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 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 

 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه الزامات مورد نظر/ روش ارزیابی

ف
دی

 ر

 مرجع

 فضا و تجهیزات

    

مشاهده و ارزيابی فضاهای اختصاص داده  -

 PCR از پس و PCR از پیش راحلشده به م

دستورالعملبررسی رعايت الزامات مطابق با  -

 های مرتبط 

 داشته و وجود PCR از پس و PCR از پیش برای مراحل حداقلمجزا  فضاهای

 امکان ورود ،با رعايت گردش کار يک سويه  که ای باشدگونه طراحی فضاها به

 شود. رسانده حداقل به PCR از قسمت پیش به PCR محصولات

1 
ACMG, 

G7.1.1 

 

    

کامل بودن  مشاهده و حصول اطمینان از  -

جزا بودن  متناسب با دامنه فعالیت(، م)

ها و ...( و مواد مصرفی )سمپلرتجهیزات، وسايل 

 و PCR ،PCR  از پیش های موجود در بخش

 PCR از پس

وسايل حفاظت  ،PCR از پس و PCRانجام  ،PCR از پیش در هر کدام از فضاهای

فردی مانند دستکش، روپوش و غیره، همچنین وسايل، تجهیزات و مواد مصرفی مورد 

 همان بخش موجود باشد.استفاده اختصاصی 

2 

ACMG, 

G7.2.1, 

G7.2.2, 

G7.2.3 

 

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

 بررسی سوابق اقدامات انجام شده برای  -

 DNAپیشگیری و رفع آلودگی به 

 چگونگی پیشگیری و رفع آلودگی فضاها، وسايل و تجهیزات اختصاصی مرحله پیش

در  و ...( UVتابش ، %10محلول وايتکس  زااستفاده )با  DNAبه انواع  PCR از

باشد و دستورالعمل دستورالعمل های مرتبط مکتوب و در دسترس کارکنان مرتبط

 ها اجرا شوند.

3 ACMG, 

G7.1.2.5 

 یند قبل از انجام آزمایشفرا

    

 بررسی مستندات مرتبط  -

 رد ذيربط کارکنان و فنی مسئول با مصاحبه -

 بیماران، به لازم عاتنحوه ارائه اطلا خصوص

 اتخدم گیرندگان ساير و درمانی کادر پزشکان،

 آزمايشگاه

 ی دهجواب زمان تيرعا شواهد یبررس -

آزمايشگاه اطلاعات مورد نیاز در خصوص خدماتی که ارائه می کند را در دسترس 

 گیرندگان خدمت قرار می دهد. 

ه ب (TAT) ه هر آزمايشزمان آماده شدن نتیج ،هادامنه خدمات، فهرست آزمايش

گزينی ، تشخیص قبل از لانه(PND)تشخیص قبل از تولد  ژه برای آزمايش هایوي

(PGD) نظیر لوسمی  بعضی موارد لوسمی، و( هاM3 مشخص باشد و مطابق آن ،)

 عمل شود.

4  
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 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
دی سنجه الزامات مورد نظر/ روش ارزیابی

ر
 ف

 مرجع

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

های  رسانی به گروهبررسی نحوه اطلاع -

 مختلف گیرندگان خدمات

، نوع ماده ضد انعقاد و شرايط مورد نیازحجم حداقل اطلاعات لازم شامل نوع نمونه، 

 از قبیل نمونه خون، نمونه بافتی، نمونه مغز مختلف یهامربوط به انتقال نمونه 

برای تشخیص  RNAو  DNA، نمونه مايع آمنیون، (CVS)ن، نمونه جنینی استخوا

در اختیار بیماران، و بر حسب نیاز  های ژنتیک و مولکولی مستند گرديدهبیماری

دهنده نمونه و ساير گیرندگان ارجاع یها آزمايشگاه سلامت، پزشکان، مراقبین

 .خدمات آزمايشگاه قرار گیرد

5  

    
ت در فرم پذيرش و محتويات بررسی اطلاعا -

 پرونده ها

 ملی کد و شامل نام و نام خانوادگی، تاريخ تولد فرم پذيرش حاوی اطلاعات خانواده

افراد مورد بررسی، فرد پروباند، سابقه پیوند مغز استخوان، سابقه تزريق خون، سابقه 

 3داقل نامه )حشجرهبرای باروری و فرزندخواندگی و   ARTاز تکنیک هایاستفاده 

 نسل برای بیماری های توارثی( باشد.

