این بیماری ،G6PD 2 ارثی خونی مثل تالاسمی و عوامل خطری مثل کمبود آنزیم

ای ژنتیکی هترین بیماریها شده و آنها را به شایعها سال موجب وفور ژن گشته است. بدین ترتیب این پدیده باعث بروز این بیماریده

 .ه استکشور تبدیل کرد

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

 11،111میزان بروز در  ناهنجاری/ بیماری گروه

 تولد زنده

درصد مرگ 

 زودهنگام

درصد ابتلا 

 به ناتوانی

میزان مرگ 

  11،111در 

میزان ناتوانی 

  11،111در 

 4.3 2.6 71 91 7.1 دارای الگوی توارث غالب ارثی هایبیماری

 G6PD 6.7 31 61 6.5 1.2نقص آنزیم 

 1.1 6.1 1 611 6.1 تالاسمی ماژور

 1.6 1.6 51 51 1.9 گلبول قرمز داسی شکل

دارای الگوی توارث  ارثی هایبیماری

 مغلوب

6.7 31 61 6.5 1.2 

 6.6 61.1 61 31 66.6 های ژنتیک مرتبط با ازدواج فامیلیبیماری

 Rh 2.2 31 61 2.5 1.9بیماری 

 1.6 6.6 5 35 6.2 ناشناخته بیماری های ژنتیکی

 1.1 1.5 1 611 6.2 سندرم داون

 1.1 1.5 1 611 1.5 های اتوزومالسایر بیماری

 6.2 1 1 611 6.2 های مرتبط با کروموزوم جنسیبیماری

                                                           
 

2 Glucose-6-Phosphate Dehydrogenase (G6PD) Deficiency 
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 9.2 94 61 31 97.2 های بدو تولدناهنجاری

 62.5 57.4 67.3 22.6 13.3 موارد در کشورکل 

 کودکان درهای ارثی بیماریو   هاپیامد  ناهنجاری

ی هاترین معلولیتدر طول زندگی کوتاه، بیمار شدیدترین و همه جانبه گردند وهای ژنتیک موجب مرگ زودرس میغالب بیماری

 کند. جسمی ذهنی را تحمل می

  (UK)  ها در کشورهای اروپاییبدو تولد و درصد پیامدهای آن و بیماری های ارثی هااهنجاری: فراوانی انواع ن2جدول شماره 

شیوع بدو تولد  گروه ناهنجاری / بیماری

 11،111در 

های خدمات نیازمندی

 درمانی

 پیامدها )%(

 درمان موفق ناتوانی مرگ زودهنگام 

 91.1 ناهنجاری ها ی ماژور بدو تولد
 ن نوزادیجراحی در زما 

 حمایت اجتماعی 
22 24 54 

 94 14 2 حمایت اجتماعی  9.2 بیماری های کروموزومی

 7.1 بیماری ها ی تک ژنی
 درمان پزشکی 

 حمایت اجتماعی 
66 96 52 

 23 22 49  41.2 کل

 

ه و منجر ب بوده دتاً وخیمعمهای پیشگیرانه، برای مداخله ریزیدر صورت عدم برنامه کودکان ناهنجاری ها و بیماری های ارثیمد اپی

 به طور کلی: .شودمیمعلولیت و مرگ زود هنگام 

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

ن های اصلی و تعیید تاثیر مخربی بر شاخصشوند. این رونکشنده در زمان طفولیت و یا معلولیت شدید در تمام طول عمر می

 .داشتخواهد  U5MR9و  IMR کننده سلامت شامل

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

 د.نخدمات درمانی می شو و مستمر

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

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

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

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

                                                           
 

3 Under-five Mortality Rate 
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برد می از بینرا سلامت  بخش قابل توجه سرانه ارثی ژنتیکیهای های درمان بیماری، هزینهبرنامه متناسب وجود نداردکشورهایی که 

 .ها نیز نداردو سهمی در بهبود شاخص

و به همین دلیل امکان درمان  ارزان و سریع شده ،های ژنتیکها با روشامروزه ابزارهای شناسایی این بیماریاین درحالی است که 

 ژنتیکی که در زمانهای 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

 

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

 

 های ارثی فامیلی بزرگسالانب( بیماری

های های ژنتیکی غالباً متمرکز بر درک بیماریدانشمندان و پزشکان در خصوص بیماری های انتهایی منتهی به قرن اخیر توجهدر سال

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

ای هشایع نیز شده است. بیماری چند عاملیغیرواگیرهای های اخیر مطالعات ژنومیک و ژنتیک اجتماعی متوجه بررسی بیماریسال

 ها درگیر است. ای با آنغیرواگیر در مجموع از جمله معضلاتی هستند که نظام سلامت به نحو گسترده

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

 پستان وهای شایع ایران، نظیر سرطان و سرطانعروق کرونر های شایع نظیر بیماریی غیر واگیر هادر بسیاری از بیماریامروز 

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

راحی و و قابل ط عملیاتیغیرواگیر ساز و کاری های خدمات پیشگیرانه ژنتیک در خصوص بیماریارت دیگر به عب داشته باشد. موثر

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

 دهد:را افزایش میها مربوط به این بیماریثربخشی مداخلات از سه طریق ا در مدیریت بیماری ها ژنتیک بکارگیری دانش
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با توجه به تمرکز بسیاری از افراد مبتلا در خانواده و  :زاایجاد تغییرات بیماری در معرض خطر قبل از شناسایی افراد .6

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

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

نجام ا تر برای افراد در معرض خطر خانوادهشروع مداخلات در سنین پایین :افزایش اثربخشی مداخلات اصلاح سبک زندگی .2

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

 .تر استاصلاح سبک زندگی در ایشان محتمل

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

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

تمایل و کیفیت مشارکت افراد در پیشگیری را در خصوص خود افراد و  بویژه فرزندان در معرض خطر ایشان بهبود 

 4.بخشدمی

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

 داخله پیشگیرانهخویشان و م

وجود آمده بجراحی پیشگیرانه نیز  و شلمل درمان دارویی مستقیم پیشگیرانه مداخله به طور روزافزون ،های غیرواگیر شایعبیماریدر 

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

 51های قلبی در سن زیر ای برای ابتلا به بیمارییافتهمقایسه با جمعیت عمومی، افراد ناقل این ژن در خطر بسیار افزایش شود. در

( و نداخله درمانی پیشگیرانه در حال Cascade Screeningشناسایی موارد در معرض خطردرخانواده و خویشان ) 5 سال قرار دارند.

است که  اند. این در حالید این هم اکنون اکثر افراد در معرض خطر از دریافت چنین خدماتی محرومبا وجو 5حاضر انجام می شود. 

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

در هر جامعه، محرومیت از تشخیص زودهنگام و اعمال مداخلات پیشگیرانه  میلیهایپرکلسترولمی فاپایین و متناسب با میزان شیوع 

و  های قلبیهای زودهنگام و البته قابل پیشگیری ناشی از بیماریداری از موارد بروز و مرگبرای گروه پر خطر، مسبب درصد معنی

  1باشد.عروقی در جمعیت می

مثل سرطان  های شایعاز کل سرطان %61تقریبی است. به صورت  ی ارثی فامیلیهاسرطان ژنتیکی ازمثال دیگر ضرورت پیشگیری 

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

                                                           
 

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

dealing with insufficient evidence. Genet Med. 2010 Nov;12(11):680-3. 
6  http://blogs.cdc.gov/genomics/2011/10/13/a-million-hearts-a-thousand-genes-and-your-family-history/  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=O'Neill%20SC%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Mays%20D%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Patenaude%20AF%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Garber%20JE%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=DeMarco%20TA%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Peshkin%20BN%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Schneider%20KA%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Tercyak%20KP%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=25099078
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/25099078?dopt=Abstract
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Khoury%20MJ%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=20975567
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Coates%20RJ%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=20975567
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Evans%20JP%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=20975567
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های رطانس نابر این با  این روش ، با تمرکز بر گروه محدودشود، بها فراهم میدر خانواده و خویشان، امکان پیشگیری اولیه این سرطان

 3 و 2 ،7شود..های قابل پیشگیری پوشش داده میارثی و فامیلی، سهم قابل توجهی از سرطان

 های ارثی فامیلی بزرگسالان پیامد بیماری

 بیماری( 10های عروق کرونرCAD:) 

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

 است. کشور در( 23 –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 

 چهارمین علت مرگ زنان میانسال در کشور است.  -

 فامیلی است. -ارثی ،درصد 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

همچنین گرچه سهم ژنتیک در هر یک از بیماری های .بزرگ است.   ه از بیماریهاسهم محدود هر یک از آنها، سهم کلی این دست

 بزرگسالی کم است لیکن شیوع این بیماری ها بسیار بالاست و بنابراین سهم نهایی ژنتیک را بسیار برجسته می سازد.

                                                           
 

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

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

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

 بزرگسالان در کشور فامیلی –های ارثیبیماری : تخمین میزان3جدول شماره 

  سلامتپیامد نوع  موارد ارثی/ فامیلی  بروز سالانه بروز سالانه بیماری

 111 1111 کولونسرطان 

 مرگ زودرس

 کاهش کیفیت زندگی

 211 2111 پستان سرطان

 97111 61111 *(PCADهای زودرس عروق کرونر )بیماری

* premature Coronary Artery Disease 
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 ریزاندر مجموع موجب شده تا برنامهسالان ها در کودکان و بزرگهای ژنتیک و پیامدهای آنماریبرآورد فراوانی بیبه همین دلایل  

چنانچه بار بیماری اول قرار گیرد،  61ژنتیک در مجموع در میان  قابل مداخله هایسلامت کشور انتظار داشته باشند که بار بیماری

ین های ژنتیک در بصورت اختصاصی برای نوزادان، شیرخواران و کودکان بیان شود بیماریه بندی و بها بر اساس سن دستهبیماری

 گیرد.میقرار در کشور  هابیماری بار نخستسه علت 

 های ژنتیکرویكرد سازمان جهانی بهداشت به پیشگیری بیماری

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 منظور به  66مورد نیاز در سطح جامعه معرفی نموده است. برای ارائه خدماتتکنولوژی ژنتیک و دانش 

ین ااز اهداف اصلی  به اجرا ذر آمده است.کارگیری توانمندی های دانش ژنتیک در حیطه های مختلف سلامت عموم شامل پیشگیری

های له مداخی ژنتیکی مقرون به صرفه، غربالگری، تشخیص ژنتیک و سایر هاتست مشاوره ژنتیک، دسترسی عادلانه به هابرنامه

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

 زیر توصیه شده است:

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

 زنتیکیهای ارثی های غیرواگیر شایع و بیماریبررسی و مطالعه تعیین کننده های ژنتیکی بیماری 

 

 های شایع غیرواگیر درکشورهای در حال توسعهپیشگیری ژنتیک بیماری

کارگیری ابزارهای پیشگیری به لزوم ، امروزغیرواگیر هایهای سلامت و نیز لزوم کاهش بار بیماریبا توجه به محدودیت منابع نظام

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

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

سازمان جهانی  62های مزمن و ارتقاء سلامت. دپارتمان پیشگیری از بیماریه استهای غیرواگیر ارائه نمودنترل و پیشگیری بیماریک

این سازمان، اهداف کلان مرتبط  2169 -2112های غیرواگیر سال ( پیرو برنامه عملیاتی پیشگیری و کنترل بیماریWHOبهداشت )

ار قر« ژنتیک اجتماعی»ود را توسعه خدمات تشخیص، پیشگیری و مراقبت ژنتیک در قالب ساختار خ 13«ژنتیک سلامت»برنامه با 

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

 64نموده است.

 های ژنتیک در کشوریافته بیماریمند و ادغامضرورت مدیریت نظام

                                                           
 

11 Community genetics services in low- and middle-income countries, WHO 2010 
12 Department 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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ورت های متعدد و ضرها و تخصصهای متعدد تشخیصی و در نتیجه نیاز به مهارتهای ژنتیک به دلیل نیاز به مولفهمدیریت بیماری

ها بویژه زمانی که این مجموعه خدمات در سطح جامعه و با ها و مولفههماهنگی آنها برای موثر واقع شدن هر یک از مهارت

یابی به شاخص مقرون به صرفگی در برنامه به همین دلیل برای دست شود بسیار سخت است.ریزی میای لازم برنامهاستاندارده

ه ب بهره برده شود مدیریت بیماری های ژنتیک مشترک ادغام وسیع خدمات و روش های، باید از هاکنترل این بیماریپیشگیری و 

 . ممکن گردد مبتنی بر جامعه یک برنامهقالب در  ای شایع و مهم ژنتیکنحوی که ارائه خدمات جامع با پوشش بیماری ه

ای هها کاملاً متفاوت با برداشتی است که متولیان سلامت در دهعملکرد امروزین دانش ژنتیک در مدیریت بیماریاز سوی دیگر 

 و یها بر عوامل محیطه بودن تاثیر ژناند. در گذشته عدم دسترسی به سطح ژنتیکی حیات و ناشناختگذشته از این دانش داشته

 بود. شدهسلامت انسان، این علم عمدتاً به مجموعه ای از سندرم ها و محاسبات احتمال آماری غیر تاثیرگذار از میزان خطر تبدیل 

ه آن ت باین وضعیت حتی باعث عدم جذابیت این دانش نزد غالب پزشکان و پیراپزشکان شده و مدیران نظام های سلامت را نسب

 توجه ساخته بود.بی

گیری و درمان به تشخیص، پیش کهیکی از علوم زیربنایی پزشکی  به عنوان دانش ژنتیک تاثیر اطلاعات ژنتیکی، از روز افزون آگاهیبا 

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

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

 باشد. 

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

 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، بازی 

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

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

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

ود و موجی شریزی نکند، این نیروی تاثیر گذار به نیروی سیل آسای مخرب تبدیل میبرنامه در نظام سلامت جامعهاجتماعی حاکم بر 

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

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

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

ریزی خدمات مبتنی بر جامعه توسعه داد د کلینیک  به سطح اجتماع با استفاده از برنامهتاثیرخصوصی و به اصطلاح محدود به چن

 و آن را عادلانه توزیع کرد.

  ست.شده ا و به اجرا گذاشته  ، برنامه ژنتیک اجتماعی ایران به صورت ادغام یافته در بستر خدمات سلامت کشور طراحی بنابراین

 برنامه ژنتیک اجتماعی ایران

  فتعری

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

  است. عدالت رعایت خطر با معرض در های گروه و جامعه عموم برای
ها کنترل و پیشگیری بیماری آوری ژنتیک درمجموعه خدماتی است که از طریق بکارگیری دانش و فن خدمات ژنتیک سلامت

. ندهای اصلی فعالیت برنامه ژنتیک اجتماعی هستحیطهبیماری های ارثی فامیلی شایع و مهم کودکان و بزرگسالان  .یابندکاربست می

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

 هدف

 اشی از بیماری های ژنتیک شایع و مهم کودکان و بزرگسالان در ایرانپیشگیری بروز و کاهش معلولیت های ن

 اسناد بالادستی 

رح به ش بالادستیهای طراحی برنامه ژنتیک اجتماعی در راستای تحقق اهداف کلی و تعهدات قانونی نظام سلامت بوده و سیاست

 نماید: زیر را دنبال می

 

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

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

هایسیاست
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

هایسیاست
کلی خانواده
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 روش شناسی 

  ،ون مقر مدیریت مشترک و و ع خدمات ژنتیک مورد نیاز در بسته ها و برنامه های جاری نظام سلامتادغام وسیژنتیک اجتماعی

 وردر این روش با بازآرایی امکانات موجود نظام سلامت و چیدمان بهره. در جامعه است خدمات ادغام یافتهمجموعه  به صرفه

 وجودمبدین ترتیب ظرفیت نظام سلامت در بستر . آیدد میبوجو ژنتیک ، فضاهای جدیدی برای توسعه خدماتهای فعلیفرایند

 هاییابد و مطالبات مردم در قالب، پوشش خدمات ژنتیک گسترش میهای دراولویتاندازی برنامهافزایش خواهد یافت و با راه

 .شودپاسخ داده می و مقرون به صرفه استاندارد

 نه عادلاریزی مشارکت با برنامه خودگردانی اقتصادیتمرکز بر شوند و می بازده طراحیها زوددر روش ژنتیک اجتماعی، برنامه

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

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

 زایی مادی ناشی از گردش مالی سالم ودولت ایجاد نشود و سرمایه ها وبیمهعرضه کنندگان خدمات، در جامعه شامل مردم، 

های غیر مادی در قالب سلامت، سرمایه اقزایش

های مشارکت را فراهم کند و از این رضایت طرف

صورت ن ممکن طریق مشارکت در حداکثر میزا

 . پذیرد

  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

 خدمات ژنتیک  ساختار مشترک ارائه

ی های ارثهای پیشگیری و کنترل بیماریبرنامه یک از هر

برنامه که در قالب  فامیلی و ناهنجاری های مادرزادی

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 

غربالگری ازدواج های پرخطر ژنتیکی در شبکه های بهداشتی•
درمانی

قانون برنامه توسعه

پنج ساله ششم
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 کانالها با استفاده از گردد و به عبارت دیگر تمام بیماریشامل مینتیک اجتماعی طراحی و اجرا شود، فرایندهای کلی زیر را ژ

 (:6)شکل شماره  ل می شوندپیشگیری و کنترشترک زیر م

 (، کارکنان نظام سلامتهای در معرض خطرعموم، گروه )آموزش ژنتیک  .6

 (غربالگریانواع )شناسایی گروه های در معرض خطر  .2

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

 تشخیص ژنتیک  .4

 ژنتیک مراقبت .5

 حیطه مداخلات

رثی بیماری های ا بروز و کاهش معلولیت های ناشی از از انش ژنتیک در پیشگیریبر کاربرد د اجتماعیدر حال حاضر برنامه ژنتیک 

 فامیلی شایع و مهم ک.دکان و بزرگسالان تمرکز دارد.

