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 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(
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 سرکارخانم دکترباقرصاد)اداره ژنتیک(
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 :به همراه کد ملی (ررسی )فارسی و لاتینالف( عنوان دقیق خدمت مورد ب

 تشخیص ژنتیک بیماری بتا تالاسمی

 پدر به همراه فرزند  یبتا برا یمرحله اول تالاسم یبررس: 810150کد ملی  

  مادر به همراه فرزند یبتا برا یمرحله اول تالاسم یبررس: 810152کد ملی 

  جنین بتا تالاسمی/ مرحله دوم تعیین وضعیت: 806505کد 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 

که زشکی ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پاستاندارد تشخیص ژنتیک بتا تالاسمی برای پزشکان درخواست کننده مجاز در 

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

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

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

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

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

 حفظ اطلاعات و داده ها مد نظر قرار گیرد.

 )اندیکاسیون ها( ت( موارد ضروری انجام مداخله تشخیصی

 تواند با یکی از شرایط زیر با ذکر اندیکاسیون درخواست تست در نسخه انجام شود:تست می این

 ش ژنتیک بتا تالاسمی مرحله اول برای زوجین در معرض خطر تولد فرزند مبتلا:( آزمای1

تالاسمی در معرض خطر تولد فرزند  تولد از قبل و ناقلین تشخیص کشوری هایی که مطابق دستورالعملتواند برای زوجاین آزمایش می 

 تولد خطر احتمال با آن ترکیبات انواع یا تالاسمی بتا ل قطعیشناسی ناقبر اساس نتایج خون نفر دو هایی که هرمبتلا هستند یعنی زوج

هایی که یک نفر ناقل قطعی بتا و دیگری مشکوک نهایی یا هر دو مشکوک )زوج هایمبتلا باشند )مطابق جدول زیر( یا زوج فرزند

زوج مورد بررسی و فرم ارجاع  و الکتروفورز هموگلوبین CBCآزمایش مشکوک نهایی باشند( درخواست شود. در این صورت جواب 

 از طرف مرکز بهداشت باید موجود باشد. 

  

β- thal 

α+ -

thal 
α°-thal δβ- thal HbS HbD HbE 

Hb 

Lepore 
HbC 

 

HbO Arab 

β- thal + - - + + - + + - + 

α+-thal - - + - - - - - - - 

α°-thal - + + - - - - - - - 

δβ- thal + - - + + - + + - + 

HbS + - - + + + + + + + 

HbD Panjub - - - - + - - - - - 

HbE + - - + + - - + - - 

Hb Lepore + - - + + - + + - + 
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HbC - - - - + - - - - - 

HbO Arab + - - + + - - + - - 

 (PND1 + : ریسک بروز بیماری ژنتیکی و کم خونی وجود دارد ) ارجاع به

 باشد(نمی PND1 کی و کم خونی وجود ندارد. )نیازی به ارجاع به: ریسک بروز بیماری ژنتی -

 MCV<80, MCH<27, HbA2: NL, HbF high تعریف دلتا بتای هتروزیگوت:

های بالینی و/یا که بررسی ( آزمایش ژنتیک بتا تالاسمی برای افراد مبتلا یا مشکوک به بتا تالاسمی ماژور یا اینترمدیا در مواردی2

  نباشد: informative پاراکلینیکی

 .تخصص هماتولوژیست صورت گیردتواند صرفا توسط فوقاین آزمایش می

و الکتروفورز  CBCفرد مورد بررسی ) قبل از شروع تزریق خون ( یا  و الکتروفورز هموگلوبین CBCآزمایش در این صورت جواب 

 والدین باید موجود باشد.  هموگلوبین

 

    گیری جهت تجویز داروی هیدروکسی اورهدر افراد ماژور به منظور تصمیم Xmn1مورفیسم ( بررسی پلی3

و الکتروفورز  CBCفرد مورد بررسی ) قبل از شروع تزریق خون ( یا  و الکتروفورز هموگلوبین CBCآزمایش در این صورت جواب 

 والدین باید موجود باشد و مبتلا بودن فرد تایید شده باشد. هموگلوبین

 

در این صورت جواب آزمایش ژنتیک مرحله اول و آخرین سونوگرافی حاملگی موجود ش ژنتیک بتا تالاسمی مرحله دوم: ( آزمای4

 باشد.