6  

    
 بررسی برچسب ظروف محتوی نمونه بیماران -

 مرتبط یدستورالعمل ها یبررس -

يک دارای  ،برچسب ظروف محتوی نمونه بیماران، علاوه بر نام و نام خانوادگی

 باشد.يا بارکد منحصر به فرد دوم مانند کد اختصاصی  شناساگر
7  

    
رسی سوابق ارجاع و ارسال نمونه ها و بر -

 اطلاعات ثبت شده از نمونه های ارسالی

 گیری و ارسال نمونه و نیز تاريخ دريافت نمونهنمونهتاريخ  ،در مورد نمونه های ارسالی

 مشخص باشد.ارجاع در آزمايشگاه 
8  

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

کز مرا رسانی به پزشکان وعبررسی نحوه اطلا -

 گیری جنیننمونه

حوه ندستورالعمل مشخص برای میزان نمونه جنینی مورد نیاز، نحوه انتقال نمونه، 

یاز به که ن يا جابجايی نمونه جنین با نمونه های ديگر و مواردیآلودگی پیشگیری از 

در اختیار پزشکان و مراکز نمونه گیری مجدد می باشد، توسط آزمايشگاه تهیه ونمونه

 ی جنین قرار داده شود.گیر

9  

    

مشکوک به  ینمونه هاکشت  سوابق یبررس -

 آلودگی

 یهانمونه ینگهدار و شرايط محل مشاهده -

  (back up) پشتیبان

در رفع کامل آلودگی، امکان شک به آلودگی نمونه جنین به مادر و عدم  موارددر 

 نمونه جنینی کشت داده شود. صورت امکان، 

تهیه و تا پايان مراحل انجام کار و  ،در آزمايشگاه  (back up)پشتیباننمونه جنینی 

 دادن گزارش در آزمايشگاه نگهداری شود.

10  
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 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه الزامات مورد نظر/ روش ارزیابی

ف
دی

ر
 

 مرجع

    
بررسی سوابق پذيرش و فرم های درخواست  -

 آزمايش 

، صمتخص پزشک معتبر و شفاف برگه يا فرم درخواست مطابق با مراجعینپذيرش 

 باشد.وزارت بهداشت  تأيید مورد ژنتیک رمشاوبهداشت و يا پزشک مراکز 
11  

    

بررسی فرم تکمیل شده رضايت آگاهانه در  -

  آزمايش های در مورد  ژهيوه )بپرونده ها 

 (تيهو نییتع

اخذ  یم وی به صورت کتبفرد بیمار يا قیّامل به پس از توضیحات ک اهانهگرضايت آ

   شود.
12  

    

 بررسی مستندات مرتبط با معیارهای رد نمونه -

گیری و پذيرش و نمونه مسئول با مصاحبه -

کارکنان فنی مرتبط، و ارزيابی آگاهی آنها از 

 معیارهای رد نمونه 

بررسی  رعايت معیارها مثلاً شواهد بررسی -

 اندهايی که رد شده سوابق نمونه

یت نمونه و يا نامشخص بودن ناشی از اشکالات در کیفیت يا کمّمعیارهای رد نمونه 

افراد  و باشدمشخص و مکتوب ... در آزمايشگاه  خوانی مشخصات نمونه وو عدم هم

آگاهی کامل از اين  کارکنان فنی گیری ومسئول پذيرش و نمونه مانند ربطذی

ل از پذيرش و انجام آزمايش، اين معیارها را مورد بررسی قرار معیارها داشته و قب

 .دهند

13  

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط  -

 سوابق احراز هويت یبررس -

 یننحوه احراز هويت مراجع مشاهده -

از احراز هويت  .گیری محرز گرددهويت مراجعین توسط مسئولین پذيرش و نمونه

 .کارت ملی، شناسنامه، پاسپورت( انجام می شودمدرک شناسايی معتبر )طريق 

ت و رابطه ابوّ  یبررس، تيهو نییتعآزمايش های  در موردتوصیه می شود چنین هم 

شده عکس گرفته و رشياز افراد پذو بررسی روابط خويشاوندی  ی،فرزند – مادر

 پرونده شود. مهیضم

14  

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

مشاهده روند ارجاع و انتقال  شواهد و بررسی -

 نمونه ها

جلوگیری از آلودگی  ،مني، انتقال امن و اتیفیک حفظجهت  لازم های دستورالعمل

وند و طی ر در داخل آزمايشگاهنمونه  انتقال حین اشتباه شدن نمونه ها با يکديگرو 

  شود. تيرعا های ارجاع ارجاع به آزمايشگاه

15  

    

 ای مرتبطبررسی دستورالعمل ه -

و سوابق تماس با پزشکان يا  بررسی شواهد -

 مراجعین

مواردی  در موارد ضروری )مثلاًمراجعین تمهیداتی برای تماس به موقع با پزشک و 

يا درخواست  شودرسانی یت يا کیفیت نمونه اطلاعکه لازم است در مورد اشکال در کمّ

 شود.بینی ( پیشنمونه جديد

16  
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 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 توضیحات
 نیاز به

 صلاحا

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه الزامات مورد نظر/ روش ارزیابی

ف
دی

ر
 

 مرجع

    

ی اطلاعاتمصاحبه با مسئول پذيرش و بررسی  -

 شود.آوری میکه هنگام پذيرش جمع

 بررسی محتويات پرونده ها  -

معلازم جو پاراکلینیک  اطلاعات بالینی ،، سوابق بیماری در خانوادههنگام پذيرش

 وری شود.آ
17  

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

بررسی مکان و شرايط نگهداری نمونه ها قبل  -

از انجام آزمايش جهت حصول اطمینان از 

 رعايت شرايط لازم

...(  مکان، دما، نور، ارتعاش،از نظر انجام آزمايش در شرايط مناسب ) نمونه ها قبل از

 .نگهداری شوند
18  

 زمایش و اطمینان از کیفیت انجام آزمایشیند انجام آفرا

 استخراج اسیدهای نوکلئیک

    

 RNAو  DNAبررسی دستورالعمل استخراج  -

 و  DNAبررسی سوابق مربوط به استخراج  -

RNA 
شده در  یطراحهای چنانچه از روش -

شود، بررسی سوابق صحهاستفاده می يشگاهآزما

ده ش یطراح های ( روشvalidationگذاری )

 مطابق با دستورالعمل های موجود. 