 فرایندهای مشترک برنامه ژنتیک اجتماعی

، «ه ژنتیکمشاور»، «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 سلامتاجتماعی، با هدف ارتقاء  ژنتیکبرنامه آموزشی  هایفعالیت

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

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

 ( ارتقا سواد ژنتیک عموم1-1

در مردم مکاری افزایش ه ها علاوه برین آموزشاست. اافزایش سواد ژنتیک پایه برای عموم سازماندهی شده با هدف  برنامه  این

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

ات داریازدهم( با همکاری با امقطع متوسطه دو )کلاس در  اجرای برنامهبا  هدف آموزشیاین  :سواد ژنتیک عموم فامیلی( ارتقای 6-6

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

ین ها و نهایتا بکنند. سپس این رقابت در بین شهرستاندارد و دانش آموزان هم رشته در سال تحصیلی هدف بین مناطق رقابت می

 آمده است(. 6در ضمیمه کنند )جزئیات اجرای این طرح رندگان مدال سواد ژنتیک سلامت دریافت میها انجام و باستان

شود. این برگه محتوی حداقل های هدف برگه آموزشی تحویل میدر این روش به جمعیت خود مراقبتی از طریق خود آموزی: -6-2

مثال به هر خانم باردار یک برگه آموزشی در شود. برای ب مینیازمراقبت ژنتیک محسوموارد آموزشی مورد نیاز به عنوان پیش



17 

 

وش ها و رگری، مراحل غربالگری، پی آمدشود. در این برگه علت غربالهای ژنتیکی دوران بارداری و نوزادی داده میخصوص غربالگری

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

 د در معرض خطر( آموزش افرا1-2

روه گ مراقبت ژنتیک است. نیاز فرایندپیش آموزش. این در مدیریت بیمار استدی افراد در معرض خطر ارتقای توانمن یآموزش بخش هدف از این

شده و جهت مراقبت در معرض خطر شناخته  توسط مشاور ژنتیک، که بعد از بررسی هستند هاییخانوادههدف این آموزش، افراد و 

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

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

 شود. ی تاکید میمعلولیت ژنتیک

 

 

 وزش پرسنل مجری برنامه( آم3-الف

: هدف این آموزش تسلط به حیطه دانشی است که پرسنل در آن حیطه دارای وظایف تعریف شده : آموزش اختصاصی ژنتیک9-6

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

کارشناس غربالگری ژنتیک در مرکز بهداشتی درمانی ارائه خدمات هنگام ازدواج، پزشک مشاور ژنتیک و سایر  دانشگاه علوم پزشکی،

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

 شود. اجرا می

شود که حوزه عمومی خدمات سلامت ژنتیک به آن دسته از پرسنل نظام سلامت داده می: این آموزش : آموزش عمومی ژنتیک9-2

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

 شود.چارچوب اجرایی برنامه ها و انتظارات مرتبط توجیه می

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

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

 شود.

 شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک( فرایند 2

شود. بر حسب میزان فراوانی و توزیع بیماری در جامعه، از طریق غربالگری انجام می هااولیه آن شناساییها و یا شک به بیماری

تواند به دو روش بررسی مرحله ای یا آبشاری فرد، خانواده های متفاوت برای غربالگری وجود دارد. به طور عمده غربالگری میروش
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با بررسی یکباره و یکپارچه تمام یک جمعیت)هدف( برای یک بیماری/ اختلال و یا عامل خطر معلوم صورت  و خویشان نزدیک و یا

 پذیرد.

 

 

 

 

 

  مرحله ای / آبشاری ( غربالگری2-1

مشکوک به ابتلا   / این روش با شناسایی یک فرد مبتلا

فامیل آغاز می / ( در یک خانواده65)نقطه اولیه / سرنخ

ورت نامشخص بودن تشخیص در فرد و یا شود. در ص

افراد شناسایی شده، پیگیری برای قطعی شدن 

شود. در ادامه ردیابی افراد در معرض تشخیص انجام می

یابد و نهایتاً ، به صورت مرحله ای / آبشاری ادامه میهای مشاوره ژنتیک فرد سرنخبر اساس یافتهخطرِ احتمالی خانواده و فامیل 

 (. 6گردد )شکل شماره ریزی و اجرا میرانه مناسب برای افراد در معرض خطر شناسایی شده برنامهمداخله پیشگی

                                                           
 

15  Proband 

 : غربالگری مرجله ای / آبشاری1  لشک
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این غربالگری معمولاً به صورت فرصت 

یعنی همزمان با ارائه سایر خدمات -طلبانه 

در  -هاسلامت یا اجرای سایر غربالگری

شود. در این های سنی مختلف انجام میگروه

رسشگری هدفمند به روش معمولاً با پ

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 تست لزوم

مداخله شوند و خطر خانواده ردیابی می

 . (2شود )شکل شماره ریزی و اجرا میای اعضا در معرض خطر خانواده برنامهپیشگیرانه لازم بر

از طریق به تاخیر انداختن  -بیماری  کاهش خطرمورد بعدی بیماری در خانواده و فامیل یا مداخلات  پیشگیری از بروزمداخلات 

 شود. انه اصلی محسوب میدر افراد در معرض خطر خانواده و فامیل، مداخلات پیشگیر -تظاهر علائم بیماری

ی/ های ارثبرای موارد ژنتیکی/ ارثی عقب ماندگی ذهنی، هموفیلی، سرطان« ارزیابی ژنتیک»روش غربالگری آبشاری تحت عنوان 

های ارثی/ ژنتیکی که در غربالگری جمعیتی شناسایی های عروق کرونر زودرس و سایر موارد بیماریفامیلی برست و کولون، بیماری

 های سنتی ادغام شده است.های خدمت گروهشوند، به صورت ادغام یافته در بستهو به صورت موردی شناسایی می نشده

   یكباره / جمعیتی ( غربالگری2- 2

ی یا عوامل خطر ژنتیک شناسایی موارد بیماری این روشِ غربالگری، برای

جمعیت در یک  -پذیری و تجمع آن در خانوادهبدون توجه به تکرار –

رود. شایع بودن بیماری / عامل خطر ژنتیک هدف مشخص به کار می

مورد نظر در جمعیت کلی یا زیرگروه های جمعیتی بزرگ، بررسی تمام 

افراد جمعیت هدف جهت شناسایی افراد بیمار/ دارای عامل خطر را از 

اثر بخشی توجیه می نماید. غربالگری تالاسمی در  زمان  –لحاظ هزینه 

ج، بیماری های متابولیک ارثی در نوزادان، سندروم داون در زنان ازدوا

باردار و یا دیابت در جمعیت هدف مثالی از غربالگری یکباره / جمعیتی 

 (.9یک بیماری شایع ژنتیکی است )شکل شماره 

 بر حسب تجمع بیماری در خانواده و فامیل فامیلیغربالگری : 2 شکل

 جمعیتی یکباره /  : غربالگری3 شکل
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در این نوع غربالگری، به دلیل شیوع بالای بیماری/عامل خطر 

زیرگروه های مشخصی آز  ژنتیکی در جامعه، جمعیت عمومی یا

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

گروه هدف از لحاظ خطر بیماری ژنتیکی مورد بررسی قرار 

 (.4گیرند )شکل شماره می

 

  

 

 

 شود:ی سنی انجام میهاهای گروههای زیر به صورت ادغام یافته در بستهغربالگری جمعیتی در برنامه ژنتیک اجتماعی برای بیماری

 تالاسمی و پرسشنامه غربالگری ژنتیکی: غربالگری زمان ازدواج 

 های متابولیک ارثیبیماری: غربالگری نوزادی 

 های مادرزادی های کروموزومی و ناهنجاریبیماری: غربالگری دوران بارداری 

 

 

 مشاوره ژنتیک ( فرایند 3

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

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

 .گردنددر خصوص مشائل مرتبط، راهنمایی و همراهی می

ژنتیک اجتماعی و از نظر ساختاری در نظام سلامت ایران ادغام  یران، خدمت مشاوره ژنتیک از نظر تئوری در برنامهدر نظام سلامت ا

 گردد. شده است و با استفاده از فرصت طرح تحول سلامت، در چهارچوب برنامه ژنتیک اجتماعی ارائه می

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

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.

جمعیتی؛ تفکیک جمعیت هدف بر اساس خطر   یکباره / ربالگری: غ4 شکل
 بیماری
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های مربوط به مدیریت ارجاعات و تعامل پزشک مشاور ژنتیک با سایر سطوح نظام سلامت و نیز فرایندهای تنحوه انجام فعالی

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

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

 

 فرایند مراقبت ژنتیک در برنامه ژنتیک اجتماعی( 4

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

 قطعی ( مراقبت ژنتیک4-1

 تولد نوراد مبتلاپیشگیری از  ژنتیک  با  کاهش بروز بیماری (4-1-1

ه است کهایی ها یا خا نوادهزوجپیشگیری از تولد نوزاد مبتلا بوده و ویژه راقبت کاهش بروز بیماری از طریق این مهدف  -

 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  -

سازد. سپس با آموزش داده و آماده میمراقبتی )مطابق با بسته خود مراقبتی ژنتیک( فرد را جهت انجام خود سالم است، 

 گیرد. های ماهیانه در جریان شرایط زوج از نظر وضعیت بارداری قرار میپیگیری

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

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

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

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

، در اولین فرصت پیش از تولد آزمایش مرحله اول تشخیص ژنتیک ترجیح بر این است که ابتلای جنین در زمان بارداری،

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

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

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

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

 آزمایش دیهی است در هر بارداری انجام این مرحله ازگردد. بمعرفی میتوصیه و  ادر برای انجام سقط جنین مبتلاصورت م

  .برای تعیین وضعیت هر جنین الزامی است

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

 پزشکمراجعه به  برایزوج را  ،از بارداری انجام نشده باشد سطح یک نظام سلامت با پیگیری مستمر مرحله اول پیش

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

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

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

مرحله دوم در هفته دهم تا  PND زمان قابل قبول ارجاع جهت انجامشود. انجام میدر اولین فرصت آزمایش  این انجام

 چهاردهم بارداری است. 
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خانواده تحت مراقبت خود به صورت بارداری وقوع  ل به بارداری یایست از وضعیت زوج در مورد تمایبامراقب 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 

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

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

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

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

 کاهش بروز بیماری ژنتیک با مداخله درمانی پیشگیرانه:( 4-2-1

مراقبت عمدتا این است. رانه پیشگیهای درمانی مداخله کاهش بروز )و تاخیر ابتلا به( بیماری از طریقمراقبت  این هدف -

( و سرطان های ارثی PCADبیماری عروق کرونر زودرس )نظیر  _در بیماری های  ژنتیکی کاربرد دارد که در بزرگسالی 

با شناسایی افراد مبتلا در خانواده، رد گیری بقیه افراد در معرض خطر در  . بنابراین در این مراقبتبروز می یابند _ فامیلی

از بروز بیماری در آنها پیشگیری می کنیم )و یا بیماری  ژنتیک در ایشان و مداخله پیشگیرانه تشخیص خویشان،  خانواده و

 زودرس را به تاخیر می اندازیم(.

  ( مراقبت ژنتیک موقت: 4-2

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

 قطعیت خطر ژنتیک می باشد.

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. هرستان اعلام میژنتیک به مرکز بهداشت ش

 9ماه و  6نوبت با فواصل  4بایست 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. یکسال، تحت عنوان فراخوان ناموفق ثبت و مراقبت ژنتیک قطع مراجعه پس از 

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

محدوده دانشگاه است فرم  و چنانچه خارج ازارسال می شود  پوشش دهنده شهرستان برایاز مرکز بهداشت شهرستان فرم مربوطه 

دد. گرارسال 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

  ی نماید.ارسال م شهرستان

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

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

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

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

ات مشاوره به جلسها برقراری ارتباط قعال و پیگیرانه کارشناسان ژنتیک همه دانشگاهبا این نظام و با یکدیگر و با  مشاوران ژنتیک
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فرم مراقبت ژنتیک صادر و  ،خطر ژنتیک شدن قطعی در صورت های ضروریشوند. بعد از مشاوره ژنتیک و ارزیابیژنتیک ارجاع می

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

 . شوداجرا 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.

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

 عنوان انجام مراقبت موقت ژنتیک صورت پذیرد.

 

 

 شرایط و نحوه قطع مراقبت ژنتیک 

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

 عدم ضرورت ادامه مراقبت ژنتیک: .1

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

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

 نماید.می

ژنتیک  هشود تیم مشاوردر 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 شهرستان و از آن « اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک»از طریق فرم 

طریق به پزشک تیم سلامت اعلام نموده و پزشک قطع مراقبت ژنتیک را تحت عنوان عدم ضرورت ادامه مراقبت 

 نماید.ژنتیک به مراقب سلامت/ بهورز اعلام می

 اری:عدم همک .2

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 زوج خگویی یا عدم اعلام نشانی جدید و...مثال عدم پاس

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

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

نوبت پیگیری،  4بر اساس دستورالعمل بالینی مربوطه در صورت عدم همکاری فرد در در مراقبت ژنتیک کاهش خطر  ▪

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

 نماید.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: .3
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با تکمیل بررسی فرد، مشاور ژنتیک نتیجه را به صورت مراقبت قطعی یا قطع مراقبت موقت یک موقت در مراقبت ژنت ▪

 اعلام می نماید. 

ژنتیک  به پزشک مشاورنوبت فراخوان )یک سال(  4پس از فرد فراخوان شده در مراقبت ژنتیک موقت در صورتی که  ▪

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

 مهاجرت 

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

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

هاجرت به خارج از محدوده دانشگاه است( اقدام نماید و مراقبت ژنتیک در مرکز مربوطه تحت بهداشت دانشگاه )در صورتی که م

 عنوان مهاجرت قطع می گردد.  

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

 شود.خوان توسط همان مرکز اول انجام میاعلام مهاجرت نبوده و هر چهار نوبت فرا

 

 کاهش معلولیت ژنتیک( مراقبت 4-3

منظور از مراقبت کاهش معلولیت ژنتیک، خدمات درمانی است که در بیمارستان منتخب مخصوص هر بیماری ژنتیک، به موارد مبتلا 

ه ان منتخب، بیمارستان واجد حداقل استانداردهای عرضبیمارستگردد. به آن بیماری با هدف پیشگیری از معلولیت بیمار ژنتیک ارائه می

ک باشد. جزئیات مراقبت ژنتیمی -مندرج در دستورالعمل اختصاصی هر بیماری-فوق تخصصی مورد نیاز بیماری ژنتیک بالینی خدمات 

ت وط به مراقبت کاهش معلولیبالینی هر بیماری ژنتیک، در دستورالعمل اختصاصی آن بیماری شرح داده شده است. بنابراین خدمات مرب

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

/ دانشکده  اهکنترل بودن وضعیت بیمار و آگاهی و پیگیری موارد غیبت از درمان از طریق تعامل بین معاونت بهداشت و معاونت درمان دانشگ

 گردد. گردآوری و به اداره ژنتیک گزارش می

مارستان اند، در بیمتولد شدهبه دلایل مختلف نظیر پوشش ناکافی خدمات پیشگیری، جهش جدید و ...  موارد بیماری ژنتیک مورد نظر که

 بیمارستان منتخبِ هر بیماری در مرکز استان های ژنتیک،به دلیل نادر بودن موارد بیماریگیرند. مورد مراقبت قرار میمنتخب مربوطه 

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

 

 ( فرایند تشخیص ژنتیک 5

تیابی به د که امکان دسباش فرایند تشخیص ژنتیک در کنار فرایند مشاوره ژنتیک یکی از ارکان اساسی برنامه ژنتیک اجتماعی می

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

 جهآورد که در نتیها 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

های اجرایی این فرایند به صورت جداگانه های علمی و فنی فرایند تشخیص ژنتیک، استانداردها و دستورالعملبا توجه به پیچیدگی

های تشخیص ژنتیک به شده و در قالب استانداردو به روز رسانی برای هر بیماری توسط کمیته فنی تشخیص مربوطه تدوین 
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ها گردد. با توجه به حساسیت موضوع تشخیص ژنتیک، این آزمایشگاهابلاغ می های عضو شبکه کشوری تشخیص ژنتیکآزمایشگاه

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

ان، تحت نظارت مضاعف آزمایشگاه مرجع سلامت و اداره ژنتیک قرار داشته و موظف به استقرار نظام تضمین کیفیت پاستور ایر

 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 ی فامیلی و جمعیتیهاموارد در معرض خطر ژنتیک در نظام سلامت ایران از طریق انجام غربالگری

ی ناسایهای مختلف و عمده موجود در نظام سلامت ادغام شده تا ششناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک در برنامهژنتیک اجتماعی، 

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

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

 بعد از دو و سه راآزمایشات سطح قل مشورت بالینی با کلیه خدمت دهندگان در سطح دو و سه داشته و به طور مست توانندمی

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

مراقبت  ا/ ی ( وتوسط پزشک معالج و پیش از مشاوره ژنتیک )در صورت نیازمراقبت بالینی نیاز به  غربالگری تالاسمی( بپردازند.

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

نظام مراقبت ژنتیک در نظام سلامت  گردد.میتعیین  افراد در معرض خطر خانواده و خویشان و زمان فراخوان برای مشاوره ژنتیک

موظف است فراخوان را طبق دستورالعمل انجام داده و ارجاع افراد در معرض خطر در فامیل و خویشان هر فرد شناسایی شده )سرنخ( 

   به مشاوره ژنتیک را پیگیری نماید. 

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

 بیماری های معلوم الف( 

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

زمایشات آ توانند به طور مستقل،، پزشک مشاور ژنتیک میاست مشخص شدهبطور غیر قطعی/ احتمالی به صورت  و فامیل در خانواده

وره است نمایند و بعد از انجام مشادرخوهر بیماری  اختصاصیطبق دستورالعمل را  در سطح سه کمیلی و آزمایشات تشخیص ژنتیکت

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

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

 شوند. ژنتیک، به نظام مراقبت پس خوراند می

 ب( بیماری های نامعلوم

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

یعنی در معرض خطر بودن فرد از لحاظ بیماری ژنتیک معلوم ولی نوع بیماری  –نامعلوم باشد ژنتیک  اوربرای پزشک مش تعلق دارد

ورت تواند با متخصص منتخب سطح دو مشبندی بیماری فرد میبرای نزدیک شدن به تشخیص طبقه مشاور ژنتیک -باشد وی نامعلوم
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ل با متخصص منتخب همکاری و از طریق تعامل با وی طبقه یا گروه بیماری نماید. مشاور ژنتیک در این مشاوره باید پیگیرانه و فعا

 را معلوم نماید. 

