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 مبانی و کلیات

 مقدمه

 سال، این برنامه به 5شد. پیش از آن بیش از  آغاز 1376سال در  در کشور ماژور از بروز تالاسمیی کشوری پیشگیری امهبرناجرای 

 1394و  1383 ،1376های در سال این برنامه دستورالعمل کشوری .بود های کشور اجرا شدهصورت آزمایشی در برخی استان

 باشد.می 1404در سال این برنامه بازنگری دستور العمل  پنجمینو این نسخه  بازنگری و ابلاغ شده

های مشاوره ژنتیک و جاد زیرساختبه همراه ایهای بهداشتی در قالب شبکه ی پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژوربرنامه اجرای

ام از ادغموفق ای نمونه ،مند به سطوح تخصصی و فوق تخصصی نظام سلامتتشخیص ژنتیک در کشور و توسعه مسیر ارجاعات نظام

یک برنامه زمینه طراحی  اص آنعلمی اجرایی خهای . این برنامه و زیرساخت[1] ایجاد کرد کشور خدمات ژنتیک در نظام سلامت

( Community Genetics) «ژنتیک اجتماعی» ه نامب (Public Health Geneticsدر حوزه ژنتیک سلامت عموم )پیشگیری « جامع»

های ژنتیک منفرد پیشگیری بیماریهای ، تمامی برنامه1396در سال « ماعیژنتیک اجت»دستورالعمل ابلاغ  با. [3و 2]هموار کرد را 

 گردد. ی از این برنامه جامع اجرا مییاهبرنامه به عنوان زیر -تالاسمی ماژوربتا شامل برنامه کشوری پیشگیری از بروز -

و « تشخیص ژنتیک»، «مراقبت ژنتیک»، «مشاوره ژنتیک»، «اساییشن»اصلی ( Strategyراهبرد ) 5برنامه ژنتیک اجتماعی دارای 

عاریف، برنامه ساختار اجرایی مشترک دارند که تهای راهبرد، سایر «شناسایی» راهبرد باشد. به جز می« تیکآموزش سواد سلامت ژن»

آموزش پزشکی در دستورالعمل ژنتیک ها به تفکیک سطوح ستادی و اجرایی وزارت بهداشت، درمان و نحوه اجرا و شرح وظایف آن

های مختلف ژنتیک، های اختصاصی پیشگیری بیماریبرنامه فرایندهای شناسایی در زیر اجتماعی آمده است. با توجه به تفاوت

 .گردندمی و ابلاغ تدوینهای مختلف به صورت ضمیمه برنامه ژنتیک اجتماعی ستورالعمل فرایند شناسایی بیمارید

 آنو نحوه توارث انواع  ،یماری تالاسمیب با آشنایی

ترین ترین و شایعشود و در زمره مهمای نیز شناخته میمدیترانه )آنمی( خونیتالاسمی یک اختلال خونی ارثی است که با عنوان کم

( زنجیره HBB( یا بتای )2HBA/1HBAاختلالات ژنتیکی در سطح جمعیتی قرار دارد. تالاسمی به علت وجود جهش در ژن آلفا )

یابد، در حالی که در افراد سالم در فواصل چند ماهه این شود. در این بیماری تولید هموگلوبین کاهش میگلوبین فرد مبتلا ایجاد می

های قرمز است که کار حمل کردن اکسیژن به افتد. هموگلوبین مولکولی در گلبولصورت طبیعی اتفاق میکاهش و جایگزینی به

های مختلف بدن به دلیل مقدار اندک شود که اکسیژن کافی به بافتن را بر عهده دارد. علایم این بیماری زمانی ظاهر میهای بدبافت

 .خونی نرسدهموگلوبین و کم

گیرد. ساخت ساز بدن شامل مغز استخوان، صورت میاز گلبول قرمز در مراکز خونس های پیشهای گلوبین در سلولساخت زنجیره

رمزگذاری  11توسط یک جفت ژن بر روی کروموزوم  βهای و ساخت زنجیره 16توسط دو جفت ژن بر روی کروموزوم  αای هزنجیره

