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 دبیرخانه شورای راهبردی تدوین راهنماهای سلامت

 
 شناسنامه و استاندارد خدمت

 

 X لی فراژا یماری در ب  یدیسه نوکلئوت  یتکرار ها ونی موتاس  یس برر
تشخيص سريع آنوپلويیدی و بررسی آلودگی به سلول های مادری در موارد تشخيص پيش از تولد با روش 

CVS 
شکننده، هانتينگتون، ديستروفی، میوتونيک/ مرحله دوم تعيين وضعيت نهايی  (X)های ناشی از تکرارهابیماری

 جنين

 ا دامنه تشخيص بیماری های ژنتيک()ب  
  
1399تابستان   
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 تنظیم و تدوین: 

 جناب آقای دکتر  سیامک میراب سمیعی)آزمایشگاه مرجع سلامت(

 سرکارخانم دکتر سماوات)اداره ژنتیک(

 جناب آقای دکتر سعید رضا غفاری)موسسه ابن سینا(

 جناب آقای دکتر سیروس زینلی) انستیتو پاستور(

 روحی) انستیتو پاستور(سرکارخانم دکتر صغری 

 جناب آقای دکتر سعید طالبی) دانشگاه ایران(

 جناب آقای دکتر علی آهنی) آزمایشگاه مندل(

 سرکارخانم دکتر پانته آ ایزدی) دانشگاه تهران(

 سرکارخانم دکتر معصومه احمدیان)اداره ژنتیک(

 سرکارخانم دکتر فائزه عزیزی)اداره ژنتیک(

 گاه مرجع سلامت(سرکارخانم نفیسی )آزمایش

 سرکارخانم دکتر رفعتی)موسسه ابن سینا(

 جناب آقای دکتر کرامتی پور) دانشگاه تهران(

 سرکارخانم دکتر مریمی) انستیتو پاستور(

 جناب آقای دکتر گرشاسبی) انجمن ژنتیک پزشکی(

 جناب آقای دکترکریمی پور) انستیتو پاستور(

 زشکی(جناب آقای دکتررشیدی نژاد) انجمن ژنتیک پ

 نجم آبادی( -سرکارخانم دکتر کریمی نژاد) آزمایشگاه ژنتیک پزشکی کریمی نژاد

 جناب آقای دکتر طباطبایی فر) دانشگاه علوم پزشکی اصفهان(

 جناب آقای دکترنوروزی نیا) دانشگاه تربیت مدرس(

 سرکارخانم دکتر داودی) انستیتو پاستور(

 جناب آقای دکتراکرمی) انجمن ژنتیک پزشکی(

 سرکارخانم دکترانجرانی)آزمایشگاه مرجع سلامت(
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 سرکارخانم دکترخداوردیان)آزمایشگاه مرجع سلامت(

 جناب آقای دکتراکبری) آزمایشگاه ژنتیک پزشکی دکتر اکبری(

 سرکارخانم دکتر صدرنبوی) دانشگاه علوم پزشکی اصفهان(

 سرکارخانم دکترفرزامی)آزمایشگاه مرجع سلامت(

 اس زادگان) دانشگاه علوم پزشکی مشهد(جناب آقای دکترعب

 جناب آقای دکتر مهدیه) انجمن ژنتیک پزشکی(

 سرکارخانم دکترباقرصاد)اداره ژنتیک(

 سرکارخانم دکتر حنطوش زاده) دانشگاه علوم پزشکی تهران(

 سرکارخانم دکتر پیری) دانشگاه علوم پزشکی تهران(

 سرکارخانم دکتر بهجتی) دانشگاه علوم بهزیستی(

 جناب آقای رفیعی)آزمایشگاه مرجع سلامت(

 

 

 

 

 

 

 

 

 تحت نظارت فنی:

 گروه  استانداردسازی و تدوین راهنماهای سلامت

 دفتر ارزیابی فن آوری، استانداردسازی و تعرفه سلامت

 ، فرانک ندرخانی،عبدالخالق کشاورزیدکتر 

 دکتر مریم خیری، آزاده حقیقی
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 :به همراه کد ملی (فارسی و لاتینالف( عنوان دقیق خدمت مورد بررسی )

  X لیفراژا یماریدر ب یدیسه نوکلئوت یتکرار ها ونیموتاس یبررس:  810106کد ملی 

    CVSتشخیص سریع آنوپلوییدی و بررسی آلودگی به سلول های مادری در موارد تشخیص پیش از تولد با روش : 810346کد ملی 