مختلف اعم از خون،  ینمونه ها زا)در صورت نیاز(  RNAو  DNA روش استخراج

 ،رمعتب مراجعبر اساس مشخص بوده و  و .... ینهبلوک پاراف بافت، ینی،جن یهانمونه

که صحه يشگاهشده در آزما یطراح یها روش ياو  ،معتبر یها یتکبا استفاده از 

 .شودانجام اند، شده  (validated) یگذار

 

19 

CAP, 

MOL.32425 

ACMG, 

G3.1 
ACMG, 

G3.4 

    

 هایبا نمونه بررسی دستورالعمل های مرتبط -

DNA های مولکولی تخلیص شده برای تکنیک

 مختلف

 DNA بررسی سوابق ارزيابی نمونه های  -

استخراج شده جهت اطمینان از رعايت شرايط 

 مورد نظر

برای تکنیکشده  های تخلیصRNAو  DNAپذيرش يا ارجاع نمونه های  شرايط

 های مولکولی مختلف، مشخص باشد.  
20 ACMG, 

G3.2 
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 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه الزامات مورد نظر/ روش ارزیابی

ف
دی

ر
 

 مرجع

    

 بررسی دستورالعمل مرتبط -

 غلظت وین بررسی سوابق ثبت شده از تعی -

 DNAسنجی کیفیت

و  MLPAمانند اهمیت دارد ) DNAغلظت و کیفیت کمیّ که  هایدر آزمايش 

Real time PCR تعیین غلظت و کیفیت ) DNA در  انجام شود.برای تمام نمونه ها

 خوانش شود. DNA تیفیغلظت و ک توصیه می شودکیفی هم های  مورد آزمايش

21 MOL.32430 
MOL.32435 

    

 بررسی دستورالعمل مرتبط  -

بررسی محل و شرايط نگهداری نمونه های  -
DNA 

DNA شرايط ايمن در ،به دست آمده از نمونه بیمار تا زمان رسیدن به نتیجه کامل ،

و پس از آن برای نگهداری گراد سانتیدرجه  8تا  4دمای با دسترسی مناسب در 

گراد( و يا روش مطمئن ديگر یدرجه سانت -20)به صورت فريز شده  ،طولانی مدت

 شود. نگهداری 

22 ACMG, 

G3.3 

 طراحی پرایمر/ پروب

    

 طراحی پرايمر/ پروب بررسی دستورالعمل -

بررسی سوابق طراحی پرايمر/ پروب مطابق با  -

 دستورالعمل مربوطه

دستورالعمل چگونگی طراحی پرايمر/ پروب برای آزمايش های مختلف در آزمايشگاه 

 باشد و طراحی پرايمر/ پروب مطابق با آن انجام شود.  موجود
23 ACMG, G4 

    

 ا ه بررسی مستندات مرتبط با پرايمرها/ پروب -

ارزيابی و اطمینان از دسترسی کارکنان  -

مرتبط به دستورالعمل ها و اطلاعات پرايمرها/ 

 پروب ها

 ژنومی رفرنس وموزومی،کر جايگاه ژن، نام پروب ها )شامل اطلاعات کامل پرايمرها /

 و استفاده مورد ژنومی رفرنس اساس بر پروب /پرايمر دقیق جايگاه استفاده، مورد

برای  mRNA accession number و پروب /پرايمر توالی و هدف منطقه توالی

 وجود ،همولوگ یژنوم یها یوجود توال های مختلف، پرايمرهای مربوط به اگزون

( در آزمايشگاه پروب /مريدر محل اتصال پرا عيشا یها مسیمورفیپل زیو ن کاذب، ژن

 موجود و در دسترس کارشناسان مرتبط باشد.