شوند. بر این اساس  بندی مییافته دسته های جهشتالاسمی بر اساس نوع ژن معیوب و انواع فنوتیپ حاصل از این ژنانواع  شود. می

 :شوندتقسیم میبه شرح زیر( βبتا ) و ( αآلفا ) به دو دسته بزرگ تالاسمی
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 الف( تالاسمی بتا:

 تالاسمی ماژور )هموزیگوت(:( 1-الف

کوس بتاگلوبین است و از لحاظ بالینی بیماری شدیدی است. وتالاسمی ماژور ناشی از وجود جهش در هر دو نسخه ژن در ل

ماهگی آنمی همولیتیک و میکروسیتیک را بروز  6سن شرایط بالینی در زمان تولد نسبتاً طبیعی است کودک به تدریج تا 

و  αهای هموگلوبین شود. عدم تعادل زنجیرهسال کامل می 3-2دهد و تابلوی کم خونی بر حسب سرعت جایگزینی تا می

β  منجر به رسوب زنجیرهα تا  4های به طور معمول تزریق خون در دورهو  شودهای قرمز میدر گلبول قرمز و لیز گلبول

های استخوانتغییر شکل  شامل کبد و طحال، هاض بیماری شامل بزرگ شدن ارگانهفته ضروری خواهد بود. سایر عوار 8

ها به شکستگی، مستعد شدن به عفونت و تأخیر رشد و عوارض رسوب ها و مستعد شدن آننازکی جدار استخوان ،پهن

  کبد و دیابت است.آهن در قلب، پانکراس، کبد و در نتیجه نارسایی قلب، 

 تالاسمی مینور )هتروزیگوت(:( 2-الف

اغلب تظاهرات شدید و که  کوس بتاگلوبین استو( ناشی از وجود جهش تنها در یک نسخه ژن در لTraitتالاسمی مینور )

)هموگلوبین  FHb بعضاً و 2HbA در بیشتر مواردآنمی خفیف داشته و  مینور دارند، βآشکار بالینی ندارد. افرادی که تالاسمی 

باشند، در انتقال ژن بیماری یم «ناقل ژن بتا تالاسمی»از آنجا که افراد مبتلا به تالاسمی مینور، یابد. افزایش می جنینی(

 هستند.به نسل بعد حائز اهمیت 

 تالاسمی آلفا:ب( 

تری از نظر بالینی در صورت شود. در آلفا تالاسمی تظاهرات متنوعدستخوش صدمه می αساخت زنجیره  اختلال در این

دهد. جهش شایع ژنی آلفا تالاسمی، از نوع حذف ژنی است. در این شرایط همزمان جهش در هر یک از نسخ ژنی رخ می

به ارث رسیدن انواع حالات تواند بیش از یک نسخه ژنی بر روی یک رشته کروموزومی حذف گردد. بدین ترتیب با می

اهمیت آلفا تالاسمی  آید.یافته از والدین واجد جهش به فرزندان، انواع اشکال بالینی آلفا تالاسمی بوجود می های جهشژن

ناقلین های بتا تالاسمی شایع است، عمدتاً تداخل در تشخیص افتراقی اطقی که این سندرم در کنار سندرمویژه در منه ب

تواند رخ ه بر حالات یاد شده، در شرایط نادر ترکیبی از اختلالات ژنی کمیّ و ساختاری مربوط به گلوبین میاست. علاو

های متنوعی از تظاهرات بالینی و هماتولوژیکی را به دهند و تظاهرات ترکیب خونی و فنوتیپی را متفاوت سازد و ترکیب

 وجود آورد. 