  ( شکننده، هانتینگتون، دیستروفی، میوتونیک/ مرحله دوم تعیین وضعیت نهایی جنینXرارها)های ناشی از تکبیماری : 806535کد ملی 

 

 : ب( تعریف و تشریح خدمت مورد بررسی

این سند به عنوان یک دستورالعمل جهت ارائه الگوی نحوه استفاده از کدهای کتاب ارزش نسبی خدمات سلامت، جهت تعریف 

ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک برای پزشکان درخواست کننده مجاز در  شکننده Xندرم س یماریباستاندارد تشخیص ژنتیک 

که سیستم مدیریت کیفیت مستقر نموده و پس از اعتبار بخشی، تائید شده و یا جهت پذیرش ارجاعات تشخیص ژنتیک نظام پزشکی 

ازمایشگاه پزشکی با دامنه / مسئولین فنی دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی ازمایشگاه پزشکی با سلامت منتخب شده اند، کارایی دارد. روسای 

لازم است نکات ضروری این تکنیک را با توجه به الزامات استانداردهای  ، جهت مدیریت صحیح هر تکنیکفعالیت ژنتیک پزشکی 

مایند. در این قسمت لازم است الزامات رعایت ن INSO-ISO 15189 استاندارد  با با رویکرد انطباقابلاغی آزمایشگاه مرجع سلامت 

فضا، الزامات کارکنان، الزامات تجهیزات، الزامات قبل از آزمایش، حین آزمایش و پس از آزمایش  شامل صدور و گزارش نتایج و نحوه 

 حفظ اطلاعات و داده ها مد نظر قرار گیرد.

 )اندیکاسیون ها( ت( موارد ضروری انجام مداخله تشخیصی

و زنان در معرض خطر تولد فرزند بیمار دارای سابقه خانوادگی برای   POIشکننده ، مبتلایان به  Xمشکوک به سندروم  فرد بیمار -

 این بیماری

چنانچه قبلا آزمایش ژنتیک برای افراد مبتلای فامیل انجام شده باشد، جواب آزمایش ژنتیک قبلی باید موجود باشد. برای : 1تبصره

 اند مدارک مشاوره نورولوژی یا غدد باید موجود باشد. زمایش ژنتیک انجام ندادهای که قبلا آخانواده

تواند آزمایش ژنتیک را بر روی مادر متقاضی تشخیص پیش از تولد با ارائه : چنانچه فرد مبتلا در دسترس نباشد، آزمایشگاه می2تبصره

 مستندات تاییدکننده بیماری در فرد مبتلا انجام دهد.

 "FMR1بررسی مولکولی  "برای حالات ذکر شده، پزشک معالج یا مشاور بایستی درخواست را به صورت : 3تبصره 

در این صورت جواب آزمایش باشد؛  شکننده مرحله دوم X آزمایش ژنتیک سندروم ،در نسخه فرد یاندیکاسیون درخواست اگر -

 ژنتیک مرحله اول و آخرین سونوگرافی حاملگی باید موجود باشد.

در نسخه مادر   " Xتشخیص ژنتیک مرحله دوم فراژایل "ین حالت، پزشک معالج یا مشاور بایستی درخواست را به صورت در ا

 بنویسد.

 شکننده مرحله اول و دوم:  X آزمایش ژنتیک سندروم -

مشاور بایستی نورولوژی یا غدد باید موجود باشد و پزشک معالج یا در این صورت جواب آزمایش سونوگرافی و مدارک مشاوره 

 ذکر نمایند. "Xتشخیص ژنتیک مرحله اول فراژایل  "درخواست را به صورت 
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 Primary ovarianتوانند آزمایش مرحله دوم این تست را صرفاً برای خانم های باردار مبتلا به متخصصین زنان می* 

insufficiency (POI)  /premature ovarian failure (POF) خه مادر درخواست را تحت عنوانذکر تشخیص در نس با " 

 .ذکر نمایند " Xتشخیص ژنتیک مرحله دوم فراژایل 

 ج ( تواتر ارائه خدمت 

 ( تعداد دفعات مورد نیاز1-ج

 یک بار در هر بارداری براساس اندیکاسیون 

 فرد بیمار براساس اندیکاسیونیک بار در کل زندگی 

 ( فواصل انجام2-ج

 ندارد

 