24 ACMG, G4 

PCR 

    

 بررسی دستورالعمل مرتبط -

انجام شده  PCRارزيابی سوابق آزمايش های  -

ا دستورالعملو اطمینان از انجام آنها مطابق ب

 های مکتوب

طور ه مترهای مربوط به مواد مصرفی و ترموسايکلر( ب)پارا PCRشرايط بهینه هر 

 دقیق در دستورالعمل های مرتبط موجود باشد و آزمايش ها بر اساس آن انجام شوند.
25 ACMG, 

G7.3.1.1 



 

6 
 

 

 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه الزامات مورد نظر/ روش ارزیابی

ف
دی

ر
 

 مرجع

    
م آزمايش روی نمونه بلانک بررسی سوابق انجا -

 همراه با ساير نمونه ها

واکنش فاقد  کيحداقل  ،ها یآلودگ يیبه منظور شناسا PCR یواکنش ها یدر تمام

 واکنش ها انجام شود. ري( به همراه ساNTC) DNAنمونه 
26 

 

    

هحبررسی دستورالعمل های مرتبط با نحوه ص -

 گذاری و يا تصديق

 تصديق يا ی وگذارصحه انجام سوابق یبررس -

 مطابق با دستورالعمل های تدوين شده

اتی قيا از کیت های تحقی(LDT)  خود ساخته یهااز روش  شگاهيآزما که یدر صورت

Research use only (RUO) گذاریصحهروش های کار ، استفاده می کند 

(validate) و سنجیده ،یزان حساسیت و اختصاصیت تکنیکو مواردی مانند م شده 

 می باشد.لازم مورد بررسی  ويژگی های عملکردیکه تکنیک دارای  شوداثبات 

يه، تصديق تأيیدچنین در صورت استفاده از کیت ها و روش های دارای هم

(verification) .روش انجام شود 

27 ACMG, 

G7.3.2.1 

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

های انجام شده و  PCRارزيابی سوابق  -

ینان از وجود انواع کنترل های مورد نیاز در اطم

 هر واکنش

ژنوتیپ تعیین می شود )مانند  مستقیم، طور به PCR واکنش طريق از که زمانی

ARMS-PCR) نمونه کنترل دارای و مذکور جهش فاقد نرمال نمونه کنترل بايد 

دو  )چنانچه افتراق حالت هتروزيگوت از هموزيگوت مهم باشد هر مذکور موتاسیون

 نمونه هتروزيگوت و هموزيگوت( در هر واکنش مورد بررسی قرار گیرد. 

28 ACMG, 

G7.4 

    

 بررسی مستندات مرتبط  -

های انجام شده جهت  PCRارزيابی سوابق  -

 عاتقط که اطمینان از استفاده از سايز استاندارد

  دهد پوشش را بررسی مورد

 پوشش را بررسی مورد طول قطعات ی کهاستاندارد سايز بايد از ،PCR واکنش هر در

 طول قطعه مورد بررسی استفاده شود. تأيیدکنترل های مناسب جهت  ايو دهد  می

 

29 ACMG, 

G7.4 

    

 بررسی مستندات مرتبط  -

و آنزيمPCR-RFLP بررسی سوابق انجام  -

 های مورد استفاده

ها و باندهای  يز آللبايد آنزيم مورد استفاده برای برش و سا PCR-RFLPدر مورد 

 ثابت )در صورت وجود( ذکر گردد.
30 ACMG, G4 
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 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه الزامات مورد نظر/ روش ارزیابی

ف
دی

ر
 

 مرجع

    

 مرتبط یدستورالعمل ها یبررس  -

 PCR-RFLP های ارزيابی سوابق آزمايش -

های کنترلواع انجام شده و اطمینان از وجود ان

 لازم در هر واکنش

/+، +/+(، -، -/-کنترل های هموزيگوت، هتروزيگوت ) PCR-RFLPمواردی نظیر  در

)بلانک( در واکنش ها  DNAبرش داده نشده و نمونه فاقد  PCRکنترل محصول 

  وجود داشته باشد.

31 ACMG, 

G7.1.2.4 

    

 بررسی مستندات مرتبط  -

ختصاصیت روش، در بررسی سوابق ارزيابی ا -

برای تشخیص Multiplex PCR مواردی که از 

عدم وجود يک قطعه ژنی استفاده میوجود يا 

   شود

برای تشخیص وجود يا عدم وجود يک قطعه  Multiplex PCRدر مواردی که از  

ژنی استفاده می شود، اختصاصیت مناسب برای  تکثیر تمام قطعات وجود داشته 

 باشد.

32  

Sanger sequencing 

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

بررسی سوابق و نتايج تعیین توالی استفاده  -

 شده برای تعیین ژنوتیپ

 

شوند  آزمايشگاه تعیین توسط بايدSanger  کیفیت نتايج تعیین توالی شاخص های

تعیین  ۀجنتی تأيیدنتايج مورد قبول بر اساس معیارهای  و برای تعیین ژنوتیپ صرفاً

..( .شده، نسبت سیگنال به نويز، شکل پیک ها و )شامل منطقه تعیین توالیتوالی 

 استفاده شوند.

33 
ACMG, 

G10.1.8 

MOL.35815 

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

 توالی ها تأيیدبررسی سوابق  -
 تیجهناز طريق مقايسه  تأيیدداشته باشد،  تأيیدنیاز به  Sangerتعیین توالی  چنانچه

 م شود.انجا تعیین توالی تکرارتوالی رشته مکمل يا نتیجه تعیین با دست آمده هب
34 

ACMG, 

G10.1.11 

 

 آنالیز و تفسیر نتایج تعیین توالی

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

 بررسی سوابق آنالیز داده ها -
 بر اساس گايدلاين افزاری معتبر )لاين های نرمانفورماتیک و پايپافزارهای بیواز نرم

ACMG ، CAP مختلف آنالیز داده های تعیین توالی و ضوابط کشوری( برای مراحل

 استفاده شود.

