


 
 بیماریهای شایع ژنتیک 

 
 معاونت بهداشت دانشگاه علوم پزشکی اراک 

غیرواگیرگروه بیماریهای   
 
 

   14000مردادماه  12



 
  

 ساختار اجرای برنامه ژنتیک اجتماعی

 
 بیماریها ی شایع ژنتیک 



 سایر

 سرطان های ارثی فامیلی

 زودرس عروق کرونر

 نقص ایمنی
 ناهنجاری ها

 متابولیک ارثی

 کروموزومی ها

 هموگلوبینوپاتی ها
                                    

ساختار اصلی برنامه های ژنتیک: 
 

.i شناسایی بیماری ها 
.ii (پرسنل/ مردم)آموزش ژنتیک 

.iii (قطعی)مشاوره پیش از تشخیص 

.ivتشخیص قطعی 
.v (قطعی)مشاوره بعد از تشخیص 

.vi مراقبت ژنتیک 
 

 الزامات ساختاری اصلی
 اجرای برنامه ژنتیک اجتماعی
 به تفکیک سطوح نظام سلامت



 بیماری های فعلی هدف برنامه ژنتیک اجتماعی ایران:  4جدول شماره 

 بیماری سرگروه گروه بیماری دسته بیماری

ی
ی ژنتیک

ی ارث
ی ها

ی و بیمار
ی مادرزاد

ی ها
ناهنجار

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

بیماریهای متابولیک ارثی، بیماری های هدف غربالگری نوزادی و غربالگری تکاملی کودکان 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 
__ 

 و کاهش شنوایی ارثیناشنوایی      
__ 

نابینایی و کاهش بینایی ارثی RP 

 بیماری های بزرگسالی ارثی فامیلی
کولون و برست های ارثی فامیلیسرطان 

عروقی زودرس ارثی فامیلی -های قلبیبیماری PCAD 



 ژنتیک اجتماعی
 

 ارائه خدمات جامع ژنتیک
 

 ادغام یافته
 سطح بندی شده

 با رعایت نظام ارجاع
  

 در ساختار نظام سلامت

 خدمات بالینی فوق تخصصی

 مراقبت ژنتیک شناسایی

 خدمات بالینی تخصصی

 تشخیص ژنتیک

 مشاوره ژنتیک



خدمات بالینی فوق 
 تخصصی

 مراقبت ژنتیک شناسایی

 خدمات بالینی تخصصی

 تشخیص ژنتیک

 مشاوره ژنتیک

 
 
شناسایی یا غربالگری ها: 

 غربالگری تالاسمی  •
 غربالگری ژنتیکی زمان ازدواج•
 PKUغربالگری نوزادی •
 غربالگری زمان بارداری سندرم داون•

 
تأمین ثبات پرسنلی: 

مراقب سلامت غربالگری در مراکز خدمات •
 زمان ازدواج

 
 
 



خدمات بالینی فوق 
 تخصصی

 مراقبت ژنتیک شناسایی

خدمات بالینی 
 تخصصی

 تشخیص ژنتیک

 مشاوره ژنتیک

مشاور ژنتیک: 
 جمعیت مبتنی بر نظام  100،000تأمین به ازای

 پرداخت مناسب  
  استقرار پزشکان مشاور ژنتیک آموزش دیده

در مراکز خدمات جامع سلامت منتخب با 
 اولویت مراکز خدمات زمان ازدواج

همکاری در آموزش پزشکان مشاور ژنتیک 
 

تأمین استانداردهای خدمت مشاور ژنتیک: 
 فضای فیزیکی•
 امکانات اتاق مشاوره ژنتیک•

 

 یک پزشک 



خدمات بالینی فوق 
 تخصصی

 مراقبت ژنتیک شناسایی

 خدمات بالینی تخصصی

 تشخیص ژنتیک

 مشاوره ژنتیک

تشخیص ژنتیک: 
 

عقد قرارداد با آزمایشگاه های تشخیص  •
ژنتیک عضو شبکه کشوری مطابق لیست  

 اعلامی اداره ژنتیک
 

مدیریت ارجاعات به آزمایشگاه های  •
 (خرید خدمت راهبردی خدمت)منتخب 

 
 راه اندازی نظام انتقال نمونه•

 
 



خدمات بالینی فوق 
 تخصصی

 مراقبت ژنتیک شناسایی

 خدمات بالینی تخصصی

 تشخیص ژنتیک

 مشاوره ژنتیک

 

