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 دبیرخانه شورای راهبردی تدوین راهنماهای سلامت

 
  شناسنامه و استاندارد خدمت

MLPA 

 )با دامنه تشخیص بیماری های ژنتیک(
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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(

 جناب آقای دکتر سیروس زینلی) انستیتو پاستور(

 روحی) انستیتو پاستور( سرکارخانم دکتر صغری

 جناب آقای دکتر سعید طالبی) دانشگاه ایران(

 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(

 شگاه مرجع سلامت(سرکارخانم نفیسی )آزمای

 سرکارخانم دکتر رفعتی)موسسه ابن سینا(

 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(

 پزشکی(جناب آقای دکتررشیدی نژاد) انجمن ژنتیک 

 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(

 سرکارخانم دکتر داودی) انستیتو پاستور(

 (جناب آقای دکتراکرمی) انجمن ژنتیک پزشکی

 سرکارخانم دکترانجرانی)آزمایشگاه مرجع سلامت(

 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(

 باس زادگان) دانشگاه علوم پزشکی مشهد(جناب آقای دکترع

 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(

 جناب آقای رفیعی)آزمایشگاه مرجع سلامت(

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 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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 :به همراه کد ملی (سی )فارسی و لاتینالف( عنوان دقیق خدمت مورد برر

  MLPAمیکرودلسیون ها با  یبررس :805030ملی کد 

 

 ب( تعریف و تشریح خدمت مورد بررسی:

 Multiplex Ligation dependent Probeاین سند به عنوان یک راهنما جهت تعریف استانداردهای تکنیک تشخیصی 

Amplification (MLPA)   که در نظام سلامت، سیستم مدیریت کیفیت کی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی ازمایشگاه های پزشدر

ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک روسای مستقر نموده و پس از اعتباربخشی، جهت تشخیص ژنتیک منتخب شده اند کارآیی دارد. 

لازم است نکات ضروری این  مدیریت صحیح هر تکنیک، جهت ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی/ مسئولین فنی پزشکی 

رعایت INSO-ISO 15189 استاندارد  با با رویکرد انطباقاستانداردهای ابلاغی آزمایشگاه مرجع سلامت تکنیک را با توجه به الزامات 

آزمایش، حین آزمایش و پس از نمایند. در این قسمت لازم است الزامات فضا، الزامات کارکنان، الزامات تجهیزات، الزامات قبل 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

 نوع به بسته و ردمو هر در هستند گلوبال های کد دارای موارد از برخی و داشته متعددی های کاربرد MLPA تکنیک که آنجایی از

 به پدر نمونه بررسی) SMA بیماری برای حاضر حال در. شد خواهد استفاده بیماری هر دستورالعمل با مطابق متفاوتی کدهای از بیماری

 می 810160 کد از خانواده همراه به دوشن بیماران بررسی برای و 810140 کد فرزند همراه به مادر بررسی و 810138 کد( فرزند همراه

 نمود. استفاده پذیرش برای 805030 کد از باید حاضر حال در و لزوم صورت در MLPA کاربردهای سایر برای. نمود استفاده توان

 

 ج ( تواتر ارائه خدمت 

 ( تعداد دفعات مورد نیاز1-ج

 یک بار 

 

 ( فواصل انجام2-ج

 ندارد

 

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

 ، مغز و اعصاب متخصص اطفالفوق تخصص یا 

 

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

 ی ارائه خدمت برمبنای سطح بندی تخصصی احراز شده باشد.دانش آموخته دکتری تخصصی رشته ژنتیک پزشکی  که صلاحیت او برا
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 ارائه کننده خدمت: و( عنوان و سطح تخصص های مورد نیاز )استاندارد( برای سایر اعضای تیم

 رشتهعنوان  ردیف

تعداد موردنیاز به طور 

استاندارد به ازای ارائه 

 هر خدمت

 مقطع تحصیلی

سابقه کار و یا دوره 

آموزشی مصوب در 

 رت لزومصو

نقش در 

فرایند ارائه 

 خدمت

1 
احراز صلاحیت علوم آزمایشگاهی 

 رشته های مرتبطکلیه  و  شده

 

 نفر  1حداقل 
 و بالاتر کارشناسی

 

- 
 کارشناس فنی

 

   :و مکان ارائه خدمت( استانداردهای فضای فیزیکی ز

 زمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی آ

 تیریجهت مد ،ازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی یفن نی/ مسئولبا دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی  ازمایشگاه پزشکی 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 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،یقبل از آزما ماتالزا زات،یالزامات کارکنان، الزامات تجه

 .ردها مد نظر قرار گی اطلاعات و داده

 

  :ح( تجهیزات پزشکی سرمایه ای به ازای هر خدمت

 کامپیوتر، سمپلر های متغیر یخچال، ،-20نرم افزار آنالیز داده، فریزر ترموسایکلر،

 

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

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

 زان مورد نیازبه می کیت استخراج 1

 به میزان مورد نیاز MLPAکیت  2

 