35  
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 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه الزامات مورد نظر/ روش ارزیابی

ف
دی

ر
 

 مرجع

 

 دستورالعمل های مرتبطبررسی  -   

ر اساس گايدلاين بررسی سوابق انجام کار ب -
ACMG  

زايی تغییرات طلاعاتی معتبر برای بررسی بیماریو بانک های ا ACMGاز گايدلاين 

 شناسايی شده در تعیین توالی استفاده شود.
36 

MOL.35820 
ACMG, 

G10.1.12 

 

 دستورالعمل های مرتبطبررسی  -   

طور  هبررسی سوابق آنالیز نتايج تعیین توالی ب -

 نفر مجزا توسط دو

 أيیدتکارشناس واجد شرايط مورد ) مجزا صورت به نفر دو توسط توالی تعیین تايجن

 دتأيیمسئول فنی و سوپروايزر/ مسئول فنی، و يا دو کارشناس واجد شرايط مورد 

 شود. آنالیز( مسئول فنی
37  

 تشخیص ژنتیک

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

ملا دستورالعر مطابق ببررسی سوابق انجام کا -

 های تدوين شده

 ماریدر فرد بزا( بیماری احتمالاً زا/)بیماری یماریکه جهش عامل ب یدر موارد

 یبراضروری می باشد )اين مورد  زین نيدر والد بررسی، دست آمدهه)پروباند( ب

بودن  de novo، اثبات در خانوادهگزينی و تشخیص قبل از لانه قبل از تولد صیتشخ

 .(و نیز بررسی موزائیسم گنادی ضروری می باشد اتوزوم غالب یهایماریجهش در ب

38  

    

 بررسی موارد عدم انطباق -

 هب ها آزمايش انجامتکرار و يا  سوابق یبررس -

خوانی در موارد عدم هم مختلف یها روش

 ها نتايج آزمايش

ی اده های بالینژنتیک با د هایق نبودن آزمايشخوانی نتايج )منطبدر صورت عدم هم

فسیر و ت ...( آزمايش ها ، وژنتیک با همديگر هایمنطبق نبودن آزمايشکلینیک، و پارا

 شوند. بررسی ديگری روش با و يا تکرار نتايج،

39  

    
تشخیص ژنتیک  دستورالعمل هایبررسی 

 های مختلف بیماری

دلاينو گايهای مختلف، بر اساس مراجع  دستورالعمل فنی تشخیص ژنتیک بیماری 

 های معتبر در آزمايشگاه موجود بوده و مورد استفاده قرار گیرند.
40  

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

برای  (Tracing)استفاده از روش رديابی  -

 ارزيابی مراحل متوالی انجام کار

ش رمشخصی برای رديابی نمونه و مراحل متوالی انجام کار در آزمايشگاه )از پذي فرايند

 دهی( در آزمايشگاه موجود باشد.جوابتا 
41  

    
تفسیر موارد مشکوک به  بررسی دستورالعمل -

 موزائیسم

دستورالعمل برای تفسیر موارد مشکوک به موزائیسم )سوماتیک، گنادی( در 

 آزمايشگاه موجود باشد.
42  
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 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه ت مورد نظر/الزاما روش ارزیابی

ف
دی

ر
 

 مرجع

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -    

دستورالعمل برای اقدامات لازم در موارد موتاسیون جديد در فرزند مبتلا )عدم وجود 

گ پلوتايپیناو يا هجهش در والدين( در آزمايشگاه موجود باشد )مانند تعیین هويت 

 ..(.و .

43  

    

 بطبررسی دستورالعمل های مرت -

بررسی سوابق انجام  آزمايش به روش های  -

 مناسب مطابق با دستورالعمل های تدوين شده

تعداد آزمايشگاه از روش های مناسب برای بررسی بیماری های مرتبط با افزايش 

هانتیگتون، سندرم نظیر  (trinucleotide repeat expansion)تايی ی سههاتکرار

X محصول ست اندازهشکننده و نیز مواردی که ممکن ا PCR  متغیر باشد استفاده

)در صورت امکان برآوردی از محدوده طول قطعه که قابل تکثیر می باشد توسط  کند

 آزمايشگاه ارائه شود(.