 :ماژور نحوه توارث تالاسمی

رسد. در شرایطی که از طریق الگوی مشخص ارثی اتوزومال مغلوب، از والدین به فرزندان به ارث میماژور سمی بیماری تالا

 50تالاسمی باشند، در هر حاملگی با احتمال یک به چهار فرزندان مبتلا یا سالم و به احتمال  جهش بتاپدر و مادر ناقل 

ها نقص ژنتیکی برای ژن بتا گلوبین گزارش شده است. این آلل درصد فرزند ناقل ژن خواهند داشت. حدود دویست نوع

اختلالات کلینیکی تالاسمی بتا را ایجاد  %80آنها نزدیک به  %20ها شایع نیستند بلکه غالباً حدود همگی در جمعیت

مناطق مختلف جهان ها در کنند که فراوانی این جهشهای ژنتیکی متنوعی انواع تالاسمی را ایجاد میانواع جهشکنند. می

 .[4] با هم متفاوت است
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 در کشور پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور ضرورتاپیدمیولوژی بتا تالاسمی ماژور و 

است که به صورت  %4ارثی کشور است. میانگین شیوع ناقلی ژن تالاسمی در کشور  خونی ترین بیماریتالاسمى ماژور، شایع

( است. پراکندگى شیوع ناقلی ژن بیمارى تالاسمی در نقاط مختلف کشور %1.5شاخص در جهان )واضحی بالاتر از میانگین این 

تر از شایع کشور جنوبفارس و دریاى عمان در ی دریاى مازندران در شمال و خلیج حاشیه 1خیزمناطق مالاریا یکسان نیست و در 

هاى خوزستان، بوشهر، هرمزگان، سیستان و بلوچستان، کرمان، گیلان، مازندران دهد که استانسایر مناطق است. برآوردها نشان می

 . [4] درصد از مردم حامل ژن بیمارى هستند 10فارس تا  های نواحی مرکزی ماننداستانبعضی از و حتی در 

ق خون سراسر کشور تعداد کل بیماران مبتلا به انواع اختلالات هموگلوبین شدید نیازمند بر اساس ثبت موارد در مراکز تزری

. بوده اند نفر از ایشان مبتلا به بتا تالاسمی ماژور 17،342نفر بوده که تعداد  18،983برابر با  1394تزریق خون در کشور در سال 

نفر بوده است. به دلیل اجرای برنامه درمانی خاص برای بیماران  14،000بالغ بر  1376این در حالی است که این رقم در سال 

تالاسمی بتا در ایران، مرگ و میر این بیماران هر سال روند نزولی داشته و کیفیت زندگی بیماران به طور روزافزون افزایش یافته 

 است. 

 1ور قبل از شروع مداخلات پیشگیرانه، متوسط بروز مورد انتظار سالانه تالاسمی بتا در ایران بر اساس شیوع ناقلی ژن در کش

تولد زنده بوده است. بنابراین در صورت عدم اجرای برنامه پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور انتظار می رود به  1،000مورد به ازای 

شده در کشور هزینه نگهداری  مورد بیمار تالاسمی متولد شود. بر اساس مطالعه هزینه اثربخشی انجام 1000ازای یک میلیون تولد، 

سال برای بیماران تالاسمی  50دلار تعیین شده است. با در نظر گرفتن امید به زندگی  8،000سالانه هر بیمار تالاسمی نزدیک به 

دلار  157،000برابر با ماژور  یتالاسمبتا  ماریبهر سال درمان  50 های نهیهز یارزش فعلدرصد،  5رخ تنزیل ندر کشور و با اعمال 

دلار به هزینه های  8،000،000باشد. بنابراین در صورت عدم اجرای برنامه پیشگیری از بروز بتا تالاسمی ماژور در کشور سالانه می

 این بیماران اختصاص خواهد یافت.درمانی 

نتیجه در کل کشور کاهش یافته  پیشگیری از بیماری، بروز به تناسب موفقیت برنامه در هر استان و دردر شرایط اجرای برنامه 

مورد  1)قبل از شروع اجرای برنامه( به نزدیک به  1375مورد در هزار تولد زنده در  سال  1است. به صورتی که میزان بروز از برآورد 

 .[5] کاهش یافته است 1398هزار تولد زنده در سال در ده

 هاو فعالیت هاراهبرد ،اهداف

 در کشور تالاسمی ماژوربتا از بروز  پیشگیری :کلی هدف

 :اختصاصی اهداف

 %100تالاسمی در سراسر کشور به میزان  بتا های ناقلشناسایی زوج -

 %100های ناقل تالاسمی شناسایی شده واجد شرایط مراقبت، در سراسر کشور به میزان مراقبت ژنتیک زوج -

 

                                                                 
های متعددی تاکنون مورد بر مبنای اصل انتخاب طبیعى نشان داده شده است که بین شیوع تالاسمى و مالاریا ارتباط وجود دارد که این موضوع در جمعیت  1

تر ایشان و انتقال نسبت به ابتلای به مالاریا و در نتیجه بقای بیشدر پی شیوع مالاریای فالسیپارم و مقاومت ناقلین بیماری تالاسمی مطالعه قرار گرفته است. 