خصص مت، با بیماری قطعی تواند برای درخواست آزمایشات تشخیصبندی بیماری، مشاور ژنتیک میبا معلوم شدن گروه یا طبقه

 فزار برنامه ژنتیک اجتماعی مشورت نماید. سپسنرم ا مربوطه از طریق منتخبتشخیص ژنتیک سطح سه  ژنتیک منتخب مراکز

ی ژنتیک به سطوح مشورتارسال پرونده  تواند آزمایش را طبق دستورالعمل اختصاصی هر بیماری درخواست نماید.مشاوره ژنتیک می

یک ه بر ارسال الکترون، علاودر صورت ضرورتپذیرفته و بر اساس مشورت صورت شود. انجام میبا استفاده از نرم افزار مشاوره ژنتیک 

 . گردندارجاع می فرد یا افراد تحت مشاوره جهت مشورت با سطوح بالاتر خودپرونده، 

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

ی باید با متخصص/ متخصصین بالین ند. در صورت نیاز، متخصص ژنتیکرسارا طبق دستورالعمل اختصاصی هر بیماری به انجام می

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

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

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

 یابد.  ادامه می

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

شهرستان نیز باید مراقبت را به  دارد. مرکز بهداشتارسال می مشاوره شونده دهنده محل سکونتمرکز بهداشت شهرستان پوشش

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

 نماید. 

 خانواده و خویشان بیماردر معرض خطر احتمالی در  موارد مدیریت

 دهد. مشاور ژنتیک باید، افراد در معرض خطر را در خانواده و خویشان تشخیص میسرنخفرد مشاوره با انجام بعد از مشاور ژنتیک 

م مراقبت موقت ژنتیک و فر نمایدشناسایی  سرنخاز طریق  را خویشاوندان در معرض خطر )احتمالی( افراد خانواده و محل سکونت

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

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

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

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

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

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

یله وسو اگر خارج استان است به معاونت بهداشت و از آن طریق به معاونت بهداشت مقصد و بدین شهرستان مربوطه مستقیماًبه 

موارد باید نام مشاور ژنتیک اعلام کننده و مرکز و شماره تلفن دقیق و  تماممقصد اعلام نماید. در  شهرستان نهایتاً به مرکز بهداشت

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

 سمی اعلام کند. مربوطه با نامه ر
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امه را طبق برن مقصد به مشاور ژنتیک افراد در معرض خطر )احتمالی( تیم مراقبت فراخوان و ارجاع ،با اعلام مراقبت به تیم سلامت

ت، اطلاعات پرونده ژنتیک مرتبط از سوی مرکز بهداشاعلام شده  دهد. مشاور ژنتیک نیز بعد از اعلام رسمی موارداعلام شده انجام می

 نماید. کند و مراجعه افراد در معرض خطر تحت پوشش را از طریق تیم سلامت پیگیری میرا از مشاور ژنتیک مبدأ درخواست می

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

 شود. ژنتیک تکمیل می

باید تحت عنوان  م مراقبت موقت ژنتیک افراد در معرض خطر احتمالی همواره با توجه به قطعی نبودن خطر در این مرحله لزوماًاعلا

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

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

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

 باشد. مردم است و مستوجب برخورد قانونی می

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

های در صورت عدم مراجعه طی سه ماه پایانی و در پایان یک سال مراقبت، با ثبت دقیق زمانوند. شمجدد برگه آموزشی فراخوان می

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

  شود.مراقبت خارج می

، به منظور ضروری بالینی هایو ارزیابیپزشک مشاور ژنتیک، بعد از انجام مشاوره خطر به با مراجعه خانواده و خویشان در معرض 

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

ده و ش ریزیبرنامه س دستورالعمل اختصاصی بیماریبر اسا برای هر فرد در معرض خطر در خانواده و فامیل لازمپیشگیرانه ژنتیک 

 شود.می اعلامپوشش دهنده محل سکونت فرد  های مراقبتبه تیمتحت عنوان مراقبت قطعی در فرم مراقبت ژنتیک 

این  نهای علوم پزشکی که به هر دلیل دسترسی مطابق با استاندارد به پزشک مشاور ژنتیک ندارند موظفند تامیدانشگاه / دانشکده

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

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

 فراهم نمایند.

 ورت اجرای برنامه ژنتیک اجتماعی در قالب زنجیره به هم پیوسته فرایندهای آنضر

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

ندی شده این موارد، تشخیص ژنتیک و مراقبت دیگر برای هر خانواده شامل شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک، ارجاع سطح ب

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

می برنامه تالاس پذیرد. برای مثال درتعریف شده و توسط گروهی از کارمندان نظام سلامت در چارچوب دستورالعمل مرتبط صورت می

شناسایی موارد در معرض خطر در بین زوجین متقاضی ازدواج توسط آزمایشگاه منتخب غربالگری، مشاوره ژنتیک توسط مشاوران 
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چنین پذیرد. همز منتخب و استاندارد شده صورت میژنتیک مستقر در مراکز بهداشتی درمانی ویژه و تشخیص ژنتیک توسط مراک

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

و  مدت زمانی طولانیگیرند. این مراقبت غالباً برای مراقبت ژنتیک توسط کارمندان و کارشناسان سطح یک نظام سلامت قرار می

های آتی در معرض هر یک از افراد شناسایی شده سرشاخه نسل فعلی و نسل شود زیراانجام می حداقل به اندازه دوره باروری زوجین

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

طح های ژنتیک سلامت ارجاع سبنابراین در برنامهشوند. گیرد و تا زمانی که ایشان به این خدمات احتیاج دارند پیگیری میشکل می

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

ی که در معرض دهی صحیح خدمات ژنتیک به افرادرعایت زنجیره خدمات و آدرس . بدین دلیلها و اختلالات ژنتیک استبیماری

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

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

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

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

ریزی برخورداری های ژنتیک سلامت هدف قرار گیرد و برنامهجامع برنامه ریزی اجرای یکپارچه واین ضوابط باعث شده که برنامه

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

شاوندان در معرض خطر را )غالباً بعد از انجام و تثبیت گیرد که عمدتاً پیشگیری ژنتیک در خانواده و خویمشاوره ژنتیک قرار می

 تشخیص ژنتیک( به عهده دارد.

 

 

 تحت پوشش برنامه ژنتیک اجتماعی های ژنتیکبیماری

آوری هم ژنتیکی ایران برآورد و با گردهای در اولویت و مهای ژنتیک در برنامه ژنتیک اجتماعی بعد از بررسی بیماریعناوین بیماری

 . سپس با اجماع نظر صاحب نظران ه استبندی شدل بهترین اطلاعات موجود و مرتبط انتخاب و در قالب چندین گروه دستهو تحلی

ن مسیر اجرای آ هاهر یک از سر گروهبرنامه پیشگیری و کنترل  سرگروه  انتخاب گردید. با اجرایتر هر گروه به عنوان بیماری مهم

 های خونی وابتدا برنامه تالاسمی از گروه بیماری مثال یابد. برایآن گروه تعمیم می اعضا به تمامهموار و برنامه  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 

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

 بیماری سرگروه گروه بیماری بیماری دسته

ی 
ی ها

ناهنجار
م

ی
ادرزاد

 و 
ی

ی ارث
ی ها

بیمار
 

ی
ژنتیک

 
  تالاسمی، سیکل سل ارثی شایع هموگلوبینوپاتی هایبیماری 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
ی فامیل

ارث
 

 

 کولون و برست فامیلی ارثی هایسرطان 

 فامیلی ارثیزودرس  عروقی -های قلبیبیماری PCAD 

 

 

 

 اجتماعی درکشورهای ژنتیک برنامه ی راه اندازی و اجرایمسیر تكامل

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

های هدف تأمین شده است. ت مشترک است و در حال حاضر برای تمام بیماریژنتیک سلام ساختارهایدر سطح یک و دو  باشد.می

 اشدبمیدر سطح سه  قطعی بیماری ژنتیک/ آوری تشخیصآوری فنفراهم ،های جدیدبرنامه و اجرای در نتیجه گام نخست راه اندازی

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

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

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

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

 های مدل در برنامه ژنتیک اجتماعیبرنامه

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

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

های بیماریبرای به ترتیب  وان نمایندهرا به عن انهپیشگیرمداخله تأثیر  هااست. این برنامه (Phenylketonuria) فنیل کتونوریارثی 

  . انددادهنشان  شایع و نادر ارثی

 ر ایراند های ژنتیک سلامتتکامل برنامهعناوین و سیر  : 5جدول شماره 

 های جاریبرنامه پایلوتبرنامه های  برنامه توسعه

در ، تمام سطوح نظام سلامت تنظام سلام 3 سطح 

 پایلوتمنطقه 

کل در، تمام سطوح نظام سلامت

 هدفمنطقه 

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

 بیلق فامیلیبیماری های ارثی  تشخیص و مداخله پیشگیرانه

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

 و فامیلی پستان سرطان ارثی تشخیص و مداخله پیشگیرانه

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

 میلیفا ارثی سرطان های تشخیص و مداخله پیشگیرانه

 لونوک

برای شده و کارآمد روش های استاندارد  و راه اندازی تعیین .4

 اهنجاریهای مادرزادین تشخیص و مداخله پیشگیرانه

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

  ارثی ناشنوای تشخیص و مداخله پیشگیرانه

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

  نابینایی ارثی تشخیص و مداخله پیشگیرانه

برای روش های استاندارد شده و کارآمد  و راه اندازی ینتعی .7

 نقص ایمنی ارثی تشخیص و مداخله پیشگیرانه

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

بیماری های ارثی فامیلی شایع  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 داون شگیرییکنترل و پ .6

 (سردسته بیماریهای کروموزومی)

کم خونی کنترل و پیشگیری  .2

هم گروه ) داسی شکل

 (هموگلوبینو پاتی ها

 نقص آنزیمکنترل و پیشگیری  .9

G6PD 

 نقص لولهکنترل و پیشگیری  

سردسته ناهنجاری های ) عصبی

 (ادرزادیم

 هموفیلیکنترل و پیشگیری  .4

های خون ریزی سردسته بیماری)

 (ارثی دهنده

  ردوشن و بک کنترل و پیشگیری .5

سر دسته دیستروفی های )

 (عضلانی

بیماریهای کنترل و پیشگیری  .6

  متابولیک ارثی

 برنامه پیشگیری از بروز .1

مدل )تالاسمی  بتا بیماری 

ایجاد ساختار ژنتیک در نظام 

ان،  مدل اجرای سلامت ایر

 (بیماری های شایع ارثی

 برنامه پیشگیری و کنترل .2

 (PKU)فنیل کتونوریا 

مدل بیماری های نادر ارثی و )

برنامه جامع متابولیک مدل 

 (ارثی
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 صورت کشوری به به 6971از سال  بوده است کهماژور تالاسمی  از بروز بتا پیشگیری برنامه اولین برنامه ژنتیک اجتماعی ایران

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

مورد  211به  ،سال 61نظام سلامت با اجرای این برنامه توانست بروز تالاسمی را طی تولد زنده برآورد شده است.  6111در  6آن 

  .(9)نمودار شماره  کاهش دهد در سال

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 1332- 1311سمی ماژور در ایران، : فراوانی و میزان بروز بتا تالا3نمودار شماره 

 

هایی با شرایط خاص اپیدمیولوژیک این موارد در استان .چنان باقی است موارد بروز هم %21اکنون  ،بر اساس محاسبات صورت گرفته

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

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

ظام در ن سلامت ژنتیک خدمات های اصلی کریدور و اولین بار ساختار داشته استعهده ر اجتماعی را در عرصه پیشگیری ژنتیک ب

 .زماندهی و استقرار یافتسلامت با اجرای این برنامه سا

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

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

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

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

کنند. برنامه غربالگری خدمات ژنتیک دریافت می ،شده و مطابق با دستورالعمل کشوریبرای هر حاملگی مراقبت  ،دوران باروری

، برگیرندگی تمام سطوح خدمت ترین برنامه غربالگری تالاسمی جهان است. با وجود وسعت و گستره عمل و دربزرگ ،تالاسمی ایران

 .لقب گیرد نیز این برنامه توانسته برنامه موثر ژنتیک اجتماعی جهان
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به صورت کشوری به اجرا در  6921از سال  است. این برنامه PKUبیماری فنیل کتونوری  دومین برنامه مدل ژنتیک اجتماعی ایران

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

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

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

ینی و الشوند. در بیمارستان با ارزیابی بتکمیلی تایید شوند تحت عنوان بیماران موقت به بیمارستان منتخب مرکز استان معرفی می

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

 گیرند.می

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

. بر گیرددهد. با تشکیل پرونده ژنتیک خانواده و خویشان در معرض خطر تحت مراقبت ژنتیک قرار میی ارجاع میبهداشتی درمان

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

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

 صورت توام است. 

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

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

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

 

 
 1333 -1311در کشور،  PKUپوشش غربالگری بیماری  : 4نمودار شماره 

 

 

 های برنامه ژنتیک اجتماعیزیرساخت

ا ر اصلی برنامه ژنتیک اجتماعی هایزیرساخت« تشخیص ژنتیک»و « مشاوره ژنتیک»لازم ارائه خدمات  و ساختار آوریفندانش، 

 6975های کشوری مشاوره ژنتیک و تشخیص ژنتیک در نظام سلامت ایران از سال ها و شبکهایجاد این زیر ساخت دهند.تشکیل می

سمی شروع شده است. همزمان با توسعه ساختار برنامه ژنتیک اجتماعی این زیرساخت ها و همزمان با اجرای برنامه کشوری بتا تالا

 نیز متحول شده و توسعه آنها ادامه دارد.
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با توجه به نیاز زوجین  6975در سال  شبکه کشوری مشاوره ژنتیک

تالاسمی برای مشاوره ژنتیک تشکیل شد. پیش از آن و در جریان برنامه 

هایی از در شهرستان 6971تا  6971سمی که از سال پایلوت برنامه تالا

پزشکان عمومی و  ع بالای تالاسمی در حال اجرا بود،های باشیواستان

در خصوص نتایج غربالگری تالاسمی راهنمایی کارشناسان بهداشت زوجین را 

به بعد تشخیص ژنتیک با روندی رو به  71د. با توجه به اینکه از سال کردنمی

نیاز به مشاوره ژنتیک به صورت تخصصی  ،رس زوجین قرار گرفترشد در دست

تیک و سقط جنین مبتلا احساس تشخیص ژنو محتوی مشاوره در خصوص 

آموزش پزشکان و کارشناسان شبکه مشاوره ژنتیک با سازماندهی و  شد.

های مشاوره ژنتیک مستقر در مراکز بهداشتی درمانی ، در قالب تیمبهداشت

های کشور گسترش تیک در نظام سلامت در تمام شهرستانویژه مشاوره ژن

 یافت. 

نسبت پزشک مشاور ژنتیک ریزی در قالب طرح تحول سلامت بر اساس برنامه

و خدمت  تعیین شد. 611111تا   51111 به جمعیت تحت پوشش یک به

نظور به م مشاوره ژنتیک در پایگاه ضمیمه مرکز جامع سلامت جانمایی گردید.

استاندارد، برنامه ریزی آموزشی پزشکان مشاور ژنتیک تسریع  تحقق این

را    35رو تعداد پزشکان مشاور ژنتیک دوره دیده تا سال  شکل روبهگردید. 

پزشک عمومی در دوره سوم آموزش مشاوره ژنتیک  621و  دهد.نشان می

 باشند.در حال آموزش می  31اداره ژنتیک در سال 
 

 

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

 حضوریهای قیلی و همگام با برنامه ژنتیک اجتماعی برنامه ریزی و در قالب یک دوره یک ساله غیر حضوی و بر گرفته از  تجارب وسیع اجرای دوره

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

ل پرونده ژنتیک سازی شده است مشاوران را در تشکیسال بومی 5افزار تخصصی این حرفه است و طی شوند. نرم افزار مشاوره ژنتیک که نرماجتماعی می

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

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

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

 سازد.ت مضاعف بر حسن انجام کار را ممکن میند همچنین در شروع کار ایشان نظاررو
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ر تالاسمی اولین شبکه تشخیص ژنتیک دتشخیص ژنتیک کشوری شبکه 

 با اعضا  محدود تشکیل شد. هدف از تشکیل 6972باشد که در سال کشور می

ه ب شبکه ارائه خدمات و تامین نیاز های تشخیص ژنتیک برنامه تالاسمی این

 ریزی برایدر کشور بوده است. تعداد اعضا شبکه با برنامه ایصورت منطقه

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

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

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

ژنتیک و از آن طریق سطح اول ارائه خدمات ژنتیک در نظام سلامت اجرای 

های نماید. با گسترش پوشش برنامه های ژنتیک ایجاد شبکهنقش می

 های در هم ادغامها گسترش یافت. هم اکنون شبکهژنتیک بیماریتشخیص 

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

های کشور نشان در استان 6931تشخیص ژنتیک تالاسمی در کشور را تا سال 

 دهد.می

 
د خدمت دهای خریبا پیشنهاد همکاری از سوی متقاضی و یا بالعکس و توافق برای اجرای استاندار هاهای تشخیص ژنتیک بیماریانتخاب اعضا در شبکه

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

های عضو های کشوری در آزمایشگاههای ارزیابی خارجی تشخیص ژنتیک برنامهبرنامه بخشد. بعلاوهتوسعه می راهای عضو تضمین کیفیت در آزمایشگاه

های های خرید خدمت از آزمایشگاهرسد. در جریان اجرای استانداردها به انجام میمربوطه با همکاری و خرید خدمت از موسسات و دانشگاه های در شبکه

های هدف برای اعضا انجام و در صورت ضرورت تکرار های افزایش مهارت تشخیص ژنتیک بیمارییک همچنین آموزشهای تشخیص ژنتعضو شبکه

 شود.می

 

 های ژنتیک پایلوت در برنامه ژنتیک اجتماعی ایران برنامه

نترل ادان برای پیشگیری و کهای غربالگری زوجین برای پیشگیری بیماری تالاسمی و غربالگری نوزبعد از اجرای موفق و موثر برنامه

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

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

 بود. G6PD، سندرم داون، نقص لوله عصبی، سیکل سل و Bو  A ها شامل پیشگیری و کنترل هموفیلیاین برنامه

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

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

ت به شمار اسسطوح نظام سلامت که مستلزم بهره برداری اختصاصی هر برنامه از تمام منابع سلامت و در نتیجه نیاز به منابع بی

های ژنتیک سلامت با استفاده از بسترهای موجود و مشاع در این نظام به اجرا نحوی سازماندهی شدند که در کریدور مشترک برنامه

های های ژنتیک، زمینه استفاده از منابع مشترک نظام سلامت فراهم شد و توسعه برنامهدر آیند. به طور طبیعی باادغام جامع برنامه

 های هدف که بدلیل محدودیت منابع چندین سال به تعویق افتاده بود آغاز و عملیاتی گشت.پایلوت به جمعیت
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 موزومیسندرم داون و سایر بیماری های مهم کرو 

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

های باروری و با اعمال سیاست 2511های کروموزومی قرار دارد. براساس نرخ تولد فعلی سالیانه دست کم داون در راس بیماری

پیشگیری سندرم داون در کشورعملیاتی و به روشهای مقرون به  ون دربین متولدین زنده مورد انتظار است.مورد سندرم دا 4111

یت و از ضروریات توسعه جمع های ایرانیصرفه تحقق پذیر است. بعلاوه پیشگیری سندرم داون از مطالبات اصلی زنان باردار و خانواده

 است. سالم

 مادرزادی نقص لوله عصبی و سایرناهنجاری های 

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

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

 پیشگیری است. های قابل

 Bو  A هموفیلی  

ان ها، امکآیند. یکی از دلایل اهمیت این بیماریهای مهمی به شمار میهای نادری هستند، اما بیماریبیماری هموفیلیانواع بیماری 

رل، خونریزی نتاجرای برنامه پیشگیری و ک که بدونپیشگیری ژنتیک و درمان استاندارد و مقرون به صرفه آنهاست. این در حالی است 

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

بیمار بر  1111دلار مخارج سالیانه خرید فاکتور برای قریب به  691 111 111 بسیار شدید درمان )با فاکتور های انعقادی( است.