44  

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

افزارها و سوابق استفاده بررسی کیت ها، نرم -

 از کنترل های سالم، ناقل و بیمار

م، از کنترل های سال Triplet Repeat Primed PCRاستفاده از روش در صورت 

 افزار مناسب استفاده شود.ناقل و بیمار و نیز کیت و نرم
45  

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

بررسی سوابق و اطمینان از انجام کار مطابق  -

 با دستورالعمل های تدوين شده

رای مواردی مانند تعیین هويت، آنالیز ب STRدر صورت استفاده از مارکرهای 

linkage ،بررسی موزائیسم بعد از پیوند ،QF-PCR بررسی آلودگی نمونه جنین با ،

وص نحوه ها، راهنماهای مرتبط در خصايداری میکروساتلايت ها در تومورمادر و ناپ

 ها موجود باشد و مطابق آنها عمل شود.انجام کار و آنالیز داده

46  

    

 رسی دستورالعمل های مرتبطبر -

بررسی سوابق  و اطمینان از انجام کار  -

 مطابق با دستورالعمل های تدوين شده

در مواردی که تشخیص بیماری از نظر بالینی و پاراکلینیک قطعی بوده و بیماری 

 جهش عامل بیماریفقط يک ژن مسئول داشته باشد و آزمايشگاه قادر به تشخیص 

برای تشخیص (linkage) مستقیم روش غیررد نباشد، می تواند از های استاندابا روش

های ملدستورالع بايدناقلین و تشخیص قبل از تولد استفاده کند که در اين صورت 

 مرتبط مکتوب موجود بوده و مطابق با آنها عمل شود.

47  
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 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه ظر/الزامات مورد ن روش ارزیابی

ف
دی

ر
 

 مرجع

 تعیین وضعیت جنین

    
مربوط به بررسی اطلاعات پرونده های  -

 تشخیص وضعیت جنین

در پرونده های مربوط به تشخیص وضعیت جنین، اطلاعات مربوط به سن بارداری، 

شده زای شناسايیو تغییرات بیماری vanishing twinاحتمال  سن مادر، چندقلويی،

  اشد.در والدين موجود ب

48  

    

اطمینان از  حصولسوابق جهت  یبررس -

 توسط آزمايشگاه صرفاً یدرخواست نمونه جنین

 و بوده مشخص خانواده جهش که یموارد در

 باشد ريپذامکان تولد از قبل صیتشخ

 در خانواده از رضايت اخذ سوابق یبررس -

 آن از غیر شرايط

احتمالاً زا/ بیماریکه جهش  یرددر موا شگاهيتوسط آزما ینینمونه جندرخواست 

 .باشد انجام شود ريپذامکانقبل از تولد  صیمشخص بوده و تشخ ،خانوادهزای بیماری

توسط  تیاز انجام مرحله اول، منوط به قبول مسئول لقب ینینمونه جن رشيپذ

موجود در  یباشد و مطابق دستورالعمل ها تيخانواده و اخذ رضا هیو توج شگاهيآزما

 انجام شود. شگاهيآزما

49  

    

بررسی سوابق ارزيابی صلاحیت کارکنانی که  -

با نمونه جنینی کار می کنند توسط مسئول 

 فنی آزمايشگاه 

ديده که صلاحیت آموزش توسط کارشناس  DNA استخراج و جنینی نمونه با کار

 انجام شود. ،شده باشد تأيیدوی توسط مسئول فنی 
50  

    
تجهیزات مورد استفاده برای مشاهده روش و  -

 انجام کار 

از میکروسکوپ اينورت يا  CVSبرای مشاهده و تمیز کردن نمونه های 

 استفاده شود.استريومیکروسکوپ 
51  

    

نمونه والدين به همراه  بررسی سوابق بررسی -

نمونه جنین در مواردی که جهش والدين در 

 دست آمدهه آزمايشگاه ديگری ب

دست آمده باشد، نمونه ه جهش والدين جنین در آزمايشگاه ديگری بکه  در صورتی

  والدين به همراه نمونه جنین بررسی شود.
52  

    

تعیین ژنوتیپ نمونهبررسی سوابق آزمايش  -

با دو روش متفاوت يا تکرار يک های جنینی 

 روش در دو زمان متفاوت

 تکرار يک روش در دو زمان تعیین ژنوتیپ نمونه های جنینی با دو روش متفاوت يا

 شود. متفاوت انجام کارشناس دوتوسط  اي متفاوت
53 
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 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه الزامات مورد نظر/ روش ارزیابی

ف
دی

ر
 

 مرجع

    

 مشاهده نحوه انجام کار  -

بینی يابی شواهد مربوط به تمهیدات پیشارز -

آلودگی و جابجايی جلوگیری از  شده جهت

 نمونه جنینی

 بررسی سوابق انجام کار -

تمهیدات لازم برای جلوگیری از آلودگی و جابجايی نمونه حین کار بر روی نمونه 

ی هاهای پرز جنین، اعم از جدا کردن نمونه جنینی از بافت مادری )تمیز کردن نمونه

ز به کار گرفته شود. و الکتروفور PCRجفتی(، استخراج اسیدهای نوکلئیک و انجام 

کشت داده  یها در صورت امکان از سلول کیوتیمنآ عيما یدر خصوص نمونه ها

 DNAاستخراج  ماًیمستق کیوتیمنآ یاز سلول ها که یصورتشده استفاده شود. در 

با مادر  تيهو نییه مانند تعهرفع شب یاز روش ها شگاهيآزما رد،یگ یصورت م

 استفاده کند.