 های بعدی، شیوع ناقلی ژن تالاسمی در این مناطق افزایش یافته است.ژن به نسل
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 :تالاسمی بتا شناسایی زوج های ناقلراهبرد

طور مستمر بودن برنامه به طی چندین سال کشوری استراتژی غربالگری ناقلی بتا تالاسمی زمان ازدواج. این (:1S)اول  نوع  -

قبول دانشگاهی و مرکزی موفق به استقرار یک  درمانی و مدیریت قابل ت تمام نیروهای بهداشتیاشده و با زحم اعمال

 . نگر  است آینده راهبرداین . استی آتی شدههاموارد بروز در زوج مدیریتنظام ساختاری برای 

به واسطه  است که نیزوجیو ویژه نگر  گذشته راهبرداین شناسایی والدین بیماران مبتلا به بتا تالاسمی.  (:2S)دوم  نوع  -

به دلیل عدم انجام غربالگری یا عدم شناسایی در  تالاسمی ماژور برای اولین بار شناسایی می شوند وبتا ابتلای فرزند به 

بروز در مقطع  ،راهبرداین با اجرای  در سال های ابتدایی اجرای برنامه، زمان غربالگری تحت مراقبت ژنتیک نبوده اند.

 . کردندها از اجرای آن بسیار استقبالهمین دلیل، دانشگاهیافت و بهشدت کاهش  به کوتاهزمانی 

هایی نگر است؛ و زوجنیز گذشته راهبرداین  غربالگری ناقلی بتا تالاسمی در زوجین فاقد سابقه غربالگری. (:3S)سوم  نوع

 ی مثل ثبت ازدواج قبل ازموارد .دهدمی پوششنداده اند را تالاسمی آزمایش غربالگری را که در زمان ازدواج، به هر دلیل 

 در مقیم خارجی افراد مهاجر، افراد خاص، اجتماعی هایگروه برخی ثبتی، غیر عقد شهرستان، در غربالگری شروعسال 

 مشابه موارد ریسا و کشور

در مراقبت پیش از بارداری و اولین مراقبت بارداری  بایستسابقه غربالگری تالاسمی در زمان ازدواج میبررسی  :1 نکته

خانم برای دریافت در اولین مراجعه جهت شناسایی این افراد لازم است انجام گردد.  (حداکثر تا پایان سه ماهه اول بارداری)

  .تالاسمی سوال شودغربالگری سال ازدواج و سابقه انجام  ، در موردمراقبت پیش از بارداری یا بارداری

در مناطقی که ازدواج بدون ثبت رسمی رواج دارد و در تحلیل علل بروز دانشگاه سهم قابل توجهی از علل بروز : 2نکته

شناسایی زنان متأهل فاقد سابقه غربالگری  مراقبت های بالا،مربوط به عدم انجام غربالگری زمان ازدواج می باشد، علاوه بر 

 نیز صورت پذیرد.شناسایی سالانه  پویشاجرای لب در قامی بایست ناقلی تالاسمی در زمان ازدواج 

 

 راهبردهای اول، دوم و سوم(:اصی شناسایی زوجین ناقل تالاسمی )فعالیت های هدف اختص

ماما، کارشناس، کاردان، بهورز، کارکنان آزمایشگاه غربالگری  پزشک،) درمانیهای مختلف بهداشتیآموزش تمام کارکنان رده -

ی کارکنان بخش تزریق خون در کلیه ، پیش از ازدواج در کلیه ی بخش ها اعم از دولتی و یا خصوصیهای تالاسمی آزمایش