 دهد.درمان استاندارد و پیشگیری از تخریب مفاصل همراه با پیشگیری ژنتیک بیماری را در اولویت قرار می دلایلاین  آورد شده است.

 . شده است آوری پیشگیری ژنتیک بیماری در کشور مهیااین نکته قابل ذکر است که فن

 های متابولیک ارثی فنیل کتونوری و بیماری 

ابولیک ارثی نادر است لیکن تعداد و تنوع آنها زیاد است و به این دلیل مجموعاً گروه شایعی را ی متهابیماریتک تک  غالبا گرچه

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

های سلامت کننده بر شاخصتعیین ها تاثیرست. به دلایل گفته شده این بیماریدرمان ناچیز ا و کیفیت زندگی اضافه شده ناشی از

 نوزادان، کودکان و باروری دارند.

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

ند. یابتولد زنده است(. بدین دلیل تحت تاثیر ازدواج های فامیلی افزایش می 6111در  61دهد یهای متابولیک ارثی تشکیل مبیماری

یا با  و ها در کشور مهیا شدهها در کشور است. پیشگیری ژنتیک اغلب این بیماریاین یکی دیگر از دلایل عمده افزایش این بیماری

 اندازی است.وجود مطالبه خدمات مرتبط، قابل راه

 شود )به ازا هرهای متابولیک ارثی قرار دارد و هم اکنون )در ایران( از شایعترین آنها تلقی میل کتونوری در راس بیماریفنی

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

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

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

 برنامه جامع متابولیک ارثی است.آماده برای اجرای 

 های شناسایی موارد در معرض خطر ژنتیک در برنامه ژنتیک اجتماعیاستراتژی

  ادغام یافته در بستر غربالگری تالاسمی در هنگام ازدواج خدمات ژنتیکاستراتژی اول: 

ه مراجع ک مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج تیم مشاوره ژنتی در این استراتژی زوجینی که در بستر برنامه غربالگری تالاسمی به

 بینندهای مشاوره ژنتیک آموزش میدر کلاس آموزشی در جریان برنامه آموزش زوجین پیش از ازدواج در خصوص ضرورت نمایندمی

 ژنتیک گریغربالتوسط مراقب سلامت آموزش دیده مشاوره ژنتیک،   شوند. سپس زوجینو برای انجام غربالگری ژنتیک راهنمایی می

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

 شود. میانجام  زوجین

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

 / غیرواگیر های سنیهای خدمات گروهخدمات ژنتیک ادغام یافته 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 خدمتبستهدر سنی به صورت ادغام یافته 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

یک های ژنتعلاوه بر بیماری. بنابراین در استراتژی دوم ندشوشناسایی و به مشاوران ژنتیک ارجاع میهای گروه های سنی، بوکلت

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

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

های سنی نوجوانان، جوانان و های خدمت گروهام یافته در بستهشایان ذکر است که غربالگری ژنتیکی زمان ازدواج نیز به صورت ادغ

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

 هاهای اصلی به تفكیک استراتژیفعالیت

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

 انجام آموزش های مردمی مرتبط .6

  ژنتیکی انجام غربالگری انجام آزمایشات غربالگری اختصاصی/ .2

  ژنتیکی غربالگری اختصاصی و زمایشات غربالگریآبررسی نتایج  .9

                                                           
 

میم که پس از تص یشین دستورالعمل ژنتیک اجتماعی تحت عنوان استراتژی سوم آورده شده بودخدمات ژنتیک بیماری های غیرواگیر شایع در نسخه پ 16

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

 شوند، خدمات ژنتیک مربوط بههای سنی اجرا نمیهای خدمت گروههای غیرواگیر هنوز به صورت کامل از طریق بستهیماریهای پیشگیری و کنترل باز برنامه

  .شودمیهای سنی یا خدمات مستقل بیماری های غیرواگیر( اجرا های گروهها )بوکلتایی برنامه این بیماریها به صورت ادغام یافته در بستر اجراین بیماری
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 مشاوره ژنتیک پیش از تشخیص .4

 تخصصی کلینیکی و پارا کلینیکیاخذ مشورت  .5

 بیمارستان منتخب ارائه خدمات بالینی در .1

 مشاوره ژنتیک پس از تشخیص .7

 تکمیل پرونده ژنتیک .2

 مراقبت ژنتیک  .3

 

  رواگیر/ غیسنیهای دمات گروههای خبسته ارائه خدمات ژنتیک در قالب :)و سوم( ومددر قالب استراتژی 

 های سنی در سطح اول نظام سلامت درگروهژنتیک  شناسایی عوامل خطر بیماری های .6

 در سطح اول نظام سلامت غربالگریی هاتایید یافته .2

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

 مشاوره ژنتیک پیش از تشخیص .4

 تخصصی کلینیکی و پارا کلینیکیاخذ مشورت  .5

 ارائه خدمات بالینی در بیمارستان منتخب .1

 مشاوره ژنتیک پس از تشخیص .7

 تکمیل پرونده ژنتیک .2

 بت ژنتیک مراق .3

 های برنامه ژنتیک اجتماعیشرح اجرای هر یک از استراتژی

های برنامه ژنتیک اجتماعی به شرح زیر بوده و اختصاصات اجرایی هر گروه از بیماری های ژنتیک در یمشترک استراتژ فرآیندهای

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

 

 ول: ارائه مشاوره ژنتیک و خدمات ژنتیک در زمان ازدواج استراتژی ا

 در استراتژی اول انجام فرایند شناسایی نحوه

های ژنتیک در اولویتی را گردد این استراتژی تنها آن دسته از بیماریاین خدمت به زوجین در هنگام ازدواج ارائه می -

ی های ارثبیماریداده و قابل شناسایی در زمان ازدواج هستند. پوشش خواهد داد که داشتن فرزند سالم را تحت تاثیر قرار 

  باشد.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  -

  خواهد داد، بدین شرح است:

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

مطالعه آن توسط زوجین، غربالگری زوجین با مصاحبه فعال و پرسشگری به وسیله پرسشنامه غربالگری ژنتیک انجام 

ه پزشک مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج  ارجاع شود. چنانچه پرسشنامه وجود خطر )احتمالی( را بیان کند زوجین بمی



38 

 

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

از یک موارد پرسشنامه غربالگری مثبت نباشد، پرسشنامه تکمیل شده پس از امضا زوجین در پایان آن با قید 

توسط کارشناس غربالگری با ثبت نام و نام خانوادگی و تاریخ  « ق با پاسخ ما و بدرستی تکمیل شدهپرسشنامه مطاب»

شود. باید به زوجین تاکید شود که پرسشنامه اطلاعات پزشکی ایشان است و باید آن را امضا و به ایشان تحویل می

یست زوجین در دفتری که مربوط به شود. ضرورحفظ کنند. با توجه به اینکه این مدرک به زوجین تحویل می

 دریافت پرسشنامه را تایید نموده و امضا نمایند. گذاری گواهی انجام خدمات زمان ازدواج استشماره

  زوجین با پرسشنامه مثبت غربالگری ژنتیکی به پزشک مشاور ژنتیک ارجاع می شوند. وی نکات مثبت پرسشنامه را

رساند. تکلیف خطر را تأیید نماید جلسه اول مشاوره ژنتیک را به انجام می کند و چنانچه احتمالمجددا بررسی می

 شود. زوجین در خصوص خطر بیماری تالاسمی نیز در همین ویزیت تعیین می

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

 انجام می شود.

 

 گواهی انجام آزمایشات تالاسمی و غربالگری ژنتیکیحوه صدور گواهی ن

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

الب غربالگری ژنتیکی در ق ژنتیک نداشته باشند، گواهی انجام آزمایشات تالاسمی وتالاسمی نیز نیاز به ارجاع به مشاوره 

 گردد. تایید و مهر می "پزشک مرکز"فرم کشوری، جهت ارائه به دفترخانه توسط 

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

عد از انجام مراحل مشاوره ژنتیک مربوط به تالاسمی و غربالگری ژنتیکی، زوجین نیاز به مشاوره ژنتیک داشته باشند، ب

انجام جلسه اول مشاوره ژنتیک مربوط به غربالگری ژنتیکی، گواهی انجام آزمایشات تالاسمی و غربالگری ژنتیکی در قالب 

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

 

 ژنتیک در استراتژی اول مشاورهانجام فرایند  نحوه

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

  شوند.پزشک مشاور ژنتیک مجاز ارجاع داده می

زوجینی که وارد این ژنتیکی و مرحله تأییدی آن است. برای همه در واقع تکمیل غربالگری جلسه اول مشاوره ژنتیک  -

در خصوص زوجین فاقد پرسشنامه غربالگری مثبت و 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

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

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

 ریزی و پرونده ژنتیک نرم افزاری تشکیل شود. انجام برسانند، جلسات مشاوره ژنتیک باید برنامه
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تواند تکمیل مراحل مشاوره ژنتیک را به بعد از ازدواج و پیش از بارداری پزشک مشاور ژنتیک بر اساس تمایل زوجین می -

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

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

 شود. ها  عمیقاً تبیین و به اطلاع ایشان رسانده میشده و برای آن

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

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

یش پ عهبه ضرورت مراج گردد آیا زوجیندقیقا معلوم تا شود  به نحو موثری بررسی اهمیت موضوع اشراف دارند یا خیر

ز بدون ترسانده شدن ا اند. بدیهی است که باید ایشانبردهپی در زمانی که تصمیم به بارداری گرفتند، از بارداری

به اهمیت پیشگیری و موفقیت با درصد بالا در صورت مراجعه به موقع پی ببرند.  و عمیق و با فهم شخصیها پیامد

مشکل برای تکمیل خانواده و با هدف داشتن فرزتدان سالم انجام باید این موضوع که مشاوره ژنتیک بدون ایجاد 

که بتواند والدین را با رغبت کامل پیش از ی توسط زوجین درک شود. مشاوره وقتی موفق است به خوب ،شودمی

راب برای طاضباشد و بیباید فراهم  زمان لازم برای بررسی استاندارد مشاوره کامل و تعیین تکلیف نماید زیرا ،بارداری

ریزی نشده برای ایشان تفهیم و اهمیت مراجعه به بارداری برنامه موضوععلاوه باید ه طرفین موضوع مدیریت شود. ب

با توجه به ویژگی های این  هنگام کاملا و از جوانب مختلف برای زوجین بویژه با ملاحظه این موضوع که زمان ازدواج

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

 .قبل از ازدواج نیاز داشته باشد باید بدون عجله صورت گیرد

 بایست طبق دستورالعمل مربوطه عمل شود.در خصوص بررسی نتایج آژمایشات غربالگری تالاسمی می
رم افزار در ن تشکیل شده یک مراجعه نمایند، باید پرونده ژنتیکدر هر زمان طبق تمایل زوجین که ایشان برای مشاوره ژنت -

 و مشاوره ژنتیک تکمیل شود. فعال شدهژنتیک اجتماعی 

 : مرکز ارائه خدمات زمان ازدواجمشاور ژنتیک  انجام مشاوره ژنتیک توسطدر صورت  -

 تیک پزشک مشاوره ژنژنتیکی توسط گواهی انجام آزمایشات تالاسمی و غربالگری بعد از جلسه اول مشاوره، بایست می

 همین مرکز صادر شده و به زوجین تحویل گردد.

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

 نیز مهر شود و به زوجینمراجعه را  با ثبت اثر انگشت و امضا در فرم کشوری اظهار دارند. اظهارنامه باید توسط پزشک 

تحویل گردد. زوجین باید تحویل گرفتنن اظهار نامه را در دفتر شماره گذاری گواهی انجام خدمات زمان ازدواج تایید 

 و امضا نمایند. 

 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 ▪

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

 صادر شود. پیش از ارجاع  توسط مرکز ارائه خدمات زمان ازدواج

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

)هر دارند و با ثبت اثر انگشت راجع به چگونگی ادامه مشاوره را اظهار می بیان شدن مطالب و فهم موضوعاظهار نامه 

  دهند.می قرار و تعهد آن را مورد تاکید دو نفر( و امضا
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اری گذدفتری که مربوط به شمارهوجین تحویل گردد. زوجین باید در اظهار نامه باید توسط پزشک امضا و مهر و به ز ▪

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

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

 م افزار ژنتیک اجتماعی تشکیل شود. نر

 

 در استراتژی اول مراقبت ژنتیکنحوه انجام فرایند 

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

ک، صادر و مراقبت ژنتیک قطعی و موقت لازم طبق شرایط گفته شده در این دستورالعمل، فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتی

 شود. های اختصاصی، در نظام مراقبت آغاز میطبق این دستورالعمل و دستورالعمل

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

ه مرکز صادر و بتوسط پزشک مشاور ژنتیک ک موقت باید فرم مراقبت ژنتیدائم یا نیاز به مراقبت ژنتیک در صورت  ▪

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

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

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

 های صادره وزارت بهداشت درمان و آموزش پزشکی صورت گیرد. و دستورالعمل

 

 

 / غیرواگیرسنیدمات گروه های بسته های خ استراتژی دوم )و سوم(: ارائه خدمات ژنتیک در قالب

 در استراتژی دوم )و سوم( مشاوره ژنتیکای شناسایی موارد در معرض خطر و انجام فراینده نحوه

های سنی/ های خدمات گروههای ارثی/ ژنتیکی در بستر اجرای بستهدر این استراتژی موارد در معرض خطر بیماری -

 . این موارد پس ازشوندغیرواگیر توسط مراقب سلامت/  بهورز در شبکه های بهداشتی درمانی غربالگری و شناسایی می

 شوند. تایید توسط پزشک تیم سلامت به مشاور ژنتیک ارجاع داده می

های سنی / های گروهچگونگی مصاحبه فعال، پرسشگری و راهنماهای آموزشی انجام غربالگری و ارجاعات در بوکلت

 ( آمده است.ر بخش فرم هاد پرسشنامه غربالگری ژنتیک هنگام ازدواجدر توضیحات) های سنیگروه های خدمتبسته

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

 جتماعیا برنامه ژنتیکدستورالعمل ها در چارچوب تکمیل بررسی سات مشاوره ژنتیک و در صورت نیاز بهبعد از تکمیل جل -

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

 شود. میژنتیک صادر 

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

جاع موارد ارنحوه مدیریت »در بخش نحوه تعامل تیم مراقبت و مشاوره ژنتیک  جزئیات. ژنتیک به عهده نظام مراقبت است

 شرح داده شده است.« شده از فرایند شناسایی
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های ژنتیک قطعی و موقت لازم در چارچوب دستورالعمل ژنتیک اجتماعی با صدور فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک مراقبت -

قبت مرا» های فرایند مراقبت ژنتیک در بخش جزئیات مفاهیم و فعالیتشود. و دستورالعمل های اختصاصی آغاز می

 شرح داده شده است.« ژنتیک
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 فصل دوم: اجرائیات برنامه ژنتیک اجتماعی

 سطوح مختلف نظام سلامت در برنامه ژنتیک اجتماعی شرح وظایف

 وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشكیستاد 

  یمعاونت بهداشت ستاد وزارت 

 :ژنتیک اداره 

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

 دار است:ژنتیک اجتماعی وظایف ذیل را عهده

 ژنتیک اجتماعی هایاستاندارد  تدوین برنامه و .6

 ابلاغ برنامه به دانشگاه های علوم پزشکی  .2

 نیاز در زمینه های زیر: و زیر کمیته های فنی موردکشوری  مشورتی کمیته تشکیل  .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 

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

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

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

مشورت  وبرای بحث  های فنی، علمی و اجرایی اختصاصی برنامه ها هستند که با توجه به نیاز گروه های مشورتی زیرکمیته های فنی

ی علمی و اجرایاز بخش های  ها از نمایندگـان مـرتبطاعضای این گروه شوند.می مرتبط تشکیل فنی تحصصی هایراجع به موضوع

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

گردند. اعضا برای هر بار شرکت در جلسه دعوت نامه می، تشکیـل دستور جلسهو با تـوجه به شوند بر حسب موضوع دعوت می

هر بار در ابتدای سال بعد ضمن تقدیر بخاطر همکاری تعداد جلسات همکاری و ساعات آن )به میزان دو برابر  نمایند ودریافت می

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

 ها به شرح زیر است:شود. وظایف این زیرکمیته شرکت کنندگان تقدیم می

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

 مداخلات
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هماهنگی حداکثری و کارآمد و پیشبرد  سیستمی برنامه و ممانعت از  منظور بخشی بهرونبهای انجام هماهنگی .2

 مداخلات

 ی آموزشیتدوین و توسعه برنامه ها .9

 زارش وضعیت برنامه ژنتیک اجتماعیآوری اطلاعات، تجزیه و تحلیل، تفسیر و انتشار آن در قالب گگرد .4