مراقبت ژنتیک: 
 مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز•
 مراقبت ژنتیک کاهش خطر بروز•
 مراقبت ژنتیک کاهش معلولیت•
 مراقبت ژنتیک موقت•



  ملیون تومان است در حالی که  3امروز تشخیص ژنتیک با بررسی ده ها ژن و هزاران جهش از چندین بیماری
 دو سال پیش برای بررسی  یک یا دو ژن از یک بیماری  این مبلغ را می پرداختیم

 
چالش اصلی بیماری های ژنتیک تشخیص ژنتیک بوده و حالا این چالش دیگر وجود ندارد 
  مطالبات مردم با پیدا شدن راهی برای تشخیص بیماری ها و مداخله بالینی و پیشگیری آنها صدها برابر شده

 است
 تجار پیش از ما بیدار شده اند و سوداگری می کنند 
روزانه  میلیاردها تومان صرف تست های ژنتیک غیر ضروری و بی تاثیر می نمایند زیرا تست ها توسط    مردم

 نابلدان درخواست، انجام و تفسیر می شود

 واقعیت قابل تامل و تاثیرگذار



 نتیجه قابل تامل و تاثیرگذار

نه: اجرای ده ها برنامه  ژنتیک 
باید: اجرای صدها خدمت ژنتیک 



 انواع ناهنجاری و بیماری های ارثی ژنتیکی در ایرانشیوع بدو تولد برآورد 
 تولد  1000در  / EMR)و سایر کشورهای منطقه )
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Surviving, effectively cured
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Actual stillbirths

Avoided, TOP

Avoided pre-pregnancy

 انواع ناهنجاری و بیماری های ارثی ژنتیکی در ایران عوارض و پی آمدبرآورد 
 تولد  1000در  / EMR)و سایر کشورهای منطقه )



برنامه ژنتیک دو بخش مداخله مهم دارد: 
.iمداخله برای پیشگیری و کنترل بیماری های ارثی فامیلی کودکان 

.iiمداخله برای پیشگیری و کنترل بیماری های ارثی فامیلی بزرگسالان 
 

اجرای  برنامه های ژنتیک باید بسته ای از دو بخش باشد: 
.i  پیشگیری و کاهش بروز بیماری مبتنی بر مشاوره ژنتیک و تشخیص ژنتیک استاندارد با

 نظارت چند جانبه در مراکز منتخب
.ii پیشگیری از معلولیت ناشی از بیماری مبتنی بر استاندارد ها و با تشکل تیم بالینی در

 (زابا توجه به جهش بیماری )بیمارستان های منتخب برای درمان مستمر و دایمی 

ریف و الزامات مدیریتی برنامه های ژنتیکتعا  



بیماری های ارثی فامیلی: حیطه مداخلات 
 

.i بیماری هایی که الگو مشخص انتقال به نسل
 ارثی : بعدی دارند

.ii بیماری هایی که الگو مشخص انتقال به نسل
 فامیلی: بعدی ندارند

 

 با دو دسته بیماری های نادر و شایع مواجهه
 :هستیم

.i بیماری های نادر ژنتیک متعدد هستند
 بنابراین جمعا شایع اند

.ii ،بیماری های شایع با تعیین کننده ژنتیک
درصد موارد ژنتیکی اشان کمتر است ولی 
فرکونسی این موارد ناشی از شیوع بالای 

 بیماری، بالاست
 

:تعاریف و الزامات مدیریتی برنامه های ژنتیک   

 



:کودکان( ژنتیک)مداخله ژنتیک در بیما ری های ارثی فامیلی   

 مهم دارددو بخش: 
 
 تشخیص ژنتیک والدین و بارداری و مداخله در بیماری با پیشگیری از بروز

 جنینسپس 
 
 
 و کودک و درمان بیماری نوزاد هنگام و تشخیص زود معلولیت با پیشگیری از

 و فامیلپیشگیری خانواده سپس 

 پیشگیری

 کاهش

 بروز

 درمان

 پیشگیری

کاهش 

 بروز



  

.iشناسایی موارد در معرض خطر 
.iiمشاوره ژنتیک Pre D  
.iiiتشخیص ژنتیک 
.iv مشاوره ژنتیک  Post D 
.vمراقبت ژنتیک 