 و استاندارد تجویز: خدمت مربوطه( Orderت جهت تجویز )د( افراد صاحب صلاحی

 .فوق تخصص اعصاب کودکانمتخصص کودکان، ، فوق تخصص روان پزشکی کودکان ، یمتخصص نورولوژی، متخصص روان پزشک

 و زایمان بر اساس بند ذکر شده در اندیکاسیون هامتخصصین زنان 

 

 :مت مربوطههـ( ارائه کننده اصلی صاحب صلاحیت جهت ارائه خد

 دانش آموخته دکتری تخصصی رشته ژنتیک پزشکی  که صلاحیت او برای ارائه خدمت برمبنای سطح بندی تخصصی احراز شده باشد.

 ارائه کننده خدمت: و( عنوان و سطح تخصص های مورد نیاز )استاندارد( برای سایر اعضای تیم

 رشتهعنوان  ردیف

تعداد موردنیاز به 

طور استاندارد به 

 ازای ارائه هر خدمت

 مقطع تحصیلی

سابقه کار و یا دوره 

آموزشی مصوب در 

 صورت لزوم

نقش در فرایند 

 ارائه خدمت

1 

احراز  علوم آزمایشگاهی

رشته های  کلیه و صلاحیت شده

 مرتبط

 نفر  1حداقل 

 و بالاتر کارشناسی

- 

 کارشناس فنی

 

   :و مکان ارائه خدمت( استانداردهای فضای فیزیکی ز

 ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی 

جهت  ،ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی  یفن نی/ مسئولازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی  یروسا

انداردهای ابلاغی استرا با توجه به الزامات  یماریب صیجهت تشخ ازیمورد ن یلازم است نکات ضرور یماریب صیتشخ حیصح تیریمد

قسمت لازم است الزامات فضا،  نی. در اندینما تیرعا INSO-ISO 15189 استاندارد  با با رویکرد انطباقآزمایشگاه مرجع سلامت 

و نحوه حفظ  جیشامل صدور و گزارش نتا شیو پس از آزما شیآزما نیح ش،یقبل از آزما ماتالزا زات،یالزامات کارکنان، الزامات تجه

 .ردها مد نظر قرار گی ت و دادهاطلاعا
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  :ح( تجهیزات پزشکی سرمایه ای به ازای هر خدمت

 متر، PH، ترازو، Vortex، اتوکلاو، انکوباتور ،  Hot plate ،بن ماری ، دماسنج، هود،  -20سمپلر های متغیر، یخچال، فریزر 

جهت رفع  UVیا نانودراپ، لامپ  Spectrophotometer))اسپکتروفوتومتر  ،خچالداری وژیفیسانتر، نیکرواسپیم، وژیفیکروسانتریم

، و سایر نرم  PCR،کامپیوتر، Power supply ، Gel photo documentی، تانک الکتروفورز افق ،کلریترموسا،  DNAآلودگی 

 Genetic analyzerافزارهای آنالیز نتایج، دستگاه برقراری برق اضطراری، 

باشد می تواند از سایر مراکز خرید خدمت  Genetic analyzerفاقد ا دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی ازمایشگاه پزشکی بچنانچه  تبصره:

 کند.

 

 ط( داروها، مواد و لوازم مصرفی پزشکی جهت ارائه هر خدمت:

 )تعداد یا نسبت(  میزان مصرف  مورد نیاز اقلام مصرفی  ردیف

 متفاوت است بر اساس روش های مختلف DNAمواد مورد نیاز استخراج  1

 بر اساس روش های مختلف متفاوت است PCRمواد مورد نیاز  2

 بر اساس روش های مختلف متفاوت است الکتروفورز  مواد مورد نیاز 3

 بر اساس روش های مختلف متفاوت است مواد مورد نیاز تعیین توالی 4

 ختلف متفاوت استبر اساس روش های م مواد مصرفی مانند سرسمپلر، دستکش لاتکس و .. 5

 

 ارائه خدمت: جهتظ( اقدامات  پاراکلینیکی، تصویربرداری  ودارویی  مورد نیاز 

 مرحله پیش از انجام آزمایش 

 بایستی دارای مسئول فنی ژنتیک پزشکی باشد.  کننده نمونهپذیرشازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی 

 ت لازم پذیرش باید به صورت زیر انجام شود:پس از دریافت اطلاعات و ارائه توضیحا .1

 ( پذیرش جهت بررسی علت بیماری یا تعیین وضعیت ناقلی 1-1

 810106در فرد بیمار یا فرد متقاضی تعیین وضعیت ناقلی با کد  FMR1آزمایش برای بررسی تکرارهای سه نوکلئوتیدی ژن 