 

و الکتروفورز  CBCآزمایش  در این صورت جواب آزمایش سونوگرافی وآزمایش ژنتیک بتا تالاسمی مرحله اول و دوم: ( 5

 هایی که مطابق دستورالعملتواند برای زوجشت باید موجود باشد. این آزمایش میزوج و فرم ارجاع از طرف مرکز بهدا هموگلوبین

 تالاسمی در معرض خطر تولد فرزند مبتلا هستند درخواست شود. تولد از قبل و ناقلین تشخیص کشوری

 

 ج ( تواتر ارائه خدمت 

 ( تعداد دفعات مورد نیاز1-ج

 بارداری براساس اندیکاسیون هر یک بار در 

ره: در خانم باردار دارای اندیکاسیون ذکر شده در قسمت قبل، برای هر جنین در هر حاملگی نیاز به تشخیص پیش از تولد می باشد تبص

 که همه این موارد در نسخه خانم نوشته می شود.

 یک بار در کل زندگی فرد بیمار براساس اندیکاسیون   

 ( فواصل انجام2-ج

  ندارد
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 و استاندارد تجویز: خدمت مربوطه( Orderجهت تجویز ) د( افراد صاحب صلاحیت

های داخلی و تخصصهای اطفال، متخصصین و فوقتخصصدرخواست این تست توسط پزشکان مشاور ژنتیک، متخصصین و فوق -

 باشد.پذیر میهماتولوژی امکان

های بالینی و/یا پاراکلینیکی که بررسی دیبرای افراد مبتلا یا مشکوک به بتا تالاسمی ماژور یا اینترمدیا در موارآزمایش  -

informative تخصص هماتولوژیست صورت گیردتواند صرفا توسط فوقمی، نباشد. 

توانند آزمایش مرحله دوم این تخصص زنان و زایمان نیز میهای باردار علاوه بر متخصصین ذکر شده، متخصص و فوقبرای خانم -

 تست را درخواست نمایند. 

ش ژنتیک بتا تالاسمی مرحله اول برای زوجین در معرض خطر تولد فرزند مبتلا پزشک معالج یا مشاور بایستی جهت آزمای -

 در نسخه خانم و آقا بنویسد. "تشخیص ژنتیک مرحله اول بتا تالاسمی  "درخواست را به صورت 

 informativeهای بالینی و/یا پاراکلینیکی رسیکه بر برای افراد مبتلا یا مشکوک به بتا تالاسمی ماژور یا اینترمدیا در مواردی -

همراه با ذکر اندیکاسیون درخواست  "تشخیص ژنتیک بتا تالاسمی  "نباشد، پزشک معالج یا مشاور بایستی درخواست را به صورت 

 تست، در نسخه فرد مورد بررسی بنویسد.

هت تجویز داروی هیدروکسی اوره، پزشک معالج یا گیری جدر افراد ماژور به منظور تصمیم Xmn1مورفیسم جهت بررسی پلی -

همراه با ذکر اندیکاسیون درخواست تست، در نسخه فرد  " Xmn1 مورفیسمپلی بررسی "مشاور بایستی درخواست را به صورت 

 مورد بررسی بنویسد.

تشخیص ژنتیک مرحله  " جهت آزمایش ژنتیک بتا تالاسمی مرحله دوم، پزشک معالج یا مشاور بایستی درخواست را به صورت -

 در نسخه مادر بنویسد. "دوم بتا تالاسمی 

تشخیص ژنتیک  "جهت آزمایش ژنتیک بتا تالاسمی مرحله اول و دوم پزشک معالج یا مشاور بایستی درخواست را به صورت  -

 مادر بنویسد.در نسخه  "تشخیص ژنتیک مرحله دوم بتا تالاسمی  "در نسخه خانم و آقا و  "مرحله اول بتا تالاسمی 

 

 :هـ( ارائه کننده اصلی صاحب صلاحیت جهت ارائه خدمت مربوطه

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

 

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

 رشته عنوان 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 صلاحیت  علوم آزمایشگاهی

 رشته های مرتبطکلیه و  شده

 

 نفر  1حداقل 
 و بالاتر کارشناسی

- 
 شناس فنیکار
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   :و مکان ارائه خدمت( استانداردهای فضای فیزیکی ز
 ازمایشگاه های پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی کلیه 

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

استانداردهای ابلاغی را 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 تیرعاINSO-ISO 15189  استاندارد با با رویکرد انطباقآزمایشگاه مرجع سلامت 

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

 .ردها مد نظر قرار گی اطلاعات و داده
 

  :ح( تجهیزات پزشکی سرمایه ای به ازای هر خدمت

 کرویم ر،مت PH، ترازو، Vortex، اتوکلاو، انکوباتور، Hot plate ،بن ماری، دماسنج، هود،  -20سمپلرهای متغیر، یخچال، فریزر 

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

DNA  ،ی، تانک الکتروفورز افق ،کلریترموساPower supply ، Gel photo document کامپیوتر، میکروسکوپ و یا،

، نرم افزار طراحی پرایمر، نرم افزار آنالیز نتایج تعیین توالی و سایر نرم افزارهای آنالیز نتایج، CVSه برای تمیز کردن نمون  استریواسکوپ

 Genetic analyzerدستگاه برقراری برق اضطراری، 

د خدمت باشد می تواند از سایر مراکز خری Genetic analyzerفاقد ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی چنانچه  تبصره:

 کند.