 مرتبط و مورد نیازهای علمی ماییه برگزاری گرد .5

 برنامه اجرای نظارت و پایش  .1

 نیـاز برنامه های ژنتیکاتی مورد هـای تحقیقو پیشنهاد موضوعر بستر برنامه ها ایجـاد بستـر منـاسب جهت تحقیق د .7

 ارتقا برنامه های ژنتیکبازنگری و  .2

 کارکنان سـازیت ارتقـای علمـی و توانمندهـای منـاسب جهپیـشنهـاد و ایـجـاد زمینـه .3

 همکاری در تعیین تعرفه خدمات مورد نیاز .61

 نامههمکاری در پیگیری تامین پوشش بیمه خدمات تشخیص و درمان بیماری های ژنتیک تحت پوشش بر .66

 تدوین برنامه پایش و ارزشیابی برنامه های اختصاصی پیشگیری و کنترل بیماری های ژنتیک .62

 دفتر سلامت خانواده، جمعیت و خانواده 

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

نتیک در آموزش های بسته های خدمات گروه های ادغام محتوای آموزشی برنامه ژنتیک اجتماعی و برنامه های اختصاصی ژ .2

 هاسنی و ابلاغ آن به دانشگاه

 های غیرواگیردفتر مدیریت بیماری 

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

 دفتر آموزش سلامت 

 داره ژنتیکتدوین و اجرای آموزش عموم برنامه ژنتیک اجتماعی با هماهنگی ا

 مرکز توسعه شبکه 

و  ابلاغ محتوای آموزشی برنامه ژنتیک اجتماعی و برنامه های اختصاصی ژنتیک جهت ارائه آموزش در مراکز آموزش بهورزی .6

 سامانه آموزش مرتبط

 مشارکت در نظارت بر اجرای برنامه .2

 

 وزارتیمعاونت درمان ستاد  

 درمانی تحت پوشش با احراز استاندارد های برنامهدر اجرای برنامه در حوزه های بالینی و  مشارکت .6

 تدوین راهنماهای بالینی بیمارستانی برنامه بر اساس دستورالعمل ژنتیک اجتماعی .2

 تعیین تعرفه خدمات مورد نیاز .9

 برنامه تشخیص و درمان بیماری های ژنتیک تحت پوشش پوشش بیمه خدماتپیگیری تامین  .4

 برنامه  تاندارد هایاسمشارکت در طراحی و ارتقاء مستمر .5
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 تحت پوششتثبیت نظام ثبت اطلاعات بر اساس دستورالعمل کشوری در بخش های مختلف مشارکت در  .1

  مرتبطامور مدیریت صحیح جهت  کشور پزشکی قانونیشرکا اجرایی برنامه شامل  مشارکت در همکاری با .7

 شکی کشوردرمانی دانشگاه های علوم پز-نظارت و پایش بیمارستان منتخب بالینی .2

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

 مشترک معاونین بهداشت و درمان(

 آزمایشگاه مرجع سلامت 

 مشارکت در تدوین استاندارهای آزمایشگاهی بالینی و ژنتیکی برنامه  .6

 مشارکت کننده در برنامه بر اساس چک لیست های تدوینی مشترک با اداره ژنتیکپایش و ارزیابی آزمایشگاه های  .2

 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

 یهماهنگی در نظام ثبت بیماران متابولیک ارث .2

 

 معاونت اجتماعی  

 مشارکت در تدوین پیوستار اجتماعی برنامه ژنتیک اجتماعی .6

 اجرای پیوستار اجتماعی برنامه ژنتیک اجتماعی .2

های مردم نهاد جهت همکاری در اجرای فرایند آموزش برنامه ژنتیک اجتماعی با هماهنگی معاونت سازماندهی سازمان .9

 و خدمات بهداشتی درمانیهای علوم پزشکی بهداشت دانشگاه/دانشکده

های مردم نهاد جهت جذب و هزینه کرد کمک های مردمی در راستای حمایت از گیرندگان خدمت یازماندهی سازمان .4

های علوم پزشکی و برنامه ژنتیک اجتماعی و ارتقاء خدمات ژنتیک با هماهنگی معاونت بهداشت دانشگاه/دانشکده

 خدمات بهداشتی درمانی

 برون سازمانی جهت رفع موانع اجتماعی اجرای برنامه ژنتیک اجتماعی هماهنگی درون و .5

 

 علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی  دانشكدهدانشگاه/ستاد 

 معاونت بهداشتی دانشگاه  

ها برای شرکت در کمیته مشورتی دانشگاهی ژنتیک و ها و صاحب نظرهای فعال و موثر در پیشبرد برنامهتعیین صاحب سمت .6

 ی صدور ابلاغ ایشان توسط رییس دانشگاه پیگیر

 هایاستدر راستای سیمنظور مشارکت  سالانه و یا برحسب ضرورت به کمیتههای جلسهدبیر جلسه به طور ثابت معاون بهداشت است. 

 استانداردبستر مناسب جهت اجرای  بخشی و ایجادو ایجاد هماهنگی درون و بین  های برنامهو در چارچوب دستورالعمل کشوری

زمانبندی و تعیین مسئول اصلی اجرا برای هر یک از تصمیمات انجام می شود.  برنامه و پیشگیری از بروز مداخلات در اجرای
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و پیگیری و گزارش نتایج ظرف حداکثر سه ماه از تشکیل به رییس دانشگاه با رونوشت به  دانشگاهیمشورتی  کمیتهاجرایی در جلسه 

رت جلسه کمیته مشورتی دانشگاهی لازم است به وزارت متبوع  )معاونت بهداشت و  از آن طریق سایر معاونت صو  اعضا ضروری است.

نمایند و هر بار در ابتدای اعضا برای هر بار شرکت در جلسه دعوت نامه دریافت میهای وزارت متبوع بر حسب ضرورت( رونوشت شود. 

دو برابر ساعات شرکت در جلسات( گواهی شده و به همکاری و ساعات آن )به میزان  سال بعد ضمن تقدیر بخاطر همکاری تعداد جلسات

شود. سمتی که هر نفر به دلیل آن دعوت شده باید در دعوت نامه و  در گواهی شرکت در جلسات قید شرکت کنندگان تقدیم می

   شود.

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

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

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

 ته مشورتی فنی  اجرایی و علمی منتخب کمی

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

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

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

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

ها در بهبود دسترسی جهتهای کشوری و دستورالعمل برنامه ها در به نحو بهینه و در چارچوب سیاستپیگیـری حمایت و  .2

  تشخیص ژنتیک تشخیص طبی و ایهـزمایشگاهآ 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 هامورد نیاز انجام تحقیقاتمشارکت در  .4

 های ژنتیکمارستان منتخب هر یک از بیماریهماهنگی با معاونت درمان در خصوص انتخاب و معرفی بی .5

نفر یک مشاور ژنتیک دوره دیده و گواهی دریافت کرده از وزارت  51111تامین مشاوران ژنتیک ثابت و با مهارت  بر اساس هر  .1

 متبوع

 مطابق دستورالعمل به منظور ارائه مشاور ه صحیحبرای تیم مشاوره ژنتیک  تامین شرایط و امکانات لازم .7

 ثبات کارکنان در تمامی سطوح برنامه با توجه به لزوم داشتن تسلط و تجربه در حوزه برنامه ژنتیک حفظ  .2

 )درون دانشگاهی/ کز دانشگاهی نمونهمدت به مرتوجیه و آموزش کوتاه  جدید برنامه جهت و کارکنان کارشناسانپزشک، عزام ا .3

معاونت بهداشت مربوطه و بر اساس برنامه ریزی هماهنگی با یی بین دانشگاهی بر حسب نیاز( حداقل یک ماه پیش از جابه جا

 قبلی و تامین مخارج مربوطه شامل اسکان

 در سطح دانشگاه و انعکاس و پیگیری تـا دریافت پاسخ مناسب ها، پیشنهاداتنظر گردآوری نقطه .61

های برنامه، تحلیل ، محاسبه شاخصنیـاز مـورد و اطلاعـات آماروقع م بهصحیح و  ارسـالت، ثب مدیریت اطلاعات برنامه شامل .66

 ها در بازه زمانی معین شده در برنامه اختصاصی هر بیماریآن و گزارش تحلیل شاخص

در  های کلی برنامه وتدوین مداخلات دانشگاهی پیشگیری از بروز و کاهش معلولیت بیماری های ژنتیک در راستای استراتژی .62

 قالب برنامه عملیاتی دانشگاه
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های ارتقاء اجرای های تابعه و ارائه پسخوراند با ذکر نقاط قوت و ضعف و روشت و پایش حضوری اجرای برنامه در شهرستاننظار .69

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

 های برنامهپایش غیرحضوری اجرای برنامه در شهرستان های تابعه از طریق نظارت بر شاخص های فرایند .64

 معاونت درمان دانشگاه 

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

 موثر و ثابت آن معاونت در کمیته مشورتی دانشگاهی ژنتیک 

ن به معاونت بهداشتی جهت پیشنهاد صدور ابلاغ به معرفی و پیشنهاد متخصصین و کارشناسان مرتبط با ادارت مرتبط درما .2

 ریاست دانشگاه

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

 ای گروه های هدف در سطح منطقه تحت پوشش برنامه با هماهنگی معاونت بهداشتیاجرای آموزش دوره .4

ب دارای حداقل استانداردهای ارائه خدمات بالینی فوق تخصصی بیماری ژنتیک مربوطه مندرج در معرفی بیمارستان منتخ .5

 دستورالعمل اختصاصی هر بیماری

های ژنتیک مرکز استان و در صورت لزوم مراکز بالینی کارکنان مرتبط در بیمارستان های منتخب بیماری معرفی مراکز بالینی و .1

 تابعه در شهرستان 

منتخب مورد نیاز برای انجام اقدامات تشخیصی با هماهنگی معاونت بهداشتی برابر با ضوابط و اعلام موارد / ز رفرانسمعرفی مراک .7

 هاهای کشوری برنامهدر دستورالعمل

ر و گزارش طور مستمبه  های غربالگری، تایید تشخیص، کنترل درمان و تشخیص ژنتیکنظارت و کنترل کیفی موثر آزمایشگاه .2

 ه رییس دانشگاه و کمیته مشورتی دانشگاهی ژنتیک بر اساس استانداردهای برنامه اختصاصی هر بیماریوضعیت ب

 سازماندهی نظام انتقال نمونه با استفاده از پتانسیل بخش خصوصی .3

های هها، آزمایشگاها، بیمارستانهای مختلف شامل درمانگاهتثبیت نظام ثبت اطلاعات بر اساس دستورالعمل کشوری در بخش .61

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

  سقط قانونی جنین در زمان مشخص شده مدیریت بهینه روندجهت  استان با پزشکی قانونی تعامل .66

 

 مرکز بهداشت شهرستان 

رح ترین وظایف آن به شمهم است. زمرکاین  وظایف از هبرنـام و اطلاعاتها و مدیریت داده و پـایش نظارت وزش،آم، دایتههماهنگی، 

 ذیل است:

ف حداقل دو بار در سال با وظای مرتبط با اجرای برنامهو مؤثر اصلی  عوامل اجراییی ژنتیک با شرکت کمیته شهرستان تشکیل .6

  منظور: بهو بین بخشی بخشی های درونانجام هماهنگیاصلی 

 مورد نیاز برنامه آزمایشگاهی مراکز تجهیزر تامین و مدیریت بهینه د 

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

 (های دارای مجوز سقطدر بیماری مشخص شده
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  هامعرفی و اعلام نشانیمدیریت و تسهیل ارجاعات شامل: 

o خدمات جامع سلامتبه مراکز  دمات زمان ازدواجمرکز ارائه خ اعلام  

o  ثبت اسناد و املاک  اداراتبه  أییدمورد ت های هنگام ازدواجغربالگری و آموزشاعلام اسامی و نشانی مراکز

 .شهرستان

ت بروز و عل به ازاء هر مورد بروز بیماری ژنتیک تحت مراقبت )جهت بررسی عوامل اجرایی مؤثر مرتبطتشکیل کمیته بروز با حضور  .2

 ریزی بهینه جهت کنترل بروز(برنامه

شامل کارکنان و جمعیت تحت پوشش از خانه  های هدفهای آموزشی مرتبط با گروهو اجرای فعالیت هماهنگیمدیریت،  .9

 پایگاه سلامت/بهداشت

رکز ارائه م و مراقب سلامتپزشک مشاور ژنتیک  ریزی موثر برای تامین پرسنل ثابت و با مهارت شاملمدیریت بهینه و برنامه .4

  خدمات زمان ازدواج مورد نیاز برای جمعیت تحت پوشش

 ی ژنتیکدرصـورت تقاضای مرخصی از سوی پزشک مشاوره (مشـاوره ژنتیک جایگزین مرکز)پزشک ژنتیک جایگزین  تعیین .5

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

 عات و تایید و کنترل صحت گزارشات آماری برنامهمدیریت ثبت و گردش اطلا .7

برداری بهینه توسط و اطمینان از دسترسی و بهره و مشارکت مواد آموزشی به روز اسناد و ها،دستورا لعمل و نگهداری آرشیو .2

  پرسنل تحت امر 

ده و دانشک/ دانشگاه بهداشتی ، پیشنهادات و انتقادات در سطح شهرستان و انعکاس به معاونتاتنظر نقطه و ثبت گردآوری .3

 پیگیری تا دریافت پاسخ مناسب

 

 مرکز خدمات جامع سلامت 

 پایگاه های سلامت تحت پوششدر  های مربوط به برنامهو نظارت بر فعالیت مدیریت .6

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

  های هدفگروه

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

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

 پرسنل تحت امر  

کده و دانش/ دانشگاه قادات در سطح شهرستان و انعکاس به معاونت بهداشتی، پیشنهادات و انتاتنظر نقطه 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
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 پایگاه سلامت/ خانه بهداشت 

 :بهورز  /وظایف مراقب سلامت -الف

 های مرتبط گری، غربالگری و ارجاع ژنتیک در چارچوب دستورالعملپرسشمصاحبه،  .6

  های مربوطهمراقبت ژنتیک در چارچوب دستورالعمل .2

 های مربوطهت در چارچوب دستورالعملاثبت و گزارش اطلاع .9

  وزرسانی شدهبه رتکمیل و جایگزینی موارد  ،پیگیری دریافت و ها و مواد آموزشیاسناد و دستورالعمل گهدارییگانی و نبا .4

 های مربوطهتهیه و ارسال گزارشات در چارچوب دستورالعمل .5

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

 پزشک تیم سلامت:-ب

 مراقب سلامت در موارد لازم/ آموزش بهورز .6

 ارجاع ژنتیک در چارچوب دستورالعمل های مرتبط .2

 ل های مرتبطمراقبت ژنتیک در چارچوب دستورالعم .9

 نظارت بر عملکرد مراقب سلامت/ بهورز شامل تسلط به مصاحبه، پرسشگری و اجرا و انجام غربالگری ها، مراقبت ژنتیک .4

 نظارت بر صحت ثبت اطلاعات و تهیه و ارسال آمار و گزارشات. .5

 جمعیت تحت پوشش برایبرنامه ریزی و مشارکت در اجرای برنامه های آموزشی  .1

 

 ات هنگام ازدواجمرکز ارائه خدم 

های هنگام ازدواج وجود داشته باشد. این مرکز به نحوی انتخاب یک مرکز برای آموزش و غربالگری حداقلبایست میدر هر شهرستان 

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

های آموزش هنگام ازدواج بسیار خلاصه و در حد برگه آموزشی به داوطلب های آموزش هنگام ازدواج را داشته باشد. در کلاسسکلا

 ."برای ثبت ازدواج صدور گواهی انجام غربالگری ژنتیکی لازم است"گردد ازدواج توضیح داده شده و تاکید می

ک هنگام ازدواج انجام شده است. غربالگری باید توسط مراقب سلامت که قبلا دارای در برگه آموزشی، راهنمایی برای غربالگری ژنتی

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

ی ه و باید زوج به پزشک مرکز ارجاع شود. در صورتنکته مثبت در پرسشنامه غربالگری ژنتیکی زوجین، مثبت غربالگری محسوب شد

پزشک مرکز تایید گردد زوج باید توصیه به مشاوره ژنتیک شوند. چنانچه توسط فامیلی ژنتیکی / های ارثیبیماری عامل خطرکه وجود 

از ازدواج داشته باشند باید شود و چنانچه تمایل به مشاوره ژنتیک بعد زوجین مایل باشند مشاوره ژنتیک پیش از ازدواج انجام می

های ضروری وجود داشته باشند انجام شود. پزشک مشاور های ژنتیک پیش از بارداری در زمانی که مجال کافی برای بررسیمشاوره

که لژنتیک نه تنها باید زوجین به درستی و بدون عجله و با جلب همکاری و اعتماد ایشان برای مراجعه به موقع کاملا آگاه نماید ب

 باید از آگاهی صحیح ایشان )هر دو( برای مراجعات مشاوره ژنتیک  اطمینان حاصل شود.
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 (11خدمات سلامت 14)بر اساس نسخه   ژنتیک مرکز مشاوره 

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

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

ه ژنتیک می توانند داوطلب گذراندن این دوره وزارت متبوع می باشند صورت پذیرد. پزشکان عمومی علاقمند به انجام مشاور

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

این  مهان ضمی)شرح کامل انجام مشاوره ژنتیک در دستورالعمل انجام مشاوره ژنتیک به عنو شود.بهداشت وزارت متبوع انجام می

 (دستورالعمل آورده شده است.