 (یبخش ها اعم از دولتی و یا خصوص

ی ازدواج، رهبران، در آستانههدف برنامه )زوجین آموزش گروه های  و آموزش رابطین بهداشتیاطلاع رسانی و آموزش عمومی،  -

به منظور ( ... و  ، والدین بیماران تالاسمیجامعه، سردفترداران و عاقدین رسمی و غیررسمیاشخاص و گروه های موثر در 

 ج(برای ازدوا یبل از هر اقدامق)بل از ازدواج قی به هنگام جهت انجام آزمایش های مراجعهترغیب زوج های متقاضی ازدواج در 

ها عمومی، ماماهای شاغل در بخش بهداشت و سایر بخشآموزش و جلب مشارکت تمام متخصصان زنان و زایمان، پزشکان  -

در  طریق ارسال متن آموزشی مناسب ی نظام پزشکی ازاعم از دولتی یا خصوصی با همکاری معاونت درمان دانشگاه و اداره

 راستای راهبرد سوم برنامه

و مراقبت ژنتیک ی ژنتیک ام مشاورهانجاز طریق سه راهبرد اصلی شناسایی برنامه،  پرخطرشناسایی زوجین ناقل و مشکوک  -

 در طول دوران باروری زوجین تحت مراقبت
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 مراقبت ژنتیک زوج های ناقل تالاسمیفعالیت های هدف اختصاصی 

می  اجتماعیژنتیک برنامه فعالیت های این هدف مطابق با فعالیت های مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز مندرج در دستورالعمل 

 باشد.

 برنامه یاجرا روش

 غربالگری ناقلی بتا تالاسمی در برنامه روند اجرایی

 باشد:به ترتیب زیر میغربالگری ناقلی بتا تالاسمی  یاجرای روند

زوجین متقاضی ثبت ازدواج با در برای  برنامه اول راهبرد: در 2«واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری»به  مراجعه زوج -

بر اساس معرفی نامه پزشک مرکز خدمات  برنامه دوم و سوم راهبرد دفتر ثبت ازدواج و در دست داشتن معرفی نامه از

 جامع سلامت

نیاز به انجام آزمایش مبتلا به بتا تالاسمی ماژور فرد  )در پرسش در خصوص ابتلای هر یک از زوجین به بتا تالاسمی ماژور -

CBC  نیست وCBC  مبتلا به تالاسمی ماژور باشند زوج بدون انجام در فرد مقابل انجام شود. چنانچه هر دوCBC  به پزشک

 مشاور ژنتیک ارجاع داده شوند(. 

 سامانه /دفتردر ها آزمایشو ثبت نتایج ، غربالگری برنامهالگوریتم ر اساس ب CBCو انجام آزمایش دریافت نمونه خون  -

  الکترونیک

 بعدی بر اساس نتیجه غربالگری زوج  اقداماتریزی و برنامه توسط پزشک مشاور ژنتیکتفسیر آزمایش  -

مسلط به  آموزش دیده و پزشک عمومی ،دوجود ندار در مراکزی که پزشک مشاور ژنتیکلازم به ذکر است  نکته:

 تواند نقش پزشک مشاور ژنتیک در این دستورالعمل را ایفا نماید.میدستورالعمل 

 

 تالاسمی بتا ناقلی شرح مراحل غربالگری
 

 آزمایشی اولمرحله : CBC در مرد 

 گردد.خدمات سلامت زمان ازدواج صادر  وده و گواهیباشد، نیاز به اقدام دیگری نب ≤ MCH 27و  ≤ MCV 80اگر  -

 شود. در زن انجام CBCباشد، آزمایش   > 27MCHیا   > MCV 80درصورتی که  -

 آزمایش  ی دوم:مرحلهCBC در زن 

 گردد.خدمات سلامت زمان ازدواج صادر وده و گواهی باشد، نیاز به اقدام دیگری نب ≤ MCH 27و  ≤ MCV 80اگر  -

تکمیلی شامل الکتروفورز هموگلوبین با سیستم بسته و  یهاآزمایشزوج برای انجام د، باش > MCH 27یا  > MCV 80اگر -