 ارائه خدمت: جهتظ( اقدامات  پاراکلینیکی، تصویربرداری  ودارویی  مورد نیاز 

 :)مرحله درخواست آزمایش )کاربرد در مورد تکنیک 

 مطابق با دستورالعمل تشخیص و ارجاع  بیمار 

 :مرحله پیش از انجام آزمایش 

  از آنجایی که تکنیکMLPA  کاربرد های متعددی داشته و برخی از موارد دارای کد های گلوبال هستند در هر مورد و بسته به

)بررسی  SMAنوع بیماری از کدهای متفاوتی مطابق با دستورالعمل هر بیماری استفاده خواهد شد. در حال حاضر برای بیماری 
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و برای بررسی بیماران دوشن به همراه خانواده از  810140ه فرزند کد و بررسی مادر به همرا 810138نمونه پدر به همراه فرزند( کد 

برای  805030در صورت لزوم و در حال حاضر باید از کد  MLPAمی توان استفاده نمود. برای سایر کاربردهای  810160کد 

 پذیرش استفاده نمود.

  ارای مسئول فنی ژنتیک با سیستم مدیریت کیفیت بر گیرنده نمونه بایستی دازمایشگاه پزشکی با دامنه فعالیت ژنتیک پزشکی

 باشد. INSO-ISO-15189اساس استاندارد 

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

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

 

 :مرحله انجام آزمایش 

 روند انجام آزمایش شامل مراحل زیر می باشد: 

  آزمایشMLPA  یک روش مقایسه ای کمی بین نمونه ای می باشد. این بدان معناست که برای انجام آزمایش و تفسیر نتایج

استفاده نمود. به علاوه، توصیه می شود جهت اطمینان از نتایج  Normalizationحتما باید از تعداد مشخصی کنترل نرمال جهت 

می بایست به دستورالعمل های  MLPAنتایج نهایی، در صورت دسترسی از کنترل مثبت نیز استفاده شود. همچنین برای انجام 

 شرکت سازنده توجه شود. 

  غلظتng/ul 5  تاng/ul 50 کسان باشد.برای کلیه نمونه، ترجیحا غلظت و کیفیت نمونه ها ی 

 .روش استخراج مورد استفاده برای کلیه نمونه ها )کیس و کنترل( یکسان باشد 

  تیوب های مورد استفاده باید قبل از ورود به پروسه کاری از نظر میزان تبخیر و تحمل شرایط دمایی مورد بررسی قرار گرفته

 باشند.

  7نمونه به ازای نمونه های بیشتر تا سقف هر  21رت انجام بیش از نمونه از سه کنترل استفاده شود و در  صو 21الی  1به ازای  

نمونه اضافه یک کنترل اضافه شود. همچنین اکیدا توصیه می شود که کنترل در بین نمونه ها از نظر موقعیت قرار گیری در دستگاه 

 مابین سایر نمونه ها پخش شوند.

  نمونه هایDNA  حتما در بافرTE .حل شده باشد 

 یز نمونه ها ترجیحاً توسط نرم افزار آنالCofalyzer  و یاGeneMarker .انجام شود 

 Setting  مورد استفاده برایNormalization  از جمله کنترلInternal control probes  وPopulation 

normalization .مطابق با دستورالعمل شرکت سازنده نرم افزار انجام شود 

 ن پروب های کنترل نتایج قابل قبول نیستدر صورت خارج از محدوده بود 

 ( نتایج غیر قطعیinconclusive در )MLPA  همانند مواردی که تنها نتیجه با یک پروب شناسایی شده است باید با یک

 روش مورد تایید ثانوی تایید گردد
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 :( استانداردهای گزارش ی

 نوع کیت مورد استفاده نیز ذکر گردد. کلی گزارش نویسی باید رعایت دستورالعمل هایدر گزارش ارائه شده به بیمار علاوه بر 

 خدمت: دقیقگ( شواهد علمی در خصوص کنترااندیکاسیون های  

 ندارد

 

 ل( مدت زمان ارائه هر واحد خدمت:

 فرد بیمار( تشخیص ژنتیک ماه ) در 1 حداکثر پیش از تولد( تا ژنتیک روز ) در موارد تشخیص 3

 

 ر:آموزش به بیماف( موارد ضروری جهت 

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

 

 منابع:

  استانداردINSO-ISO-15189   

  انجمن آسییب شناسیی    -)آزمایشگاه مرجع سلامت "مجموعه ای از مستندات سیستم مدیریت کیفیت در آزمایشگاه پزشکی "کتاب

 .1391،  چاپ دوم ، سال "ان(ایر

  آیین نامه مستند سازی، شماره گذاری، کنترل مدارک، بازنگری و نحوه صدور به شمارهHD-GO-00-MN-RE-001 

 http://www.acmg.net/StaticContent/SGs/Section_G_2010.pdf 

 Use of the MLPA assay in the molecular diagnosis of gene copy number alterations in human 

genetic diseases Liborio Stuppia, Ivana Antonucci, Giandomenico Palka and alentina Gatta 

 Int. J. Mol. Sci. 2012, 13, 3245-3276; doi:10.3390/ijms13033245. 

 

 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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