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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(

 (کتر سیروس زینلی) انستیتو پاستورجناب آقای د

 سرکارخانم دکتر صغری روحی) انستیتو پاستور(

 سعید طالبی) دانشگاه ایران( جناب آقای دکتر

 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(

 سرکارخانم نفیسی )آزمایشگاه مرجع سلامت(

 )موسسه ابن سینا(سرکارخانم دکتر رفعتی

 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(

 جناب آقای دکتررشیدی نژاد) انجمن ژنتیک پزشکی(

 نجم آبادی( -آزمایشگاه ژنتیک پزشکی کریمی نژادسرکارخانم دکتر 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(

 مرجع سلامت( سرکارخانم دکترانجرانی)آزمایشگاه

 سرکارخانم دکترخداوردیان)آزمایشگاه مرجع سلامت(
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 جناب آقای دکتراکبری) آزمایشگاه ژنتیک پزشکی دکتر اکبری(

 سرکارخانم دکتر صدرنبوی) دانشگاه علوم پزشکی اصفهان(

 سرکارخانم دکترفرزامی)آزمایشگاه مرجع سلامت(

 هد(جناب آقای دکترعباس زادگان) دانشگاه علوم پزشکی مش

 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(

 لامت(جناب آقای رفیعی)آزمایشگاه مرجع س

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 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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 ملی:الف( عنوان دقیق خدمت مورد بررسی )فارسی و لاتین( به همراه کد 

 array CGHتکنیک تشخیصی : 810224ملیکد 

 

 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 

برای پزشکان درخواست   Chromosomal Microarray Analysisا ی array CGHتکنیک تشخیصی تعریف استاندارد 

که سیستم مدیریت کیفیت مستقر نموده و پس از اعتبار بخشی، ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی کننده مجاز در 

ازمایشگاه پزشکی تائید شده و یا جهت پذیرش ارجاعات تشخیص ژنتیک نظام سلامت منتخب شده اند، کارایی دارد. روسای 

، جهت مدیریت صحیح هر ژنتیک پزشکی / مسئولین فنی ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی  با دامنه فعالیت

با رویکرد استانداردهای ابلاغی آزمایشگاه مرجع سلامت لازم است نکات ضروری این تکنیک را با توجه به الزامات  تکنیک

ن قسمت لازم است الزامات فضا، الزامات کارکنان، الزامات رعایت نمایند. در ای  ISO 15189-INSO استانداردبا  انطباق

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.

 

 ت( موارد ضروری انجام مداخله تشخیصی )اندیکاسیون ها(

 کاربرد در مورد تکنیک :مرحله درخواست آزمایش 

انجام این آزمایش در کلیه موارد مشروح در زیر منوط به رعایت دستورالعمل مرتبط تنظیم شده و نیز انجام مراحل و آزمایش های قبلی، 

 متناسب و منطبق با همان دستورالعمل ها می باشد.

 مثال هایی از این اندیکاسیون ها عبارتند از:

 بعد از تولد )با توجه به رعایت دستورالعمل های جداگانه مرتبط(: array CGHندیکاسیون انجام تست  ا -

 جنین با آنومالی ماژور در سونوگرافی -

 بارداری 13-11میلی متر در سونوگرافی هفته  5/3بیشتر از  NTجنین با  -

- IUFD مرک داخل رحمی( با ناهنجاری مادرزادی یا شک به مشکل کروموزومی( 

 بارداری هایی که یکی از زوجین حامل اختلال کروموزومی متعادل باشند. -

 عقب ماندگی ذهنی با دلیل نامشخص -

 ناهنجاری مادرزادی چند گانه -

 ( disorders spectrumASD; Autisticاوتیسم و بیماری های در طیف اوتیسم ) -

 میکروسفالی -

 ( eaturesFDysmorphicناهنجاری های ظاهری صورت ) -

 شک به سندروم ویلیامز، دی جرج و سایر سندروم های ریزحذفی یا مضاعف شدگی -
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 دختر مبتلا به بیماری های وابسته به جنس -

 سرطان ها و نئوپلازی ها -

 

 ج ( تواتر ارائه خدمت 

 ( تعداد دفعات مورد نیاز1-ج

 بارداری براساس اندیکاسیون هر یک بار در 

  براساس اندیکاسیون فرد بیمار یک بار در کل زندگی

 ( فواصل انجام2-ج

 ندارد

 

 ( خدمت مربوطه و استاندارد تجویز:Orderافراد صاحب صلاحیت جهت تجویز )د( 

  اطفال، داخلی، زنان و زایمان متخصص یا فوق تخصص

 

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

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

 شده باشد.