 

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

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

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

 بر اساس روش های مختلف متفاوت است PCRمواد مورد نیاز  2

 بر اساس روش های مختلف متفاوت است الکتروفورز  نیازمواد مورد  3

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

 با توجه به تعداد نمونه مورد بررسی و کنترلها تعیین می شود. MLPAمواد مورد نیاز  5

 مختلف متفاوت استبر اساس روش های  مواد مصرفی مانند سرسمپلر، دستکش لاتکس و .. 6

 

با استفاده از کیت های تجاری انجام می شوند اما ازمایشگاه های پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی این تست ها در بعضی از  تبصره:

اد می باشد لذا میزان و نوع مو  home madeروش انجام آزمایش بصورت ازمایشگاه ها پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی در اکثر 

 مصرفی تنوع بسیاری دارد.
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 ارائه خدمت: جهتظ( اقدامات  پاراکلینیکی، تصویربرداری  ودارویی  مورد نیاز 

 مرحله پیش از انجام آزمایش( 1

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

 ژنتیک بتا تالاسمی مرحله اول برای زوجین در معرض خطر تولد فرزند مبتلا:( پذیرش جهت آزمایش 1-1

 ( بررسی ژن بتا1-1-1

 همراه به پدر برای بتا تالاسمی اول مرحله )بررسی 810150در زوج های در معرض خطر تولد فرزند مبتلا به تالاسمی آزمایش با کد 

گیرد. این کد تعرفه شامل کلیه فرزند( مورد پذیرش قرار می همراه به مادر برای بتا تالاسمی اول مرحله )بررسی 810152فرزند( و 

ای و حذفی شناخته شده و ناشناخته، تفسیر های نقطه، مراحل فنی اعم از بررسی جهشDNAمراحل بررسی از جمله پذیرش، استخراج 

 باشد و آزمایشگاه اجازه پذیرش کد دیگری را ندارد. و گزارش می

 ی ژن های آلفا( بررس1-1-2

شناسی در ژن کننده نتایج خونو جهش توجیه ، مشکوک بودهبر اساس دستورالعمل کشوری تشخیص قبل از تولد تالاسمی زوجچنانچه 

 Hemoglobin Bartبتا گلوبین در یک یا هر دو فرد مورد بررسی شناسایی نگردید، و نیز در معرض خطر تولد فرزند مبتلا به 

hydrops fetalis باید با خانواده تماس گرفته و لزوم ورود به مرحله بعد را ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی ودند ب

 اول مرحله )بررسی 810156فرزند( و  همراه به پدر برای آلفا تالاسمی اول مرحله )بررسی 810154اطلاع دهد. آزمایش با کدهای 

گیرد. این کد تعرفه شامل کلیه مراحل بررسی از جمله پذیرش، استخراج ( مورد پذیرش قرار میفرزند همراه به مادر برای آلفا تالاسمی

DNAازمایشگاه پزشکی باشد و شده و ناشناخته، تفسیر و گزارش میهای حذفی و غیرحذفی شناخته، مراحل فنی اعم از تعیین جهش

 . اجازه پذیرش کد دیگری را نداردبا دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی 

و الکتروفورز هموگلوبین یافته  CBCهای پاراکلینیکی از جمله باشد که یافتهپذیر میتبصره: استفاده از کدهای آلفا تنها در صورتی امکان

 اختصاصی برای افتراق آلفا از بتا تالاسمی نداشته باشد.