گیرد. این کد تعرفه شامل کلیه مراحل ( مورد پذیرش قرار میX یلفراژا بیماری در نوکلئوتیدی سه تکرارهای موتاسیون )بررسی

 باشد و آزمایشگاه اجازه پذیرش کد دیگری را ندارد. ، مراحل فنی، تفسیر و گزارش میDNAبررسی از جمله پذیرش، استخراج 

 شکننده مرحله دوم:   X ( پذیرش جهت آزمایش ژنتیک سندروم2-1

 تعیین دوم مرحله/ میوتونیک دیستروفی، هانتینگتون، شکننده،( X)تکرارها از ناشی هایاری)بیم 806535پذیرش باید با کد 

 جنین( انجام شود. نهایی وضعیت

 

 مرحله انجام آزمایش 
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ژن  1در اگزون  CGGباشد. اکثر موارد این بیماری ناشی از گسترش تکرار شکننده می X عامل سندروم FMR1جهش در ژن 

FMR1 باشند.می 

 شکننده مرحله اول: X زمایش ژنتیک سندرومآ .1

ای طراحی شود که علاوه بر تعیین تعیین گردد. آزمایش باید به گونهمحدوده های آللی  در بررسی تکرارهای سه نوکلئوتیدی باید

  وضعیت افراد مذکر، وضعیت ناقلی در افراد مونث نیز مشخص گردد.

 

 م:شکننده مرحله دو X آزمایش ژنتیک سندروم .2

بایستی با روشی مناسب جنسیت جنین و تکرار های سه نوکلئوتیدی را بررسی نماید و ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی 

تایید صحت نمونه )تعلق نمونه جنین به پدر و مادر( در موارد سالم در آزمایش مرحله دوم،  را در جنین مشخص نماید. های آللیمحدوده

بررسی مارکرهای ژنتیکی  باشد الزامی است.ناقل جهش مادری هتروزیگوت و که جنین  رد آلودگی مادری در مواردیبودن جنین و 

 شود.اطراف ژن جهت بررسی غیر مستقیم وضعیت جنین توصیه می

 

 :( استانداردهای گزارش ی

 ذکر گردد. شناسایی شده حتما باید allelic rangeکد نهایی پذیرش شده، تکنیک به کار رفته و  -

کننده شده توجیهموظف است در گزارش خود مشخص نماید که آیا تغییر شناساییازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی  -

 باشد یا خیر.بیماری می

پزشک زا شناسایی نشود نتیجه باید به در صورتی که علیرغم انجام مرحله ذکر شده در قسمت مرحله انجام آزمایش، جهش بیماری -

های علمی آزمایش، درخواست تست چالش کننده اعلام شود تا در صورت لزوم، پس از تعامل با آزمایشگاه و بررسیدرخواست

 دیگر انجام پذیرد.

 

 خدمت: دقیقگ( شواهد علمی در خصوص کنترااندیکاسیون های 

 ندارد
 

 ل( مدت زمان ارائه هر واحد خدمت:

 ماه 1

 

 ر:به بیماف( موارد ضروری جهت آموزش 

 .جو توضیح داده شودنتایج به دست آمده باید توسط پزشک مشاور ژنتیک یا پزشک متخصص برای افراد مشاوره

 منابع:

  INSO-ISO-15189استاندارد  .1
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انجمن آسیب شناسی  -)آزمایشگاه مرجع سلامت "مجموعه ای از مستندات سیستم مدیریت کیفیت در آزمایشگاه پزشکی "کتاب  .2

 .1391چاپ دوم ، سال ،  "ایران(

 HD-GO-00-MN-RE-001 شماره  به صدور  نحوه و بازنگری مدارک، کنترل گذاری، شماره سازی، مستند نامه آیین .3

4. good clinical practices,  Belgian society of human genetics 2012. 

5. American college of medical genetics, standards and guidelines for clinical genetic laboratories, 

2010. 

6. Professional guidelines for clinical cytogenetics, general best practice guidelines (2007) v1.04.  

 

 ردیصورت پذ شیرایو ستیبایم یباشد و بعد از اتمام مهلت زمان یسال م 2راهنما از زمان ابلاغ به مدت  نیاعتبار ا خیتار. 