 

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

 رشته عنوان ردیف

تعداد موردنیاز به 

استاندارد به طور 

 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 

 کلیه وصلاحیت شده 

 رشته های مرتبط

 

 و بالاتر کارشناسی نفر  1حداقل 

 

 کارشناس فنی -

 

 ز( استانداردهای فضای فیزیکی و مکان ارائه خدمت:  

، جهت ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی / مسئولین فنی زمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی آروسای 

استانداردهای ابلاغی مدیریت صحیح تشخیص بیماری لازم است نکات ضروری مورد نیاز جهت تشخیص بیماری را با توجه به الزامات 

رعایت نمایند. در این قسمت لازم است الزامات فضا،  ISO 15189-INSO استانداردبا  با رویکرد انطباقآزمایشگاه مرجع سلامت 

ات تجهیزات، الزامات قبل از آزمایش، حین آزمایش و پس از آزمایش شامل صدور و گزارش نتایج و نحوه حفظ الزامات کارکنان، الزام

 اطلاعات و داده ها مد نظر قرار گیرد.
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 بایستی دارای مسئول فنی ژنتیک پزشکی باشد.  کننده نمونهپذیرشزمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی آ −

هستند که دستگاه ها و تجهیزات مورد نیاز انجام تست موجود  پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی  هایی زمایشگاهآ درحال حاضر  −

 را در اختیار دارند. 

باید توانایی انجام تست های مولکولی و سیتوژنتیکی تکمیلی و همراه را داشته زمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی آ  −

 باشند.

را انجام می دهند باید تجربه مناسب و کافی در زمینه انجام تست های سیتوژنتیک مرسوم  Array CGHتبصره: کسانی که تفسیر نتایج 

 نمونه کاریوتایپ با اختلال کروموزومی(. 50را داشته باشند )تجربه انجام حداقل 

 

 ح( تجهیزات پزشکی سرمایه ای به ازای هر خدمت: 

 ، یخچال، کامپیوتر، سمپلر های متغیر، سانتریفیوژ-20هیبریداسیون، اسکنر، نرم افزار آنالیز داده، فریزردستگاه 

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

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

 به میزان مورد نیاز کیت استخراج 1

 به میزان مورد نیاز هضمی در صورت نیازآنزیم های  2

 به میزان مورد نیاز کیت جهت نشاندارسازی 3

4 array Chip به میزان مورد نیاز 

 ظ( اقدامات  پاراکلینیکی، تصویربرداری  ودارویی  مورد نیاز جهت ارائه خدمت:

 . مرحله پیش از انجام آزمایش1

کیلوباز  200(( و با  فواصل پروب های whole genomeتبصره: کد فوق برای کلیه آرایه های تجاری موجود با پوشش کامل ژنومی   

 .Agilent Affymetrixاز  شرکت های   8X60 4X44 2X180یا کمتراست ) برای مثال آرایه های

تعرفه کد  %60کیلوباز 200ها کم پوشش و فواصل ژنومی بیشتر از برای آرایه های متمرکز بدون پوشش پایه ای کل ژنوم یا آرایه   

 )Illumina از شرکت  focus constitutional 24 sureباید پذیرش گردد. )برای  مثال پلاتفرم های  810194

یت کیفیت بر انجام دهنده تست بایستی دارای مسئول فنی ژنتیک با سیستم مدیرزمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی آ -

 باشد. ISO-INSO-15189اساس استاندارد 

دستورالعمل ارجاع "ارسال کننده نمونه می بایست واجد شرایط مندرج در سند زمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی آ -

 باشند.  WI-MN-00-GO-HD-001به شماره  "نمونه ها جهت تشخیص بیماری های ژنتیک در نظام سلامت

 قبل از پذیرش بیمار:الزامات 

 مشاوره ژنتیک جهت بررسی و ثبت کامل  تمامی یافته های بالینی برای کلیه موارد درخواست آزمایش لازم است. -

 توضیح و اعلام مزایا و محدودیت های تست برای مراجعین و گرفتن رضایت نامه -
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 باشد و مطابق با دستورالعمل درخواست آزمایش باشد.لازم است که در نسخه پزشک ارجاع دهنده علت بالینی درخواست ذکر شده  -