که در مدیریت درمان ماژور یا اینترمدیا در مواردی( پذیرش جهت آزمایش ژنتیک بتا تالاسمی برای افراد مشکوک به بتا تالاسمی 1-2

 نباشد: informativeهای بالینی و پاراکلینیکی تاثیرگذار باشد و بررسی

 برای بتا تالاسمی اول مرحله )بررسی 810152فرزند( ، و  همراه به پدر برای بتا تالاسمی اول مرحله )بررسی 810150آزمایش با کد 

، مراحل فنی، DNAگیرد. این کد تعرفه شامل کلیه مراحل بررسی از جمله پذیرش، استخراج ورد پذیرش قرار میفرزند( م همراه به مادر

 اجازه پذیرش کد دیگری را ندارد. ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی باشد و تفسیر و گزارش می

  ری جهت تجویز داروی هیدروکسی اوره:ظور تصمیم گیدر افراد ماژور به من Xmn1( پذیرش جهت بررسی پلی مورفیسم 1-3

 گیرد.می  تنهایی( مورد پذیرش قرار به دارد نقش فارماکوژنومیکس در که بازی تک تغییر یک )بررسی 810004آزمایش با کد 

 ( پذیرش جهت آزمایش ژنتیک بتا تالاسمی مرحله دوم:1-4

 جنین( انجام شود. وضعیت تعیین دوم مرحله/ تالاسمی )بتا 806505پذیرش باید با کد 
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 ( مرحله انجام آزمایش2

پروتئینی با طول  HBBکننده هستند. ژن  کد اگزون آن 3اگزون دارد که هر  3باشد. این ژن عامل بتا تالاسمی می HBBجهش در ژن 

 کند.اسید آمینه را سنتز می 147

 ( آزمایش ژنتیک بتا تالاسمی مرحله اول2-1

باشد. آزمایش باید طبق می HBBژن  تغییراتموظف به بررسی  ،کنندهپذیرشبا دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی ازمایشگاه پزشکی 

علت  HBBای در ژن های نقطهتالاسمی انجام شود. در صورتی که با بررسی جهش تولد از قبل و ناقلین تشخیص کشوری دستورالعمل

 ها در این ژن را با روش مناسب بررسی نماید.شدگیاضافهخونی شناسایی نشود، آزمایشگاه موظف است حذف و کم

شود بعد از بررسی و اثبات بیماری تبصره: در بررسی ژنتیک بتا تالاسمی برای افراد مشکوک به بتا تالاسمی ماژور یا اینترمدیا توصیه می

 در فرد مبتلا، والدین نیز از نظر ناقلی بررسی شود.

 ی مرحله دوم( آزمایش ژنتیک بتا تالاسم2-2

بایستی با روشی مناسب ژنوتیپ جنین را برای جهش شناسایی شده در مرحله اول ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی 

 مشخص نماید.

-دیتایید صحت نمونه )تعلق نمونه جنین به پدر و مادر( در موارد سالم بودن جنین و رد آلودگی مادری در مواردر آزمایش مرحله دوم، 

 باشد الزامی است.ناقل جهش مادری هتروزیگوت و که جنین 

اطمینان حاصل کند. بررسی مارکرهای ژنتیکی اطراف ژن جهت  allelic drop outدر موارد هموزیگوت، آزمایشگاه باید از عدم وجود 

 بررسی غیرمستقیم وضعیت جنین بایستی مطابق با دستورالعمل کشوری انجام شود.

 

 :ای گزارش ( استانداردهی

شده و هتروزیگوت یا هموزیگوت بودن جهش حتما زای شناساییکد پذیرش شده، نوع تکنیک به کار رفته، جهش)های( بیماری -

 باید ذکر گردد.

کنند بایستی در جواب می هایی که جهت آزمایش مرحله اول مراجعهنیاز یا عدم نیاز به تشخیص قبل از تولد مرحله دوم برای زوج -

 د.ذکر گرد

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

 باشند یا خیر.کننده بیماری می

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

-و بررسی چالشازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی کننده اعلام شود تا در صورت لزوم، پس از تعامل با درخواست

 های علمی آزمایش، درخواست تست دیگر انجام پذیرد.

های ژنتیکی با ح حال و یافتههای هماتولوژیک و الکتروفورتیک و شرتفسیر بالینی نهایی با توجه به همه یافته: مرحله تفسیر بالینی -

 بیمار است. متخصص هماتولوژی بالینی
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 خدمت: دقیقگ( شواهد علمی در خصوص کنترااندیکاسیون های 

 ندارد

 

 ل( مدت زمان ارائه هر واحد خدمت:

 ماه1تا  هفته 2

 

 ر:ف( موارد ضروری جهت آموزش به بیما

 جو توضیح داده شود.شک متخصص برای افراد مشاورهنتایج به دست آمده باید توسط پزشک مشاور ژنتیک یا پز

 منابع:

  INSO-ISO-15189استاندارد  .1

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

 .1391،  چاپ 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. 
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