 

 بیمارستان منتخب 

 :وظایف بیمارستان منتخب به شرح زیر است

 

 شرح وظایف پرسنل ارائه دهنده خدمات در برنامه ژنتیک اجتماعی 

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

 هنگام ازدواجژنتیک برای غربالگری مقدماتی ربالگری غتکمیل پرسشنامه استاندارد  .6

  ارجاع موارد مثبت غربالگری هنگام ازدواج به پزشک مرکز برای تایید  .2

 به مـرکـز بهداشت شهرستـان در پایان هر فصلارائه خدمات هنگام ازدواج تکمیل و ارسال فرم عملکرد مرکز  .9

 بایست دارای خصوصیات زیر باشند:مراکز تا حد امکان میشایان ذکر است که مراقبین انتخاب شده برای این  .4

 مهارت در مصاحبه و پرسشگری و تکمیل پرسشنامه مشاوره ژنتیک 

  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 

 وظایف پزشک مرکز ارائه خدمات هنگام ازدواج:  -ب

 فامیلی/ بیماری های ارثی خطربررسی موارد مثبت غربالگری ژنتیک هنگام ازدواج جهت تایید وجود  .6

موازین این به پزشک مشاور ژنتیک در چارچوب  فامیلی/ بیماری های ارثی خطرارجاع موارد تایید شده دارای عامل  .2

  دستورالعمل 

 ان در پایان هر فصلبهداشت شهرستز به مرک مرکز ارائه خدمات هنگام ازدواج تکمیل و ارسال فرم عملکرد مرکزنظارت بر  .9

 

                                                           
 

  طراحی شده است. این موازین از زمان اجرایی شدن این نسخه قابل اعمال است. 14نمایی مرکز مشاوره ژنتیک و جایگاه پزشک مشاور ژنتیک در نسخه جا 17
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 سالدر بار ل یک حداق باید پزشک و مراقب سلامت مسئول غربالگری ژنتیک مرکز آموزش و غربالگری هنگام ازدواج 

 .شرکت نمایند غربالگری ژنتیک هنگام ازدواج ارتقا سطح مهارت و آموزشیـرحضوریحضوری یا غ هایدرآموزش
 

 وظایف پزشک مشاور ژنتیک: -ج

 و تشکیل پرونده مشاوره ژنتیک غربالگری اولیه بررسی پرسشنامه های تکمیل شده .6

 موارد ارجاع شده  و اطلاعات ثبت مشخصاتاخذ شرح حال ژنتیک و  .2

 در راستای تشخیص قطعی بیماری ژنتیک های تکمیلیدرخواست آزمایش .9

 ژنتیک دستورالعمل های کشوری درخواست آزمایشات تشخیص ژنتیک بر اساس .4

  در معرض خطر بیماری های ژنتیکافراد ژنتیک با  یمشاوره .5

 فامیلی/ عامل خطر بیماری های ارثیدارای  بـرای افراد تشکیل پـرونـده .1

 بالینی مربوطهتکمیل شرح حال فامیلی و معاینات  -1-6

 ترسیم شجره نامه فامیلی -1-2

 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  -4 -1

 معرض خطر ژنتیک توجیه میزان خطر و مداخلات اجتناب از خطر برای افراد در -1-5

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

 ژنتیک در صورت نیاز دستورالعمل های کشوری در چارچوب درمان های اولیه انجام .7

 بدر چارچوخصوص موارد در معرض خطر بیماری های ژنتیک  سطح دوم و سوم در منتخب برنامه در با مراکز بالینیمشورت  .2

بدیهی است مشاوران ژنتیک در هر بار مشورت بالینی با این مراکز موظف به توجیه لازم . . ژنتیک دستورالعمل های کشوری

دام از تحت هر ک .بالینی مراکز و تعامل و ارتباط فعال اجرایی و علمی با ایشان هستند تا بهترین نتیجه از مشورت حاصل شود

 .ورالعمل ژنتیک اجتماعی استاین شرایط چارچوب عرضه خدمات دست

 ژنتیک در صورت نیاز دستورالعمل های کشوری ها در چارچوب های پیگیری انجام .3

شـود، یک نسخه در می این فـرم در دو نسخه تهیه در موارد نیاز "یک ژنت اعلام وضعیت مراقبت"تکمیل و ارسال فرم  .61

 بتاعلام وضعیت مراق " متکمیل فر .شودمیارسال شت شهرستانی اصلی به مرکز بهدابایگانی و نسخهژنتیک فرد ی پرونده

 شهرستان  مرکز بهداشت بهیک ژنت

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

 ژنتیکی تشخیص ی خدمات آزمایشگاهی شبکهبرنامه 9ی فرم شماره تشخیص ژنتیک با  آزمایش ارجاع جهت انجام .62

 مرخصی ژنتیک جانشین درصـورت درخـواست پزشک مشاوره هماهنگی با .69

های مدیریتی دریافتی در آرشیو مرکز ها و نامهها، دستورالعمل، جزوههاتمام کتاب آرشیو و پیگیری به روز رسانینگهداری و  .64

 ژنتیک مشاوره
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 درصدتعیین  و« در خواست آزمایش تشخیص ژنتیک» فرمبا ضرب مهر بر روی  برخورداری 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

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

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

 ن ضروریی آمنظور توزیع عادلانـه اعتبارات مذکور بهشدت محدود بوده، بنابراین مدیریت  اعتبارات تسهیلات ویژه به. تذکر دو 

و نظارت بر آن بر عهده ستاد مرکز بهداشت  ی ژنتیکمشاورهپزشک ی عهدهر ب موضوعوولیت این مساست بدیهی  .است

 .شهرستان می باشد

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

 .صورت الکترونیک و دائمیبه اوره ژنتیک بایگانی و نگهداری دفتر ثبت مشخصات مراجعه کنندگان به مرکز مش .67

 

  توجه:

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

یف ت ژنتیک و تضعها ضعیف باشد باعث واردآمدن بار کاری بیشتر برای مراقبگردد و  به هر میزان مشاوره با این خانوادهمی

 گردد. میها خود مراقبتی خانواده

گیری و تحمیل یک تصمیم به فرد نیست. بلکه مشاوره عبارت صرفا آموزش دادن و راهنمایی یا دخالت در تصمیم« مشاوره»

اوره ایند مششود. در طی فرگیری درست و آگاهانه توسط فرد میاست از: آموزش و راهنمایی موثر که باعث ایجاد توان تصمیم

 ای اتخاذ نماید.گردد تا تصمیم آگاهانهفرد توانمند می

ک  و با استفاده از دانش ژنتیکننده دریافت کرده مشاور ژنتیک باید بتواند شرح حال بالینی کامل، موثر و مطلوب از مراجعه

گوشزد نماید و در نهایت کننده  و وراثت بیماری به مراجعهخطرات بیماری را از نظر جسمی، روانی، اجتماعی، اقتصادی 

اطمینان حاصل کند که مراجعه کننده مطالب را به طور کامل دریافت و درک کرده و با آگاهی کامل و بر مبنای صلاحدید 

 گیری نماید.خود تصمیم

 ورد اولمت. زا به مردم اسآسیبژنتیک، انتقال اطلاعات صحیح ژنتیک به نحو صحیح و غیرترین مهارت و دانش مشاور اصلی

آید. یزا به مردم  بدست نمدانش به نحوی غیرآسیبشود لیکن با مطالعه تنها مهارت انتقال با مطالعه دانش ژنتیک کسب می

موزد، برای عدم دخالت بیا های علمی مشاوره راگیری باشد و باید تکنیکمشاور ژنتیک باید معتقد به حق مردم برای تصمیم

ه ب گیری بهینه زوج و یا فرد راو در پایان هر مشاوره از خود بپرسد آیا من تصمیم گرفتم و یا تصمیمآن را دائم تمرین کند 

 زا حمایت کردم.آسیبنحوی غیر

 

 :شرایط اتاق مشاوره ژنتیک

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

 .دارای نور کافی و تهویه مناسب باشد .2

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

 .اتاق موجود باشدنفر در داخل  1 ترجیهاًبرای و مناسب  یصندلی راحت .4

 .وسایل اضافی در داخل اتاق وجود نداشته باشد .5
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 .ه استاندارد باشدمنطبق با شرایط مشاور هاراحتیچیدمان اتاق و  .1

امکانات  ازملو ،تجهیزات ،(ADSL)خط پرسرعت اینترنت  ،کامل رایانه به همراه اسپیکر سیستم ،دستگاه دورنگارمجهز به  .7

 .باشد هامطلوب مستندات و پرونده آرشیوبرای  کافی

 

 متخصصین و مراکز تخصصی منتخب سطح دو:  -د

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

خاب انت بهداشت درمان گیرند. این متخصصین با درخواست مرکز بهداشت شهرستان و با همکاری معاون درمان شبکهسطح قرار می

ین باید در خصوص برنامه ژنتیک اجتماعی شوند. این متخصصمعرفی می آن منطقه و سطح یک ارائه خدمات در ژنتیکو به مشاوران 

 به انجام رسانند: و به شرح زیر دستورالعملو خدمات خود را در چارچوب  باشند توجیه

 ارائه مشورت بالینی به مشاوران ژنتیک در صورت درخواست  .6

ی رالعمل اختصاصپذیرش ارجاعات بالینی از سطح یک در تمام مواردی که ارجاع به متخصص به دلایل ذکر شده در دستو .2

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

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

بالینی با این مراکز موظف به توجیه لازم بالینی مراکز و  گیرند. بدیهی است مشاوران ژنتیک در هر بار مشورتمورد مشورت قرار می

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

 .است عرضه خدمات دستورالعمل ژنتیک اجتماعی

 وم:فوق تخصص و مراکز فوق تخصصی منتخب در سطح س -ه

 پذیرش ارجاعات از مشاوران ژنتیک در موارد ضرورت .6

ارائه مشورت بالینی در صورت درخواست و تعامل و ارتباط اجرایی و علمی فعال با مشاوران ژنتیک سطح دو در چارچوب  .2

 دستورالعمل ژنتیک اجتماعی

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

 دستورالعمل ژنتیک اجتماعی

پذیرش ارجاعات از متخصصین منتخب سطح دو در جهت اداره بالینی بیماران شناخته شده در چارچوب دستورالعمل  .4

 اختصاصی و قالب برنامه ژنتیک اجتماعی

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

 شرکت در جلسات علمی بر حسب دعوت .1

 :متخصصین ژنتیک و مراکز تشخیص ژنتیک سطح سوم -و

 های کشوری انتخابهای مرتبط در وزارت متبوع برای عرضه خدمات ژنتیک به برنامهتوسط اداره ژنتیک با همکاری بخشاین مراکز 

 :به شرح زیر استاین متخصص/ مرکز  وظایف شوند.های مشخص زمانی معرفی میو در دوره

 و های مورد مسئولیتبر حسب بیماری نظام سلامت دوم مشاوران ژنتیک در سطحهای تشخیص ژنتیک از پذیرش درخواست .6

 های ابلاغ شدهانجام آزمایش و اعلام پاسخ به ارجاع کننده در چارچوب دستورالعمل
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 یک سطح دو ارائه مشورت به مشاوران ژنتتعامل و ارتباط فعال اجرایی و علمی و  .2

 ها و مراکز فوق تخصصی بالینی در صورت ضرورت مشورت بالینی با فوق تخصص .9

 های علمی و آموزشی بر حسب اعلامشرکت در برنامه .4

مل در چارچوب دستورالعهای اختصاصی مورد همکاری کلیه شئون و موازین استاندارد برنامه ژنتیک اجتماعی و برنامهبکارگیری  .5

 های اختصاصیتورالعملژنتیک اجتماعی و دس
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 بخش چهارم

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

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

 مراجعین محترم

 مشاوره ژنتیک می تواند راهنمای شما برای  داشتن فرزندانی سالم باشد.

 آیا 

 یماری شناخته شده ارثی وجود دارد؟در خانواده شما ب 

نوایی می و ... ( ناشوزری های متابولیک ارثی )فنیل کتونوری، گالاکتبیما  تالاسمی ماژور، سیکل سل، ،برای مثال : هموفیلی، دوشن

 و نابینایی، .....

 جود داشته یا هم اکنون وجود دارد؟در بستگان شما حداقل دو نفر که از زمان کودکی مبتلا به یک بیماری مشابه هستند و 

 ؟و، عمه، خاله، دایی با یکدیگر(با یکدیگر نسبت فامیلی نزدیک دارید )ازدواج فرزندان و یا نوه های عم 

 جود داشته یا هم اکنون وجود دارد؟در بستگان هر یک از شما ) و یا هر دوی شما ( فردی مبتلا به یکی از مشکلات زیر و 

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

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

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

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

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

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

تیک را به شما توصیه می نماییم.است انجام مشاوره ژن "آری"چنانچه پاسخ شما به هریک از سوالات فوق   
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 پرسشنامه غربالگری ژنتیک هنگام ازدواج

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

 خیر بلی :پرسش ها

   فامیلی دارند؟      آقا و خانم با یکدیگر نسبت (6

 در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  بیماری شناخته شده ارثی وجود دارد؟

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

 ر صورت پاسخ مثبت نام بیماری ذکر شود: .................................................()د  و نابیناییاست

 بیماری شناخته شده ارثی دیگری به جز بیماری های ذکر شده در بالا وجود دارد؟

  

 در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  بیماری مشابه وجود دارد و یا داشته است؟ (2

ود جه آقا یا خانم و بستگان ایشان حد اقل دو نفر که از زمان کودکی مبتلا به یک بیماری یا اختلال مشابه هستند وجود داشته یا هم اکنون ودر خانواد

 دارد.

  

 در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام فردی که از کودکی دارای مشکل انعقاد خون باشد، وجود دارد و  یا داشته است؟ (9

  ور از مشکل انعقاد خون، سابقه خونریزی های خود به خود و بدون دلیل و یا سابقه قطع نشدن خونریزی است.منظ

  

 در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  فردی که کم خومی داشته و نیازمند تزریق خون باشد، وجود دارد و یا داشته است؟ (4

             رر  از زمان کودکی است.منظور از تزریق خون سابقه تزریق خون مک
  

شد و یا در آقا یا خانم یا خانواده و بستگان هر کدام  فردی که از زمان کودکی دارای ناتوانی ذهنی عقلی و یا ناتوانی حرکتی و یا اختلال در ر (5

 تکامل باشد، وجود دارد یا داشته است؟

 ختلال در رشد و تکامل یکی از موارد زیر است:منظور از ناتوانی ناتوانی ذهنی، ناتوانی حرکتی یا ا

 متوجه صحبت دیگران نمی شده یا قادر نبوده به آن پاسخ دهد.

 کارهای شخصی خود را مانند غذا خوردن، توالت رفتن یا لباس پوشیدن را انجام نمی داده است.

 نمی توانسته است به طور مناسب و فعال با همسالان خود ارتباط برقرار کند.

 انایی یادگیری در حد همسالان خود نداشته است.تو

 بیماری شناخته شده ای داشته که باعث ناتوانی ذهنی شده است.

 از زمان کودکی  نمی توانسته به خوبی با حفظ تعادل راه برود.

 از زمان کودکی  نمی توانسته براحتی از جایش بلند شده و از پله ها بالا رود.

 رفته است.در کودکی به موقع گردن نگ

 در کودکی به موقع ننشسته است یا در حال حاضر نمی تواند بنشیند. 

 در کودکی به موقع راه نیافتاده است یا در حال حاضر راه نمی رود.

 در کودکی به موقع شروع به حرف زدن نکرده است یا در حال حاضر حرف نمی زند.

 حت یا شروع فعالیت در اندامها(از زمان کودکی سابقه لرزش یا حرکات غیرارادی در استرا

  

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

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

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

 نتیجه غربالگری  بر اساس نظر پزشک:

 بر اساس پاسخ دهی زوجین در پرسشنامه، نیازی به ارجاع ایشان به مشاور ژنتیک نمی باشد.  □

 گردیددند. بر اساس پاسخ دهی زوجین در پرسشنامه، موارد مثبت پاسخ داده شده مجددا  تایید شد و زوجین به پزشک مشاور ژنتیک ارجاع □

 صرفا بر اساس اصرار زوج به نیاز به مشاوره ژنتیک، به مشاور ژنتیک ارجاع داده شدند. □

 :مهر و امضاء پزشک                                                                                                                                        
 

.ج محترم باید این فرم را  به عنوان مستند مربوط به غربالگری هنگام ازدواج، نزد خویش نگهداری نمایندتوجه: زو
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 هنگام ازدواج خدماتانجام  واهیگ

 
 باسمه تعالی

 

 

 

 

 مان شهرستان...............شبکه بهداشت و در

 

 ازدواجهنگام خدمات  مگواهی انجا

 

 

 در مورد

 و ......به شماره ملی ................................ ... ........فرزند  .......................................آقا....................

 ........فرزند ............................. به شماره ملی ..................................................................خانم

                                                                                                               

 

 مهر و امضا پزشک مرکز بهداشتی درمانی...............................  
 

این تاریخ فقط همین  ورت سر رسیدمدت اعتبار نتیجه آزمایش عدم اعتیاد که به پیوست می باشد،از تاریخ صدور یک ماه بوده و در ص  -

 زمایش نیاز به تکرار دارد و نیازی به انجام مجدد آزمایشات دیگر نیست.آ
 

 

 

 

     .ه آموزشی انجام شدشرکت در جلس  .1

 
 .واکسیناسیون کزاز خانم انجام شد .2

   

 .غربالگری ژنتیکی زوجین انجام شد .3

 
 .)تالاسمی مینور( انجام شدآزمایش بررسی بتا تالاسمی  .4

   

 .انجام شد  VDRLآزمایش  .5
                  

 .آزمایشات عدم اعتیاد انجام شد .6

 
     

 عکس خانم

 

آرم 

 دانشگاه

 عکس آقا

 

 محل مهر مرکز
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 مراکز خدمات بالینی از  نظریه مشورتیدرخواست فرم :؛  برنامه ژنتیک اجتماعی

 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .  شهرستان.......... . . . . . . . .. . . . . .................................درمانیعلوم پزشکی و خدمات بهداشتی / دانشکدهدانشگاه
 تاریخ .........................        . . . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . .        مرکز مشاوره ژنتیک

 : ارجاع شدگان مشخصات

6. . . . . . . . . . . . . . . .  . . . . . . . . . . . . . .............................         2.  . . . . . . . . . . . . . . . . .................................... . . . . . . . . . . . 
 

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

 

 .  . . . . . ./ سرکار خانم دکتر دکتر جناب آقای ارجاع بهالف(  
 با سلام و احترام

 گردند. میمعرفی مشورتی داده اند، جهت اعلام نظرم انجاژنتیک  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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شده به پیوست،  های انجامرمایید. درضمن ارسال سوابق و نتایج تمام آزمایشغ م اعلامرفی مشورتی خود را ازطریق همین خواهشمند است نظریه

 ضروری است

                                                                                                                                                                                               

 ژنتیکمشاور  پزشک یر و امضامه                                                                                                                                                                                           
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 :به پزشک مشاور ژنتیکب( اعلام نظریه مشورتی 
 

 .………………… محترم ژنتیک مشاور

 ا سلام و احترامب
 

 .گردد می به شرح ذیل اعلام جانب این مشورتی نظریه  شـده و سـوابق ارسالی،انجام بررسی هایضمن ارسـال 
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 :شورتی در برنامه ژنتیک اجتماعینظریه مدرخواست 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 استفاده می شود. 