 . مرحله انجام آزمایش2

 مرحله انجام آزمایش:

 این آزمایش می تواند بر روی نمونه های زیر انجام شود:  

 EDTAخون محیطی یا خون بند ناف در ضد انعقاد  -

 بیوپسی پوست، عضله -

 بیوپسی جنین فوت شده -

 پرزهای جفتی -

 شدهمایع آمنیوتیک کشت  -

- DNA 

 تبصره:

باید به میزان کافی از نمونه اصلی جهت تکرار آزمایش )درصورت نیاز( ذخیره زمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی آ -

 نماید. 

 sample mixباید دستورالعمل مدونی جهت کم کردن خطر جابجایی نمونه ها )زمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی آ -

up ).داشته باشد 

 روند انجام آزمایش شامل مراحل زیر می باشد:

  استخراج: DNA 

تجاری و یا روش های  DNAجهت انجام آزمایش می تواند از کیت های استخراج زمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی آ.  1

(. OD260/230:1.8-OD 260/280: 1.8, 2-2با  خلوص بالا ) DNAخانگی استفاده نماید به شرطی که اطمینان حاصل نماید که 

و میزان زیاد قابل دستیابی است )مدارک انجام ارزیابی ها و کنترل کیفی برای هر نوع نمونه باید ذخیره و قابل دستیابی باشد(. حداقل 

DNA .مورد نیاز بسته به پلاتفرم های مورد استفاده دارد 

 استخراج شده معیارهای کنترل کیفی را کسب ننماید باید نمونه مجدد درخواست گردد. DNA.  در صورتی که 2

تبصره: از آنجا که این تست بر اساس مقایسه محتوای ژنتیکی بیمار با محتوای ژنتیکی افراد کنترل طبیعی می باشد لذا بهتر است  نمونه 

 کنترل نرمال نیز با همین روش آماده و تهیه شود.

باید دستورالعمل مدونی جهت انتخاب کنترل داشته باشد. این دستورالعمل باید بر یشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی زماآ.   3

 اساس روش های متداول بین المللی از جمله موارد زیر باشد:

 کنترل های تجاری -

 (same sex pooled samples)کنترل های رفرانس داخلی هم جنس  -

 بیماران بر اساس گایدلاین های معتبرانتخاب از بین  -
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 گایدلاین های معتبر ضعیت ژنتیکی شناخته شده بر اساساستفاده از رده های سلولی با و -

 DNA (DNA labeling): نشاندار کردن -

 شود..   در صورتی که قبل از نشاندار کردن از هضم آنریمی استفاده گردد، کنترل کیفی مناسب روند هضم آنزیمی باید انجام 1

.  کیت هایی که جهت نشاندارسازی مورد استفاده قرار می گیرند باید دارای تاییدیه های معتبر بین المللی بوده و عملکرد صحیح آنها 2

 توسط آزمایشگاه انجام دهنده مورد ارزیابی قرار گرفته و مدارک آنها موجود باشد.

 بیمار و کنترل نرمال استفاده نمود..  از کیت یا روش مشابهی باید جهت نشاندارسازی نمونه 3

.  در صورتی که قبل از نشاندار کردن نیاز به انجام هضم آنزیمی باشد، آزمون های کنترل کیفی مناسب به صورت همزمان باید انجام 4

 پذیرد. 

 ن ازن محل کار داشته باشدباید دستورالعملی جهت ثبت، پایش و کنترل میزازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی آتبصره: 

 هیبریداسیون -

 جهت هیبریداسیون از دستگاههای با تاییدیه های معتبر بین المللی استفاده گردد .1

 .  آرایه های مورد استفاده باید متناسب با هدف انجام تست باشند.2

 اسکن کردن -

 باید به صورت دوره ای )حداقل سالانه( کنترل شوند.از اسکنرهای با تایید های معتبر بین المللی استفاده گردد. این دستگاه ها  .1

 µmرزولوشن اسکنرها متناسب با آرایه های مورد استفاده و منطبق بر توصیه های شرکت های سازنده باشد )بسته به نوع آرایه از   .2

 متغیر است(.  µm 10تا  1

 ی( استانداردهای گزارش :

 آنالیز داده ها  -

باید از نرم افزارهای معتبر پیشنهاد شده توسط سازندگان آرایه ها استفاده نمود. این نرم افزارها باید قابلیت تغییر تنظیمات پیش   .1

 فرض را داشته باشند.