54 

 

    

 دستورالعمل های مرتبط بررسی -

بررسی سوابق انجام کار مطابق با دستورالعمل -

 های تدوين شده

قبل از تولد  صیدر موارد انجام تشخ ژهيوه ب -

 یبرا MLPA تیکه ک یحذف یجهش ها یبرا

 .آنها وجود ندارد

با استفاده از (MCC) در تشخیص پیش از تولد، رد آلودگی نمونه جنین با مادر  

 .. انجام شود. . وSTR ، VNTRمورف مانند پلیمارکرهای 
55 

 

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

بررسی سوابق انجام کار مطابق با دستورالعمل -

 های تدوين شده

دستورالعمل های لازم موجود باشد و  قلويیچند يا يیدوقلو یها بارداری مورد در

 مطابق آنها عمل شود.  
56 

 

    

 العمل های مرتبطبررسی دستور_ 

بررسی سوابق اثبات تعلق  نمونه جنین به  -

 خانواده از طريق بررسی حداقل يک مارکر گويا

، تعلق نمونه جنین به خانواده بودن جنین از نظر جهش های والديننرمال   در صورت

 گويا( ثابت شود.  طريق بررسی چند مارکر)از 
75 

 

 آزمایشانجام پس از  فرایند

 دهیش و جوابتهیه گزار

 بررسی محتويات گزارش نهايی -    
برگ آزمايشگاه، حداقل حاوی آدرس، شماره تماس و دارای مهر در سر يیگزارش نها

 و امضای مسئول فنی باشد.
58 
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 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه الزامات مورد نظر/ روش ارزیابی

ف
دی

ر
 

 مرجع

    

 و ینسبت خانوادگ از گزارش نهايی شامل مشخصات عمومی افراد مورد بررسی اعم ات گزارش نهايیبررسی محتوي -

، تاريخ تولد و جنس، تاريخ ارجاع، نوع نمونه و نداپروب ايو  مارینسبت با فرد ب اي

م پزشک يا آزمايشگاه دهی، ناگیری، تاريخ جوابتاريخ نمونهاحتمال آلودگی آن، 

 علت ارجاع باشد.  دهنده وهمکار ارجاع

59 

 

    

 ايها  ژننام  و محدوديت های آنها،مورد استفاده  یروش ها شامل يیگزارش نها بررسی محتويات گزارش نهايی -

 یها پیو ژنوتزايی آنها ی به صورت استاندارد و بیماریمورد بررس یهاانتيوار

 شده باشد. يیشناسا

60 

 

 ش شدهبررسی نتايج تعیین توالی گزار -    
محل تغییر  يافته ومحل نوکلئوتید تغییر و تغییر باز نتیجه تعیین توالی،در گزارش 

 قید گردد.  ،گذاری استانداردنامهای  گايدلايندر پروتئین مربوطه بر اساس  متناظر
61 

MOL.49630 
ACMG, 

G10.1.13 

 نهايی بررسی محتويات گزارش های -    
يا ساير  یتوال نییتع قياز طر یماریب ۀندکنهیجهش توجصورت عدم تشخیص در 

 .  شوداشاره در گزارش نهايی  لهأمس نيا ی، به علل احتمالهاروش
62 ACMG, 

G10.1.14 

 نهايی بررسی محتويات گزارش های -    
دست آمده، ه در گزارش نهايی تشخیص قطعی )درصورت وجود(، تفسیر نتايج ب

 درج شود.  disclaimerشک و خانواده وپیشنهاد مشاوره ژنتیک، توصیه برای پز
63 

 

 يینها های گزارش اتيمحتو یبررس -    
در مورد نمونه های جنینی، تعیین وضعیت نهايی جنین از نظر سالم بودن، ناقل بودن 

 يا ابتلا به بیماری مورد نظر مشخص شود.
64 

 

 نهايی بررسی محتويات گزارش های -    

ا که ززا/ احتمالاً بیماریریواريانت های بیما تايج، صرفاًدر گزارش نهايی در قسمت ن

بر  VUSهای  آورده شود )در مورد واريانت ،وضعیت بالینی می باشند ۀکنندتوجیه

 اساس گايدلاين های معتبر در گزارش ارائه شوند(.

65 

 

    

 دهیمصاحبه با مسئول جواب -

حفظ بینی شده جهت تمهیدات پیشبررسی  -

   اطلاعات یمحرمانگ

 اطلاعات یبا حفظ محرمانگ ت(ويژه درموارد آزمايش ابوّه )ب ها شيآزما جينتاگزارش 

 .ردیقرار گربط فرد، پزشک معالج و يا مراجع ذی اریدراخت
66 
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 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه الزامات مورد نظر/ روش ارزیابی

ف
دی

ر
 

 مرجع

    

 العمل های مرتبطبررسی دستور -

بررسی سوابق برخورد با يافته های تصادفی  -

 شدههای تدوين مطابق با دستورالعمل

بر  (incidental finding) با برخورد با يافته های تصادفی مرتبط یها دستورالعمل

در آزمايشگاه موجود باشد و مطابق آن  ACMGطبق گايدلاين های معتبر نظیر 

 عمل شود.