 قسمت است: 2این فرم شامل 

به همراه موضوع مورد  شده و توضیحات مورد نیاز  ی اقدامات انجامصهخلا. شودمی تکمیل ژنتیک یمشاوره پزشکتوسط  قسمت اولالف( 

 مشورت در این قسمت نوشته می شود.

ممهور  ،داده شده و پس از بستن درب پاکت تذکر: در صورت ارجاع مستقیم به متخصصان منتخب، فرم به همراه سوابق آزمایشها در داخل پاکت قرار

   .رد / زوج می گرددبه مهر مرکز شده و پاکت تحویل ف

ه نظری بررسی های لازماساس ر ـب متخصص منتخب .است متخصصان منتخب برنامه ژنتیک اجتماعیب( قسمت دوم مربوط به 

. لازم است متخصص منتخب نظریه خود را بصورت صریح و روشن دـنمایمی اعلام ژنتیک اورـزشک مشـجهت اطلاع پ ار مشورتی

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

  ارسال نماید. ژنتیک

 .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 :یجتماعرنامه ژنتیک اب

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

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

 ..................................          نمابر                                     ........................: ..................رستانشه...............                 آدرس: استان: ............... 

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

 ارجاع شونده الف(مشخصات فردی

نام و نام 

 خانوادگی

ا ب نسبت

 سرنخ

تاریخ 

 تولد

سطح 

 تحصیلات

 محل تولد
 قومیت دین

  قومیت
استان محل تولد 

 والدین

 مادر پدر مادر پدر استان شهر

            

            

            
 

 تکمیل شود: د بررسیرن موبا ای در صورت ارتباط ذیل هر مورد از سوالات

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

 ..فرزندان سالم: ..............................

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

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

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

 کوچه:................................ پلاك: ....................      

بلی ...........  درصد )مهر  □خیر   □........................  نوع بیمه: ....................      مشمول تسهیلات ویژه:  ( ..2( .............................    شماره تلفن1شماره تلفن

 مرکز مشاوره ضرب گردد(     

 مرتبط و نتایج آزمایشات ژنتیک ژنتیک غیر اصلی پاراکلینیک و آزمایشگاهی بررسی ب(نتایج

 رنخبا س 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 : 
 

 13تاریخ اعلام نتایج نهایی:     /      /                                 13شماره پرونده :  ..................................    تاریخ پذیرش:        /        /        

 .................................................................................................نمونه و تاریخ نمونه گیری: ................................................................................................... نوع

  ایشگاهی غیر ژنتیک و ژنتیکهای پارا کلینیک، آزم نتایج بررسی

بررسی  نام و نام خانوادگی فرد

  شده
 بررسی نهایی نتیجه عنوان بررسی

   

   

   

   

   

   

   

   

 :مسئول فنی نهایی ینظریه پیشنهادتوصیه/ 

 ..........................                      مهر آزمایشگاهنام و نام خانوادگی و امضاء مسئول فنی آزمایشگاه: ............................................
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 PNDاهنمای تکمیل فرم ارجاع تشخیص ژنتیک/ر

 :کاربرد

 مراکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیک سوی و آزمایشات تشخیص ژنتیک از PNDدرخواست انجام  (6

  خب تشخیص ژنتیکمرکز منت سوی و آزمایشات تشخیص ژنتیک از PNDنتیجه  اعلام (2

 :کنندگان استفاده

 ژنتیک مشاوره مراکز (6

 ژنتیک تشخیص منتخب مرکز (2

  :فرم شرح

 قید تاریخ ارجاع و آزمایش کننده درخواست مشخصات سپس شود.  می ثبت آزمایش ژنتیک کننده درخواست مرکز مشخصات ابتدا

 .شودیم ثبت قسمت این خط آخرین در ارجاع علت و مرتبط بیماری نامشود.  می

 اول بخش

ولین ردیف مربوط . ا شود می ثبت مورد نظر فرد/ افراد مشخصات الف قسمت در شود، می ج و ب الف، قسمت سه این بخش شامل

دارد مثل تالاسمی، ردیف اول خالی گذاشته وجود نبه شاخص )پروباند( و ردیف دو سه مربوط به والدین است.در مواردی که شاخص 

 می شود.

 یا سویه یک خویشاوند فرد/ زوجین چنانچه قسمت این در. شودمی قید زوجین خانوادگی فردی، مشخصات مشخصات فردی از بعد

 از بعد خانم بارداری وضعیت گردد. در خصوص زجین، می ثبت فرزندانشان مشخصات و شود ذکر می دقیق نسبت باشند، سویه دو

 بررسی، تحت فرد بیمه نوع بررسی، تحت فرد یا زوج سکونت محل نشانیالف  قسمت از ردیف آخرین در. شودمی ثبت این قسمت 

اند درصد  ویژه تسهیلات ازشرایط برخوردار اگر و شده ثبت مشمولیت، ذکردرصد با ایشان به ویژه تسهیلات گرفتن تعلق وضعیت

 .گردد می ضرب مرکز مهر برخورداری درج شده و

 قسمت در. نماید ثبت مدارک وجود صورت در را ج و ب قسمت است موظف همچنین ژنتیک مشاور بالا، های ردیف تکمیل از بعد

 و اقدامات متفاوت  هاآزمایش این بیماری برحسب نوع . شود می ثبت ژنتیک غیر اقدامات پاراکلینیک و آزمایشات نتایج ب،کلیه

 خصوص در آزمایشات و اقدامات پارا کلینیک بیماری، نتایج  هر آزمایشگاهی الگوریتم و دستورالعمل براساس باید پزشک و است

 نماید.  قید را نظر مورد بیماری برای بررسی تحت افراد

 .شودمی ثبت در مورد زوجین قبلی ژنتیک بررسی و PND ج، بررسی  ردیف در

 

 دوم بخش

گرفته و تکمیل  تحویل را فرمی باید مرکز )این است.  ژنتیک تشخیص منتخب مرکز عهده به بخش این در فرد/ زوج  مشخصات ثبت

 باشد. شده تکمیل مربوطه مشاور توسط اول آن بخش که نماید

سپس  و شود می ثبت خدمت، متقاضی به نهایی نتیجه اعلام تاریخ و نمونه پذیرش تاریخ پرونده، مشخصات ابتدا قسمت دراین

 .شودمی قید گیری نمونه تاریخ و نمونه مشخصات

 نوع مربوطه های درستون سپس .شود ثبت آنها خانوادگی نام آزمایش و مورد فرد باید ، PND یون وموتاس بررسی نتایج جدول در

 پیشنهاد بخش این از آخر ما قبل ردیف در. شودمی نوشته نهایی تشخیص و مستقیم غیر بررسی در گویا های محل موتاسیون، )نام(

 شود.ضرب می وی مُهر و شده نوشته فنی مسئول مشخصات صفحه، خط آخرین در . شود می ذکر نهایی
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 وضعیت مراقبت ژنتیکاعلام  برنامه ژنتیک اجتماعی: فرم

 

 . ................ . . . . . . . . .  مشاوره ژنتیکخدمات از مرکز . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . :انـرستـداشت شهـز بهـرکـم به

 واجد مراقبت ژنتیک  مشخصات زوج / فرد

 

 نام و نام خانوادگی

 

 

 نام پدر

 

 تماس تلفن محل سکونت  و علت مراقبت ژنتیک شماره ملی

   

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

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

   

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

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

                                                                                                                                گردد.میمعرفی خدمات ذیل برای دریاقت  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  

 لیل عدم ضرورت      به د   □

 

 ژنتیکمشاور   پزشکامضا  مهر و                                                                                                        

 

 

 

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

 . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . .ی یشهری/ روستا خدمات جامع سلامتبه: مرکز 

 

 با سلام و احترام

 شوند. میبر اساس دستورالعمل کشوری معرفی اعلام شده  خدمات جهت فوق،مشخصات دارنده    

 نمحل امضا رئیس مرکز بهداشت شهرستا

 

 

 شود.  شهرستان عودت دادهرم در اسرع وقت به مرکز بهداشت ف درصورت عدم شناسایی، اصل: تذکر
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 راهنمـای تکمیـل فـرم اعـلام وضعیت مراقبت ژنتیک:

جهت اعلام نتیجه مشاوره ژنتیک و اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک پزشک مشاور توسط ژنتیک  مشاورهتکمیل جلسات ز این فرم پس ا

 فرادا ی 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 مرکزت و ثبت در دبیرخـانهو پس از امضای رئیس مـرکـز بهداش

 جهت شروع یا اتمام مراقبت بهداشت مربوطه سلامت یا خانهپایگاه فـرم را به  ،نشانیبا توجه به  مرکز خدمات جامع سلامت پس از آن پزشک

 دهد. میارجاع ه ژنتیکژنتیک و یا فراخوان و ارجاع فرد برای مشاور

 شود. مینوشته  و نشانی دقیق محل سکونتخانوادگی همراه با شماره ملی، نام پدر، شامل نام و نام  مشخصات فرد/ زوج

  نکته بسیار مهم:

 وان و ارجاعدر قسمت علت مراقبت ژنتیک نام بیماری تحت مراقبت درج می شود ولی توجه به این نکته الزامی است که در اعلام فراخ

باشد نام بیماری و مشخصات فرد اول برای مشاوره ژنتیک )مراقبت ژنتیک موقت(  با توجه به اینکه خطر احتمالی است و قطعی نمی

 عنوان می گردد. "انجام مراقبت موقت ژنتیک"ژنتیک شناسایی شده ) سرنخ( نباید ذکر شود و علت مراقبت 

 توجه:

ی اداری از مرکز بهداشت باشد، این فرم ازطریق مکاتبهاز همان دانشگاه تان دیگری اگر فرد تحت مراقبت ساکن شهرس -

 . شودشهرستان مبدا به مرکز بهداشت شهرستان مقصد ارسال می 

 جهت ارسال به معاونت بهداشتدیگری باشد، این فرم منطقه تحت پوشش دانشگاه علوم پزشکی اگر فرد تحت مراقبت ساکن  -

 . شودبهداشتی دانشگاه ارسال می  معاونتی اداری از مرکز بهداشت شهرستان مبدا به ریق مکاتبهازطدانشگاه 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 برای گزارش مهاجرت ها . ین فرم فقط یک بار توسط تیم مشاوره تکمیل می شودا -

 ارسال می گردد.
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 مشاوره ژنتیک نامه اظهاربرنامه ژنتیک اجتماعی: 
 

 نام و نام خانوادگی

 مشاوره شونده
 تماس تلفن سکونت  وآدرس دقیق محل  علت مراقبت ژنتیک شماره ملی نام پدر

     

     

 

وط به مرب ژنتیک خطر نیاز به اقدامات ذیل و ادامه بررسی بدلیل احتمال ازمشاوره ژنتیک،  ( جلسهتعداد) ............ضمن شرکت در اینجانب 

یافت در شامل موارد ذیل را مالیاین خطر احتبروز پیشگیری از اقدامات ممکن برای چگونگی انجام و راهنمایی  مخود مطلع شد فرزند  خود/

  :نمودم

 و آزمایشگاهی تکمیل روند تشخیص بالینی ضرورت -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  □

 م:همکاری نمای نیز با کارکنان نظام سلامت در زمینه های زیر می بایست که جهت پیشگیری از این خطر احتمالیم مطلع شد بعلاوه 

جهت استمرار مراقبت سلامت  / پایگاه سلامت محل سکونت با تغییر محل سکونت به خانه بهداشت اعلام نشانی جدید   -الف □

 ژنتیک

  ژنتیک مراقبت سلامت انجام جهت اطلاع از بارداری با محل سکونت  متمراجعه به خانه بهداشت/ پایگاه سلا -ب □

 
 

 امضاء و اثر انگشت                                                                                          نام و نام خانوادگی:
                             

 امضاء و اثر انگشت                                                                                        خانوادگی: نام و نام                         

 

 

 ژنتیک                                  پزشک مشاور مهر و امضا 

 

 

 .زدواج، نزد خویش نگهداری نمایندتوجه: زوج محترم باید این فرم را  به عنوان مستند مربوط به غربالگری هنگام ا
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 مشاوره ژنتیکاظهار نامه فرم تکمیل  راهنمای

 گردد. توسط فرد/ زوج مشاوره شده امضاء میتکمیل و مشاوره ژنتیک  تکمیل جلساتپس از  این فرم

 شود.در تکمیل فرم موارد مورد تعهد، بسته به نوع عامل خطر ژنتیک علامت زده می

ود. مشاوره گیرنده تحویل گرفتن فرم را با امضاء و اثر انگشت در دفتر صدور سط مشاوره گیرنده نگهداری شتواین فرم می بایست 

 گواهه ازدواج تایید می نماید. 
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 برنامه ژنتیک اجتماعی

 ...................مرکز بالینی منتخب ..................... دانشگاه علوم پزشکی ...بیمارستان / گزارش ماهیانه 
 

 دانشگاه علوم پزشکی ................... به: معاونت بهداشت    ...............................شهرستان: مرکز بهداشت  :/ ازبه ...................                    ................)نام مرکز( :  زا

        تاریخ گزارش ................              ....... سال .................: ماه

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

1 2 3 4 5 6 1 1 9 11 

 ردیف

 نام و

 نام خانوادگی

 بیمار

نام 

 پدر

تاریخ 

 تولد

 

 

 کد ملی

 

 وضعیت تشخیص علت مراجعه جدید

ان
رم

 د
 از

ت
یب

غ
 

 دامات درمانی به دلیلقطع اق

 نشانی محل سکونت و تلفن تماس
ان

رم
 د

مه
دا

ه ا
ز ب

یا
م ن

عد
 

ار
یم

ت ب
فو

 

ت 
جر

ها
م

وارده    

به 

منطقه 

تحت 

 پوشش

 شناسایی شده جدید

ص 
خی

ش
ا ت

ی ت
یر

یگ
ت پ

ح
ت

ی
های

ن
 

ار
یم

ب
لم 

سا
 

از طریق 

 غربالگری

از طریق 

سایر 

 موارد

6                

2                

9                

4                

 پزشک منتخبامضا  و مهر



 تکمیل فرم گزارش مرکز بالینی منتخبراهنمای 

 

 یبتاعلام موارد غ، دـدیـج بروز و شناسایی شده واردـم معرفیبه منظور بعد(  ماهپنجم تا روز  )حداکثرماه  پایان هردر  رمـف این

ای بیماری که بر منتخبر مورد بیمارانی که ویزیت دوره ای دارند( و موارد قطع مراقبت بالینی از سوی مرکز بالینی از درمان)د

 اه،  درمانگنظیر مرکز تزریق خون در بیماری تالاسمیمنتخب شده است ) ،هر یک از بیماری های ژنتیکدر  بالینیئه خدمات ارا

( تکمیل می گردد و به مرکز بهداشت و ...نوایی، مرکز درمانی بیماران هموفیلی ، مراکز کاشت حلزون در ناشفنیل 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 در  یبیمار ل سکونتمح چنانچهشبکه بهداشت و درمان شهرستان های محل سکونت بیماران ارسال می گردد. 

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

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

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

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

  ه مرکز بالینی منتخب اعلام نماید.بهداشت دانشگاه جهت اعلام ب

، نام پدر ، تاریخ تولد، کد ملی، و دلیل گزارش بر اساس گزینه های موجود  ارـبیم وادگیـانـام خـام و نـن شماره ردیف، -

ی و دقیق جهت دسترس صحیح و شماره تماس انیـلام نشعا. )شـودمیو نشانی دقیق و تلفن بیمار در این جدول ثبت

 .(ویـژه ای دارداهمیت مـؤثـر و سریع  هایدامو انجام اق

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

.نمی گرددمی دارند 

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

 برای گزارش وجود ندارد )گزارش صفر( نیز الزامی است. ارسال این فرم در خصوص ماه هایی که موردی  -
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 بیماری های ارثی/ ژنتیکی بروزبررسی اپیدمیولوژیک موارد رنامه ژنتیک اجتماعی: فرم ب
 . . . . .. . . . . . . . . . . . . . ..............................مرکز بهداشت شهرستان. . . ........................................... . . . .. . . . . . . . . . درمانیعلوم پزشکی و خدمات بهداشتی / دانشکدهدانشگاه
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 اطلاعات بیمار

 کد ملی:                        69 /   /     نام و نام خانوادگی بیمار:                           جنسیت:                       ملیت:                            تاریخ تولد: 

 بیماری:                                      ناماستان محل تولد:                                   شهرستان محل تولد:                                                   

                      □تیم سیار                   □نه بهداشتخا                           □تحت پوشش:  پایگاه بهداشتی   

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

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

      69تاریخ تکمیل فرم ............./.............../........     69........../................../.......... ................................................................................................................ تاریخ گزارش: ..واحد یا فرد:شناسایی شده توسط 

2 

  مشخصات والدین

 

 ......................................................................................................................................دارند  ذکر دقیق نسبت:□ندارند     □  ی خویشاوندی:   رابطه               / ......../........:  ینوالد 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 اد تعد 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(

به   مبتلا

بیماری مورد 

 بررسی

 سایر دلائل

 )با ذکر دلیل(

به علت ابتلا به 

بیماری مورد 

 نظر

 لسایر دلائ

 )با ذکر دلیل(

        

 ب فرم صورت گیرد-4فرم و در صورتی که انجام نمی شود تکمیل قسمت الف  -4تکمیل قسمت  م می شوددر صورتی که برای بیماری غربلگری انجا توجه
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4-

 الف

 

 )براساس نتایج  دفتر ثبت در آزمایشگاه یا ثبت در دفتر مشاوره ری و آزمایشات ژنتیکو آزمایشات و اقدلمات تایید غربالگ غربالگری( مایشات و اقدامات آز نتایج

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

فرد  نام بیماری

غربالگری 

 شده

 غربالگری و تایید غربالگری ررسیب عنوان

 

عنوان  

آزمایش)های( 

 تشخیصی

 نتیجه

 نهایی

 نتیجه نام

 

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

 مادر

 

 

 

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

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

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

 

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

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

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

. 

 

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

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

 

 

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

 

 پدر 

 

 

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

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

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

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

 

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

.... 