 فراخوان واریانت ها باید بر اساس استانداردها و دستورالعمل های معتبر بین المللی باشد.  .2

باید محدوده های قابل قبول جهت آنالیز داده های خود را بر اساس معیارهای فعالیت ژنتیک پزشکی  زمایشگاه پزشکی با دامنهآهر   .3

 کنترل کیفی داده های به دست آمده مشخص، مکتوب و ثبت نماید. این محدوده ها در جواب آزمایشات باید آورده شود.

 جوابدهی -

 د علت مراجعه و علائم بالینی به صورت مشروح ذکر گردد.در جواب مراجعین علاوه بر موارد معمول گزارشات ژنتیک بای .1

 OCT) شده کارگرفته به افزارهای نرم ،(…,Agilent, Blugnomeدر نتیجه آزمایش باید پلاتفرم استفاده شده }برای مثال )  .2

software, Multiblu( رزولوشن ، )..,500 kb, 50 kb( و مناطقی که تحت پوشش قرار گرفته است )..,targeted or whole 

genome.وارد گردد} ) 
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(، سایز یافته، محدوده آن و تعیین حذف یا اضافه buildنتیجه نهایی باید یافته ها را با مشخص کردن نسخه ژنومی به کار رفته )  .3

 ر و یا خانواده بیان گردد.گروه تفسیری تقسیم بندی گردد و پیشنهادات بعدی برای بررسی بیشتر بیما 5داشته باشد و یافته ها به یکی از 

 ( باشد.ACMGهمچنین سایر استانداردهای گزارش دهی مطابق با گایدلاین های معتبر بین المللی )از جمله گایدلاین 

 مناسب که در آن به محدودیت های روش اشاره شده باشد الزامی است. disclaimerدر تمامی جواب ها وجود   .4

 مرحله تفسیر بالینی -

( انجام شود. در مجموع واریانت های یافت شده باید ACMGتفسیر نتایج بر اساس گایدلاین های معتبر بین المللی )از جمله گایدلاین 

های طبیعی و یا بیماری زا هستند با پایگاه های معتبر بین المللی و پایگاه های داده ای داخلی مطابقت داده شوند و  CNVاز نظر اینکه 

 اریانت بر اساس موارد مذکور و یافته های بالینی به یکی از موارد زیر تقسیم بندی گردند:نهایتا هر و

1. CNV  ( های با اهمیت بالینی مشخصPathogenic) 

2. CNV ( های بدون اهمیت بالینیBenign) 

 (*VOUSواریانت های با اهمیت بالینی نامشخص )  .3

4. CNV( های با اهمیت بالینی نامشخص، احتمالا بیماری زاPossibly Pathogenic*) 

5. CNV( های با اهمیت بالینی نامشخص، احتمالا غیر بیماری زاPossibly Benign*) 

نیاز است پدر و مادر )و یا در صورت لزوم سایر اعضای خانواده( از نظر آن واریانت بررسی گردند   VOUS* در برخی واریانت های 

تا اهمیت بالینی آن واریانت مشخص گردد )آزمایشگاه ملزم به داشتن دستورالعمل مکتوب جهت انتخاب این واریانت ها داشته باشد( که 

 دی می شوند:دسته زیر تقسیم بن 3در این صورت واریانت ها به 

 ( Possibly Pathogenic.  احتمالا بیماری زا )1

 (Possibly Benign.  احتمالا خوش خیم )2

 (VOUS.  واریانت های با بیماری زایی نامشخص )3

 گ( شواهد علمی در خصوص کنترااندیکاسیون های دقیق خدمت:

 زوجین با سقط مکرر -

 عقب ماندگی ذهنی، سندروم داون و یا اختلالات کروموزمی دیگرزوجین با فرزند قبلی مبتلا به تاخیر تکاملی،  -

بررسی می گردند که حذف یا مضاعف شدگی با اهمیت بالینی نامشخص  array CGHتبصره: زوجین )والدین( در مواردی با 

(VOUSدر فرزند/جنین/خانواده آنها یافت شده باشد و  نیاز به بررسی توارث یافته در خانواده جهت تفس ).یر اهمیت بالینی آن  باشد 

 ل( مدت زمان ارائه هر واحد خدمت:

 یک ماه

 ف( موارد ضروری جهت آموزش به بیمار:

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