 ساختار اختصاصی  برنامه ژنتیک اجتماعی



 نحوه انجام مشاوره ژنتیک در استراتژی اول برنامه ژنتیک اجتماعی

.مرحله مشاوره ژنتیک پس از مرحله تایید غربالگری قرار دارد  
جانمایی این پزشک در ساختار نظام . مشاوره ژنتیک توسط پزشک مشاور ژنتیک انجام می شود

.سلامت، مرکز خدمات جامع سلامت است  
در استراتژی اول برنامه ژنتیک اجتماعی، زوجین ناقل قطعی و مشکوک پرخطر تالاسمی و زوجین  

.دارای پرسشنامه مثبت تایید شده غربالگری ژنتیکی نیاز به مشاوره ژنتیک دارند  
زوجین دارای پرسشنامه مثبت تایید شده، بر حسب تمایل می توانند مشاوره ژنتیک را قبل از ثبت  

. ازدواج تا پیش از بارداری انجام دهند  



 نحوه انجام مشاوره ژنتیک در استراتژی اول برنامه ژنتیک اجتماعی

پرونده مشاوره ژنتیک برای زوجینی که تحت مشاوره ژنتیک قرار می گیرند در نرم افزار مشاوره ژنتیک 
تشکیل شده و مراحل مشاوره ژنتیک اعم از رسم شجره، بررسی سوابق و مستندات پزشکی، ارزیابی خطر، 

.انجام می شود... انجام بررسی های پاراکلینیک مورد نیاز و   
زوجین پس از تکمیل جلسات مشاوره ژنتیک باید به صورت کتبی بیان شدن مطالب و فهم موضوع راجع به 

باید توسط پزشک نیز مهر  اظهارنامه. چگونگی ادامه مشاوره و مراجعه را با ثبت اثر انگشت و امضا اظهار دارند
ثبت مراجعات مشاوره  »زوجین باید تحویل گرفتن اظهار نامه را در دفتر . شود و به زوجین تحویل گردد

. تأیید و امضاء نمایند« ژنتیک  
.می باشدنیاز یا عدم نیاز به مراقبت ژنتیک خروجی فرایند مشاوره ژنتیک تعیین تکلیف زوجین در خصوص   



 
برنامه تالاسمی: 

برگزاری کمیته بروز دانشگاهی با هدف شناسایی علل بروز باقی مانده و کانون های بروز فعلی به منظور •
 طراحی و اجرای مداخلات پیشگیرانه محلی

 PND1تأکید بر ارتقاء شاخص •

 
غربالگری ژنتیکی زمان ازدواج: 

 تأکید بر آموزش آبشاری پرسنل مجری•
 توسعه برنامه ریزی شده جمعیت تحت پوشش برنامه•
و سازمان بهزیستی جهت پرداخت هزینه های تشخیص ژنتیک افراد بی ( ره)تعامل با کمیته امداد امام •

 برنامه ششم 75ماده  3بضاعت طبق آیین نامه اجرایی تبصره 
 
 

 1 غربالگری تالاسمی و پرسشنامه غربالگری ژنتیکی: خدمات ژنتیک زمان ازدواج



 تاکید بر اجرای صحیح غربالگری ژنتیک زمان ازدواج در چهارچوب دستورالعمل ژنتیک اجتماعی و ماده 75 قانون برنامه توسعه ششم:
 

اجرای برنامه غربالگری در قالب شبکه های بهداشتی درمانی : اصل اول  

 
 

توسعه به کارگیری پزشکان مشاور ژنتیک آموزش دیده دانشگاه: اصل دوم  

 
ارجاع به مشاوران ژنتیک بر حسب موازین ابلاغی وزارت بهداشت: اصل سوم  

 
پایش رعایت نظام ارجاع و سطح بندی و ارجاع برای مراقبت ژنتیک خانواده توسط پزشکان : اصل چهارم

 مشاور ژنتیک بخش خصوصی
 
پیگیری پرداخت آزمایشات ژنتیک افراد بی بضاعت توسط سازمان بهزیستی و کمیته امداد : صل پنجما

قانون برنامه توسعه ششم 75ماده  3طبق آیین نامه اجرایی بند ( ره)امام خمینی   
 
 



