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 جناب آقای دکتر سعید رضا غفاری)موسسه ابن سینا(
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 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
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 :به همراه کد ملی (بررسی )فارسی و لاتینالف( عنوان دقیق خدمت مورد 

 (FMF) تب مدیترانه ای فامیلیتشخیص ژنتیک بیماری 

     FMF یماریدر ب MEFV ژن عیشا یها ونیموتاس یبررس:  810024کد ملی 

شکی با دامنه ازمایشگاه پزباشد و ، مراحل فنی، تفسیر و گزارش میDNAاین کد شامل کلیه مراحل بررسی از جمله پذیرش، استخراج 

 اجازه پذیرش کد دیگری را ندارد.فعالیت ژنتیک پزشکی 

 

 : 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 ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی ست کننده مجاز در برای پزشکان درخوا FMFبیماری استاندارد تشخیص ژنتیک 

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 فعالیت لین فنی / مسئوازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی منتخب شده اند، کارایی دارد. روسای 

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

امات فضا، رعایت نمایند. در این قسمت لازم است الز INSO-ISO 15189 استاندارد  با با رویکرد انطباقآزمایشگاه مرجع سلامت 

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

 در فرد بیمار انجام شود.تب مدیترانه ای تواند با ظن بالینی به بیماری این تست می

 ای بدون علت، حملات درد شکم یا مفاصل به همراه تب بدون علت شناخته شده از علایم شایع این بیماری های دورهتبصره: تب

  تواند با ضایعات پوستی، میالژی و درد قفسه سینه همراه باشد.باشد. تب میمی

 

 ج ( تواتر ارائه خدمت 

 داد دفعات مورد نیاز( تع1-ج

 هر بار ظن به بیماری یک بار در 
 

 ( فواصل انجام2-ج

 ندارد

 و استاندارد تجویز: خدمت مربوطه( Orderد( افراد صاحب صلاحیت جهت تجویز )

 باشد.پذیر میعفونی امکانو داخلی  ،های اطفالتخصصدرخواست این تست توسط پزشکان مشاور ژنتیک، متخصصین و فوق

 در نسخه فرد مورد بررسی بنویسد. " FMFبررسی ژنتیکی  "پزشک معالج یا مشاور بایستی درخواست را به صورت 
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 :هـ( ارائه کننده اصلی صاحب صلاحیت جهت ارائه خدمت مربوطه

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

 

 ارائه کننده خدمت: 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 

ب در آموزشی مصو

 صورت لزوم

نقش در فرایند 

 ارائه خدمت

1 

 علوم آزمایشگاهی

 احراز صلاحیت شده

رشته های  کلیه و

 مرتبط

 نفر  1حداقل 
و  کارشناسی

 بالاتر
 کارشناس فنی -

 

   :و مکان ارائه خدمتاستانداردهای فضای فیزیکی ( ز

 زمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی آ

 تیریجهت مد ،ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی یفن نی/ مسئولزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی ازمایشگاه پ یروسا

استانداردهای ابلاغی را با توجه به الزامات  یماریب صیجهت تشخ ازیمورد ن یلازم است نکات ضرور یماریب صیتشخ حیصح

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 اطلاعات و داده

 

  :به ازای هر خدمت ح( تجهیزات پزشکی سرمایه ای

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

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

میکروسکوپ و یا ،کامپیوتر، Power supply ، Gel photo document، یتانک الکتروفورز افق ،کلریترموسا،  DNAآلودگی 

 Genetic analyzer، دستگاه برقراری برق اضطراری، و سایر نرم افزارهای آنالیز نتایج، CVSبرای تمیز کردن نمونه   استریواسکوپ

باشد می تواند از سایر مراکز خرید خدمت  Genetic analyzerفاقد عالیت ژنتیک پزشکی ازمایشگاه پزشکی با دامنه فچنانچه  تبصره:

 کند.

 

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

 )تعداد یا نسبت(  میزان مصرف  مورد نیاز اقلام مصرفی  ردیف
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 ستبر اساس روش های مختلف متفاوت ا 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

 وت استبر اساس روش های مختلف متفا مواد مصرفی مانند سرسمپلر، دستکش لاتکس و .. 5

  

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:

می باشد لذا میزان و نوع   home madeروش انجام آزمایش بصورت  ازمایشگاه های پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکیدر اکثر 

  تنوع بسیاری دارد.مواد مصرفی 

 

 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 

 حات لازم ، پذیرش باید به صورت زیر انجام شود:پس از دریافت اطلاعات و ارائه توضی

 : MEFVپذیرش جهت بررسی جهش های شایع ژن  .1

، مورد پذیرش قرار گیرد. این کد تعرفه شامل کلیه مراحل 810024بایستی با کد  MEFVهای شایع ژن آزمایش برای بررسی جهش

اجازه ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی ت و ، مراحل فنی، تفسیر و گزارش اسDNAبررسی از جمله پذیرش، استخراج 

 پذیرش کد دیگری را ندارد. 

 مرحله انجام آزمایش 

 :MEFVهای شایع ژن بررسی جهش .1

یا بررسی طبق لیست زیر در ایران های شایع موظف به بررسی موتاسیون ،کنندهپذیرش ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی

 .باشدمی MEFVژن  10و  3، 2های نکامل اگزو

 c.2082G>A (p.Met694Ile) 

 c.442G>C (p.Glu148Gln) 

 c.2040G>C (p.Met680Ile) 

 c.2282G>A (p.Arg761His) 

 c.2080A>G (p.Met694Val) 

 c.2230G>T (p.Ala744Ser) 

 c.2177C>T (p.Val726Ala) 
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 :( استانداردهای گزارش ی

 رعایت شود. INSO-ISO 15189استاندارد  8-5ت بند بایست نکادر گزارش ارائه شده می -

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

 حتما باید ذکر گردد.

-تغییرات شناسایی شده توجیه خود مشخص نماید که آیا گزارش در است موظفازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی  -

 باشند یا خیر.کننده بیماری می

 در تا شود اعلام کنندهپزشک درخواست به های شایع، علت بیماری شناسایی نشود نتیجه بایدکه علیرغم بررسی جهشدر صورتی -

 درخواست آزمایش، علمیهای چالش بررسی وازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی  با تعامل از پس لزوم، صورت

 .پذیرد انجام دیگر تست

 

 خدمت: دقیقگ( شواهد علمی در خصوص کنترااندیکاسیون های 

 ندارد

 

 ل( مدت زمان ارائه هر واحد خدمت:

 دو تا سه هفته

 

 ف( موارد ضروری جهت آموزش به بیمار:

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

 

 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  حوهن 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. 

 

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