67 

 

 ها آزمایشنمونه ها و سوابق انجام نگهداری 

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

 آنها back upبررسی فايل های مرتبط و  -

فايل ،های ژل الکتروفورز دستورالعمل بايگانی و نگهداری سوابق بیماران شامل عکس

و رديابی آنها در  MLPA ،NGSهای تعیین توالی، فايل های آنالیز فراگمنت، 

 back) گاه موجود بوده و مطابق آن عمل شود و تمامی فايل ها دارای پشتیبانآزمايش

up)  .باشند 

68 

 

    

بررسی دستورالعمل های مرتبط با مدت زمان  -

 نگهداری نمونه های مختلف

های هداری نمونهمشاهده محل و شرايط نگ -

 مختلف

های خون، نمونه  مدت زمان نگهداری و بانک کردن نمونه های آزمايشگاه )نمونه

...( مشخص باشد و مطابق آن و  RNAو  DNAو  cell freeجنینی، نمونه های 

سال در  10نمونه های فرزند مبتلا حداقل  جنینی و  DNAعمل شود )نمونه های 

 آزمايشگاه نگهداری شوند(. 

69 

 

    

بررسی دستورالعمل های مرتبط با مدت  -

 زمان نگهداری پرونده های مختلف

های نگهداری پرونده مشاهده و بررسی نحوه -

 مختلف

روندهپفیزيکی مشخص باشد ) صورت الکترونیک وه مدت زمان نگهداری پرونده ها ب

 سال در آزمايشگاه نگهداری شوند(.  30ها حداقل به مدت 
70 

 

    

های شاهده محل و شرايط نگهداری نمونهم -

 دهیاصلی تا پايان گزارش
و ارائه جواب  یسينوارشپس از گز کار و انيتا پا نیمراجع یاصل از نمونه یمقدار

عه مراج یحداقل برا یاز چند سال باشد ول شتریتواند ب یمدت م نيشود. ا ینگهدار

 داده شده و مشخص شدن صیتشخ نیتولد جن یحت و جهیخانواده تا حصول نت یفعل

 دشود تا در صورت بروز خطا علت مشخص شو ینگهدار یو تیوضع

71 
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 پزشکی ژنتیک مولکولیهای آزمایشگاه لیست ارزیابیچک
 1402 -اول ویرایش:

 

 نکات تکمیلی:

گايدلاينابلاغی بر اساس  راهنماهایو در صورت عدم وجود  ، درمان و آموزش پزشکیراهنماهای ابلاغ شده توسط وزارت بهداشتبا استفاده از بايد  ی تهیه شده در آزمايشگاهتمامی دستورالعمل ها

 شوند. مکتوب Best Practice Guidelines (BPG)يا  American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) های معتبر مانند

شده در  یطراحيا کیت های Research Use Only  (RUO)کیت های  استفاده نمايد و درصورت استفاده از ((In vitro diagnostic; IVD آزمايشگاهی تشخیصکیت های آزمايشگاه بايد از 

 در آزمايشگاه موجود باشد.  (validation) گذاریمربوط به چگونگی صحه يشگاه، مستنداتآزما

توسط ممیزين و نیز اطلاعات بیماران ها  ط به توالی پرايمرها و پروباطلاعات مربو ،های اجرايی ممیزی توجه به اصول محرمانگی اطلاعات آزمايشگاه، اعم از فرم ها، دستورالعمل ها، روش فراينددر 

 ول فنی صورت گیرد.ئبا اجازه و توافق مس بايدرعايت شود و هر گونه اخذ اطلاعات  بايد

 

 

 توضیحات
 نیاز به

 اصلاح

غیر 

قابل 

 قبول

قابل 

 قبول
 سنجه الزامات مورد نظر/ روش ارزیابی

ف
دی

ر
 

 مرجع

    

 بررسی دستورالعمل های مرتبط -

و سوابق اخذ رضايت، نحوه  شواهد بررسی -

... در مواردی که از نمونهو  حفظ محرمانگی

 ا برایهای قبلی به عنوان نمونه های کنترل ي

 اند.شدهاندازی آزمايش جديد استفاده راه

به عنوان نمونه کنترل يا جهت استفاده از نمونه های مربوط به پرونده های قبلی 

با رعايت کدهای  اندازی آزمايش های جديد، تنها با اخذ رضايت از مراجعین وراه

 محرمانگی اطلاعات و ثبت سوابق مربوطه انجام شود. اخلاقی،

72 

 

    
گزارش گیری و پذيرش، نمونه سی سوابقبرر -

 چند نمونه از پرونده های قبلی نتايج 

کد  بر اساس نام و قبلی هایآزمايشگزارش نتايج  گیری ووابق پذيرش، نمونهس

 در دسترس باشد. مراجعین
73 

 

    
بررسی شرايط و چگونگی نگهداری سوابق  -

 بیماران

،  (security)، امنیتی(privacy) محرمانگی اصول اساس برمراجعین سوابق 

 نگهداری شوند.  (accessibility) دسترس بودن در و( (integrityيکپارچگی 
74 
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