 مداخلات پیشگیری از بروز و معلولیت در برنامه ژنتیک اجتماعی

هنگام ازدواجادغام یافته خدمات ژنتیک -الف  
   تالاسمیغربالگری 
 قانون برنامه ششم توسعه با پوشش بیماری های ژنتیک  75موضوع ماده )پرسشنامه غربالگری ژنتیکی

 (تهدید کننده سلامت فرزند آتی
 

 موجود سلامتخدمات  ر بسته هایخدمات ژنتیک ادغام یافته د-ب
غربالگری بیماری هدف: 

های متابولیک ارثی  غربالگری نوزادی بیماری( شاملPKU  بیماری دیگر 19و) 
 و سایر شامل سندرم داون )های مادرزادی  های کروموزومی و ناهنجاری دوران بارداری بیماریغربالگری

 (تریزومی ها
ارزیابی ژنتیکی موارد شناسایی نشده   



 
  

 مدیریت جامع برنامه غربالگری سندروم  داون 

 
 بیماریها ی شایع ژنتیک 





















































یک سطح  سطح دو سطح دو  
 سطح سه

 بیوشیمی سونوگرافی  مشاوره مادر و ارجاع صحیح
غربالگری و تشخیص 

 ژنتیک

  

 مراحل اصلی غربالگری در برنامه ساماندهی



 سطح یک سطح دو سطح دو
 سطح سه

 بیوشیمی استاندارد سونوگرافی استاندارد مشاوره مادر و ارجاع صحیح
غربالگری و تشخیص 

 ژنتیک

  

 مراحل اصلی غربالگری در برنامه ساماندهی



 سطح سه سطح یک سطح دو سطح دو

 بیوشیمی استاندارد سونوگرافی استاندارد مشاوره مادر و ارجاع
غربالگری و تشخیص 

 ژنتیک

  

 مراحل اصلی غربالگری در برنامه ساماندهی



 نقش های سطح یک

  

 آموزش و مشاوره مادر 
 ارجاع آگاهانه مادر برای غربالگری 
  فرایند های غربالگریپیگیری انجام صحیح 

 

  

  ماما/ مراقب 
 متخصص زنان/ پزشک عمومی 
 پریناتولوژیست 

 

 بازیگران اصلی

 فراهم کنندگان خدمت



 نقش های سطح دو

 بازیگران اصلی

شروع غربالگری اولیه با سونوگرافی با اعمال تضمین کیفیت و استاندارد هایNT  و قبول مسئولیت
 های الزام آور

 (مرتبطو یا تشخیص قطعی با رعایت استاندارد های  NIPTمستقیم به متخصص زنان برای ارجاع )         

 
 با اعمال استانداردهای دبل تست و  ( بیوشیمی)ادامه غربالگری اولیه در آزمایشگاه تشخیص طبی

 قبول مسئولیت های الزام آور 
( با عدم دسترسی به / با تاخیر غربالگریNT    در آزمایشگاه با اعمال استاندارد های کواد تست و قبول مسئولیت الزام آور

 (بالاخطیر تعیین ریسک در مادر های کم ریسک و ریسک 

سونوگرافیست ها 
oرادیولوژیست ها 
oپریناتولوژیست ها 
آزمایشگاه های تشخیص طبی 

oارسال کننده آزمایش 
oانجام دهنده آزمایش 

 فراهم کنندگان خدمت



 بازیگران اصلی

  

آمنیوسنتز /CVS 
 غیرتهاجمی تکمیلی غربالگریNIPT  آزمایشگاه ژنتیک با اعمال استاندارد های  در

NIPT   و قبول مسئولیت های الزام آور 
 آزمایشگاه تشخیص ژنتیک با اعمال استاندارد های تشخیص ژنتیک و در قطعی تشخیص

 های الزام آورمسئولیت قبول 
 

  

مراکز آمنیوسنتز 
آزمایشگاه ارسال کننده نمونه 
 آزمایشگاه ژنتیک(NIPT) 
آزمایشگاه سیتوژنتیک 

 

 فراهم کنندگان خدمت نقش های سطح سه



:به یاد داشته باشیم  
غربالگری ژنتیکی زمان ازدواج یکی از مسیرهای شناسایی خطر 

ژنتیک در جامعه است و به تنهایی برای دست یابی به هدف کاهش 
بروز و معلولیت بیماری های ژنتیکی و ناهنجاری های سرشتی کافی 

.نیست  

 
شمااز همراهی سپاس   

 
 دکترمیرشفیعی 

 
1400/5/12   