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

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

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

 

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

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

 

  ..نوزاد 

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

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

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

 

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

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

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

 

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

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

 

 

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

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

 ب -4

 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

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

 ....................................علت:......................................................................................................................... خیر با ذکر □    
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  ........................................................................................................................خیر با ذکر علت: □    لهب □   ؟بودند ه شد مشاوره ژنتیک ه برای این موضوع خانوادآیا 

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

 بلی                                            □ ؟اندستندات موجود )فرم مراقبت و پرونده خانوار( افراد در معرض خطر طبق فلوچارت مراقبت تحت پیگیری مستمر قرارداشتهآیا بر اساس م

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

 ذکر نام آزمایشگاه و69بلی با ذکر تاریخ     /      /      □است؟شده انجامبرای فرد و یا خانواده    PND1 / آیا قبلا تشخیص ژنتیک

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

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

جنین سالم        □نتیجه آزمایش: )ژنتیک(   وذکر نام آزمایشگاه69بلی با ذکر تاریخ     /      /     □ شده است؟انجام  PND2بیمار تشخیص ژنتیک/   برای آیا 

 .............................................................................................................. انجام سقط:علت عدم  جنین مبتلا ، □

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

 ..............................در بارداری های قبلی   PND2تعداد موارد انجام بلی   □انجام شده است؟  PND2آیا در بارداری های قبلی آزمایش 

1 

  : تشریح شود ریعلت بروز بیمای کارشناس شهرستان:         نظریه

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

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

      :خطا -الف

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

  :عدم همکاری  -ب 

 در مراقبت ژنتیکعدم همکاری  □          ه ژنتیکهمکاری در مشاورعدم  □           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  □          کاری در مشاوره ژنتیکهمعدم  □           در غربالگریعدم همکاری  □

 

 خانوادگی بررسی کننده : ام و نامن

 امضا                                                                                                               سمت:                                                

 69تاریخ بررسی:   /   /    

 هر گونه مستندات با ذکر دقیق تاریخ ، محل و فرد انجام دهنده خدمت قابل پذیرش می باشد.ای تکمیل شده ومشخصات بیمار براساس اطلاعات شناسنامه  توجه: 
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 بروزبیماری های ارثی/ ژنتیکیبررسی اپیدمیولوژیک موارد فرم  تکمیل راهنمای
و طی برگزاری جلسه کمیته شهرستان  ی ژنتیکهتوسط کارشناس برنامبروز بیماری ژنتیک، ورد ـهر م پس از کسب اطلاع از این فرم

 .شودمیتکمیلبروز شهرستان 

 نکته مهم:
تان خون بیمارساین فرم فقط برای موارد بیماری ژنتیک که بصورت قطعی تشخیص داده شده اند تکمیل می گردد به عنوان مثال هر فردی که در 

ار مدریافت می نماید لزوماً بیمار تالاسمی نیست و فقط مواردی بعنوان بروز تالاسمی در نظر گرفته می شوند که تشخیص قطعی تالاسمی برای بی

 در بیمارستان ثبت شده باشد.

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

 .ودـشمیتکمیل زیرشرح هب موردنظرهای قسمتسپس  ،ودـشمیوشتهـشگاه و شهرستان مربوط ننام دان ی فرمابتدا در 

، آدرس و شماره تماس ، گروه بیماری و واحد یا فرد شناسایی کننده بیمار بر اساس اطلاعات خواسته ار ـمشخصات بیم :1 قسمت

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

 بهداشتی را از آن واحد دریافت می نمایند.

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

  در این ردیف وضعیت سایر فرزندان خانواده و تعداد آنها بر اساس جدول درج شده مشخص می گردد. :3 قسمت

 ته به اینکه غربالگریدر این ردیف باید مشخص گردد که برای بیماری مورد بررسی غربالگری وجود دارد یا نه. بس: 4ت قسم

 فرم تکمیل می گردد.ب  -4یا الف  -4قسمت  و خانواده انجام گرفتهوالدین بیماران، 

ا ـهاز زوج .نتیک مشخص می گردددر این ردیف  وضعیت مشاوره ژنتیک، مراقبت زوج و انجام آزمایش های ژ :5قسمت 

 .شودمیقید  پاسخ هشدسؤال PNDاول  یرحلهـام مـاوره و انجـمش تیم وسطـاوره تمشـام ـدرخصوص انج

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

 .شودمینوشتهی آزمایش و نتیجه گاهنام آزمایش، آزمایش اریخـتپاسخ مثبت باشد، 

شـود، ولی به دلایل متفاوتی چون است اقدام)ممکن سقط و اقدام به PND آزمایش یهـوص اطلاع از نتیجـوالدین درخص از

 شـود.میزده× شـده و برحسب مـورد در قسمت مربوط علامت ؤالـس باشد(هفته موفق نشده 61از بارداری بیش 

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

 یهکنندمشخصات تکمیلدر گزینه های موجود وجود نداشته باشد گزینه سایر علل انتخاب گردیده و علت بروز نوشته می شود.

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

 ماژور بتا تالاسمی پیشگیری از وقوع موارد جدیدمنظور بههای پیشنهادی کاردرخصوص علت بروز و نیز راه کارشناس شهرستان

 قید گردد.

شود. میی ژنتیک استان تکمیل برنامهتوسط کارشناس  تان،رکز بهداشت اسـمفرم مـذکور به پس از ارسال این ردیف  :1ردیف 

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

نسخه  شده و یکن ارجاعنمایـد. لازم است اصل فرم پس از تکمیل به مرکز بهداشت شهرستامیثبت بتـا تالاسمی مـاژور بـروزاز 

 ریزی جهت ارتقایی دیگر جهت ارزیابی، تعیین مشکلات، برنامهشود و نسخهها ارسالاز تصویر آن به مرکز مدیریت بیماری

 شـود برنامه و ... در استان بایگانی

ی د امکان بایستمستندات بایستی با ذکر دقیق تاریخ ، محل و فرد انجام دهنده خدمت بوده و تا ح تذکر: هر گونه

.ضمیمه این فرم گردیده و به سطح بالاتر ارسال گردد



 

 ویژه پایگاه سلامت/ خانه بهداشت -ژنتیکگزارش مراقبت رنامه ژنتیک اجتماعی: فرم ب

 13. . . . . . . سال. . . . . . .   سه ماهه. . . . . . . . . .. . . . . . .                                                   مرکز بهداشت شهرستان  به. . . . . . . .. . . . . .                 متمرکز خدمات جامع سلااز: به/              . . . . . . . . . . . . .. . . . . . .  بهداشت/ پایگاه بهداشتی  یاز: خانه

                                                                              الف( مراقبت              
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  ثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیک:-ب
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 : سایر دلایلG: ختم بارداری قبل از انجام آزمایش     PND1      F: عدم نیاز  به دلیل نتیجه CVS     Eد مسافت تا مرکز : بعD:مشکلات مالی    Cهفته بارداری   11: اولین مراجع پس از B: عدم همکاری    PND2:  Aکد های علل عدم انجام    

  علتسایر با درج  -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             :                  سمت                                                               فرم:   یهکنندو نام خانوادگی تکمیل نام
 

 صفحه دوم



 زوج در معرض خطر بیماری های ژنتیک ویژه پایگاه سلامت/ خانه بهداشت افراد/گزارش  راهنمای تکمیل فرم        

مت/ پایگاه سلادر کـارکنان بهداشتی  وسطـته ناـاهـمصورت های لازم برای افراد در معرض خطر بیماری های ژنتیک بهو پیگیریمراقبت 

می شود که یک  لتکمی نسخهدو در این فرم شـود.میاعلام سطح بالاتربه  ارـب ر سه ماه یکـو گزارش آن ه شدهبهداشت انجام یخانه

  .شودمیدیگر بایگانی یارسال و نسخه سطح بالاتربه  از آن نسخه

 شود.می گزارش ثبتشده فصل و سال ی گزارش تکمیل کنندهدهنده و دریافتقسمت بالای فرم با توجه به واحد گزارش

ب( ثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیک می باشد . قسمت الف در روی فـرم و  و م شامل دو  قسمت الف( مراقبت این فر

 راردارد.ب در پشت فرم ق متقس

 الف( مراقبت:

 شـود.گذاری مییک تـا آخـر شمارهاز بـه ترتیب  )ردیف(:1ستون 

ی ژنتیک در این ستون درج می گردد. در مورد ثبت نام و نام خانوادگی فرد در معرض خطر بیماری ها )نام و نام خانوادگی(:2ستون 

این افراد توسط فرم اعلام وضعیت مراقبت  وضعیت مراقبت پیشگیری از بروز باید فقط نام و نام خانوادگی خانم در این ستون درج گردد.

 مار جدید معرفی می گردند.ژنتیک توسط مشاور ژنتیک اعلام می شوند و یا از طرف مراکز بالینی منتخب هر برنامه به عنوان بی

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

 شود.

 در این ستون نام بیماری مورد نظر که فرد بخاطر آن مراقبت می گردد ثبت می شود. )بیماری تحت مراقبت(:4ستون 

 زیر ستون تقسیم می گردد:9این ستون خود به   نوع مراقبت ژنتیک(:)5ستون 

، تعداد فرزندان و PND1در این ستون وضعیت زوج از نظر مراقبت پیشگیری از بروز:  ویژه زوج های تحت مراقبت است  -

 .بارداری مشخص می گرددوضعیت 

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

در صورت قطع مراقبت ژنتیک به دلایل عدم همکاری، مهاجرت، عدم ضرورت مراقبت، تکمیل فراخوان در  )قطع مراقبت(:6ستون 

 مراقبت ژنتیک موقت این ستون تکمیل می گردد. 

 -7ز زوجین  فوت یکی ا -1طلاق   -5عقیمی و یا نازایی قطعی   -4هیسترکتومی   -9توبکتومی   -2وازکتومی   -6 در مواردی نظیر

     مراقبت علامت زده  ضرورتقطع مراقبت برای زوج در ستون عدم ... و   PND1عدم نیاز به مراقبت بر اساس نتیجه  -2یائسگی     

 . می شود

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

 ب( ثبت وقایع در زنان باردار تحت مراقبت ژنتیک:
 خانم باردارتحت مراقبت ژنتیک تکمیل می گردد. زمان ختم بارداریو در  یک مرتبهن قسمت از فرم برای هر نوبت بارداری ای

 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 بالینی

بدیهی است در صورت ابتلای  قرار گرفته و در صورت سالم بودن به عنوان خطای ازمایشگاه ژنتیک مشمول گزارش فوری می باشد.

 زارش می گردد.کودك به بیماری نیز فرم بررسی اپیدمیولوژیک علت بروز تکمیل و گ

  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 توصیه می در خصوص علت عدم انجام آزمایش های ژنتیک ، در صورتی که چند دلیل برای عدم

 گردد کد مهم ترین علت درج گردد.
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 ویژه مرکز خدمات جامع سلامت/ شبکه بهداشت و درمان شهرستان/ معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشکی -ژنتیکگزارش مراقبت برنامه ژنتیک اجتماعی: فرم 
 13. . . . . . . سال. . . . . . .   سه ماهه          اداره ژنتیک             .....معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشکی ............ . . .                          به/ از. . .. . . .  . . . . .مرکز بهداشت شهرستان / از :  به. . . . . . . .. . . . . .                 مرکز خدمات جامع سلامتاز: 
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ویژه مرکز خدمات جامع سلامت/ شبکه بهداشت و درمان شهرستان/ معاونت بهداشت  شرح فرم گزارش مراقبت ژنتیک 

 دانشگاه علوم پزشکی

 از سطوح پایین تر تکمیل و به سطح بالاتر گزارش می گردد.این فرم در پایان هرفصل بر اساس جمع بندی فرم های ارسالی 

دقت شود که این فرم صرفا یک جمع بندی جبری از فرم های ماهیانه پایگاه/ خانه بهداشت نیست و می بایست بر اساس  توجه:

ه دارای بیش از مراقبت گزارش شود. در مورد کسانی ک آخرین وضعیت موجودفرم های ماهیانه دریافت شده از سطوح محیطی 

یک وضعیت بوده اند آخرین وضعیت مراقبت گزارش می شود. به استثناء موارد ختم بارداری در این فصل که در پایان فصل دارای 

 ذیل ستون ختم بارداری گزارش می شوند. فقط روش مطمئن و یا غیر مطمئن گزارش شده اند در این فرم 

 ی گردد.: نام سطح تکمیل کننده فرم درج م6ستون 

 و ... درج می گردد. PKU: نام بیماری تحت مراقبت نظیر تالاسمی، 2ستون 

: تعداد افراد تحت مراقبت مربوط به بیماری تحت مراقبت ثبت می گردد. ) در مراقبت ژنتیک باروری ملاک مادر تحت 9ستون 

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

 ارد دارای شرایط هر زیر ستون درج می گردد:: تعداد مو4ستون 

است و موارد جدید  تمام موارد تحت مراقبت ژنتیک در این فصلداده اند مربوط به مجموع   PND1تعداد مواردی که  -

مربوط به این فصل به موارد قبلی اضافه می شود. بنابر این تعداد موارد این ستون نمی تواند از تعداد کل موارد تحت 

 ت بیشتر باشد.مراقب

 مادری که بیش از یک فرزند مبتلا دارند یا داشته اند، یک مورد محاسبه می شود.  -

در ستون وضعیت از نظر بارداری درج روش برای مادری که تمایل به بارداری دارد و یا در این فصل ختم بارداری داشته  -

اعلام وضعیت مادر دارای روش مطمئن یا غیر مطمئن  مفهومی ندارد. هرچند ختم بارداری در اوایل فصل بوده و در آخرین

 گزارش شده باشد. )جمع زیر ستون های این قسمت می بایست با تعداد کل مادر تحت مراقبت برابر باشد.(

گزارش می شود و در  PND2چنانچه بارداری بیش از یک قلویی است برای هر جنین یک مورد انجام   PND2در مورد   -

می بایست مساوی یا بیشتر از تعداد موارد  PND2)بنابراین جمع زیر ستون های انجام می گردد.  قسمت توضیحات درج

 ختم بارداری باشد.(

 : 5ستون 

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

 :1ستون 

 مبدا و در فصل بعد توسط مرکز مقصد گزارش می شوند. موارد مهاجرت در فصلی که مهاجرت صورت گرفته توسط مرکز -
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 دفتر ثبت مراجعات مشاوره ژنتیک -برنامه ژنتیک اجتماعی

 مرکز خدمات جامع سلامت ................... شهرستان ............. دانشگاه علوم پزشکی ........... 

 فصل ............... سال ......................
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 مراجعات مرکز مشاوره ژنتیکشرح دفتر ثبت 

شروع می شود. )در مواردی که یک زوج مورد مشاوره قرار میگیرند،  6تون در ابتدای هر فصل  از شماره )ردیف(:  این  س6ستون  

 یک مورد مراجعه محسوب می شود.(

 : نام و نام خانوادگی و کد ملی فرد/ زوج  مراجعه کننده درج می گردد. 9و  2ستون 

و جلسات بعدی به  6یک می باشد. )اولین جلسه مراجعه نوبت : مخصوص درج نوبت مراجعه به این مرکز برای مشاور ژنت4ستون 

 ترتیب شماره می شود.(

 : در این ستون مشخصات محل ارجاع به تفکیک زیر مشخص می گردد:1ستو ن

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

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

 و .... ژنتیک

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

 ارجاع شده اند.

شامل مواردی که بر اساس ارزیابی ژنتیک در خدمات گروه های سنی برای مشاوره ارزیابی ژنتیک در گروه های سنی:  -

 ژنتیک ارجاع شده اند.

 مراقبت ژنتیک موقت: مواردی که طی مراقبت ژنتیک موقت برای مشاوره ژنتیک فراخوان شده اند. -

زمایش ژنتیک پیش از تولد، مراقبت ژنتیک باروری: مواردی که طی مراقبت ژنتیک باروری برای اموری نظیر درخواست آ -

تفسیر نتیجه آزمایش تشخیص، پیگیری روند تشخیص بالینی یا ازمایشگاهی و .... به پزشک مشاور ژنتیک ارجاع داده می 

 شوند.

: در مواردی که مشاوره ژنتیک تکمیل نشده و برای اعلام نظر در مورد نتیجه مشاوره ژنتیک نیاز به جلسات بیشتر مشاوره 7ستون 

 د دارد، علامت زده می شود.وجو

 : نتیجه مشاوره ژنتیک به شرح زیر در زیر ستون مربوطه علامت زده می شود:2ستون 

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

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

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

 گردند نمی شود.(

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

 علامت زده شود.(

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

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

 قسمت درج می شود.: نشانی محل سکونت و شماره تماس مراجعه کننده در این 3ستون 

ضاء شده و اثر انگشت  زده می شود.: در پایان هر جلسه مشاوره این قسمت توسط مراجعه کننده ام61ستون
 

 



81 

 

 

 

 

 ژنتیک مشاورخلاصه عملکرد  -برنامه ژنتیک اجتماعی

 از: مرکز مشاوره ژنتیک مرکز خدمات جامع سلامت ......................................

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

 فصل ............... سال ......................
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 کاهش معلولیتفرم اعلام موارد مراقبت ژنتیک 

شگاه علوم پزشکی ....از پایگاه سلامت/ خانه بهداشت ..... به/ از مرکز خدمات جامع سلامت ..... به / از مرکز بهداشت شهرستان ..... به معاونت بهداشت  دان  

 سه ماهه .... سال .....

 

6 2 9 4 5 1 7 2 3 
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 فرم اعلام موارد مراقبت ژنتیک کاهش معلولیت

 ستاد وزارت بهداشت      بهداشت  دانشگاه علوم پزشکی ... معاونت / ازاز مرکز بهداشت شهرستان ..... به

 سه ماهه .... سال .....

 

6 2 9 4 5 1 

تشکیل تعداد موارد  اد موارد بیماریتعد نام بیماری تحت مراقبت ردیف 

 پرونده مشاوره ژنتیک
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 ماه گذشته سه در  

تعداد موارد نتیجه بررسی علت غیبت از 

 درمان

عدم 

همکاری 

 والدین

فوت 

 بیمار

 سایر مهاجرت

         

         

         

 

 

 

 

 



83 

 

 

 

 

 اقبت ژنتیک کاهش معلولیتفرم اعلام موارد مرراهنمای 

وسط تکمیل و سرجمع آن تهایی که مشمول مراقبت ژنتیک پیشگیری از معلولیت می باشند برای بیماریفرم هر سه ماه یکبار از سطح خانه های بهداشت و پایگاه های سلامت این 

 ستاد وزارت بهداشت ارسال می گردد.شبکه بهداشت و درمان برای معاونت بهداشت و سپس 

 