 شوند.گیری فریتین ارجاع داده اندازه

                                                                 
 1404اصول، ضوابط و استانداردهای شبکه بهداشت و درمان سال  2
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 (گیری فریتین)شامل الکتروفورز هموگلوبین با سیستم بسته و اندازه های تکمیلیزمایشآ و تفسیرنتایج انجام: ی سوممرحله 

های تکمیلی شامل لازم است آزمایشچنانچه گفته شد آقا و خانم به شرح مراحل قبل،  CBCدر صورت مختل بودن نتایج 

گیری ( و نیز اندازهHb Fو هموگلوبین جنینی ) A2الکتروفورز هموگلوبین با سیستم بسته به منظور بررسی درصد هموگلوبین 

زوج »، «زوج ناقل»سه گروه در یکی از  های تکمیلی، زوجبر اساس نتایج آزمایش ( برای هر دو نفر انجام شود.Frفریتین )

 د:شوبندی میطبقهبه شرح زیر  «خطرزوج مشکوک کم»و « مشکوک پرخطر

  باشد. 2HbA ≤ 5/3 نفر هر دودر   :زوج ناقل -

 باشد.  Hb F≤3یا  2HbA≤3.2یک نفر  در در حداقل خطر:مشکوک پر -

  باشد. Hb F<3 و  Hb A2<3.2در هر دو نفر  خطر:زوج مشکوک کم -

باشد، انجام بررسی مجدد  ng/ml30 دو نفر زیر هر یا  یدر یک Frباشد و  Hb F<3 و  Hb A2<3.2دو نفر  چنانچه در هر

  توصیه شود. (سالمیا  خطر)مشکوک کمزوج جهت تعیین تکلیف نهاییپس از آهن درمانی به فرد/ 

 نحوه آهن درمانی و تفسیر نتایج آزمایش پس از آن

پس از توضیح در خصوص چگونگی استفاده از قرص آهن و مدیریت عوارض آن، سه قرص فروسولفات در روز )یا 

و MCV چنانچه . شودتکرار  CBC آزمایش و سپس شودتجویز میبه مدت یک ماه  معادل آن از سایر ترکیبات آهن(

MCH فرد تحت درمان اصلاح نشده باشد (MCV<80  یاMCH<27 ولی هموگلوبین فرد تحت درمان حداقل ،)گرم  1

بر  ماه دیگر با تکرار آزمایش در پایان هر ماه قابل تمدید است. 2آهن درمانی تا  در دسی لیتر افزایش داشته باشد،

 :  شودانجام میبه شرح زیر بندی زوج طبقه ،بعد از پایان آهن درمانی CBC آزمایشاساس نتیجه 

 شده باشد.  MCH≥27و  MCV≥80یک نفر  در حداقل زوج سالم: -

 .باشدمانده  MCH<27یا  MCV<80 در هر دو نفر خطر:زوج مشکوک کم -

  نکات:

ی به تکرار تأثیری بر الگوی الکتروفورز ندارد، نیاز باشد <Hb 8درمانی در شرایطی که ه دلیل اینکه انجام آهنب -

از آهن درمانی وجود دارد  فورز پسدرمانی نیست؛ در غیر این صورت نیاز به تکرار الکتروالکتروفورز پس از آهن

 پس از تکمیل آهن درمانی انجام شود. بندی بر اساس الکتروفورزو طبقه

یا  Hb A2≥3.2)به غیر از ، الگوی غیرطبیعی الکتروفورز از طرفین تروفورز هموگلوبین هر یکاگر در نتیجه الک -

HbF ≥3 وجود داشته باشد، لازم است ضمن صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج، زوج به هماتولوژیست )

 منتخب برنامه ارجاع داده شود. 

 

  بندی زوجطبقه بعد ازاقدامات : چهارممرحله 

  :زمان ازدواجصدور گواهی خدمات زوج سالم 

 و زوج مشکوک پرخطر زوج ناقل: 

تکمیل  تشکیل پرونده ژنتیک و به همراه) «مشاوره ژنتیک»شامل  ،زوج مشکوک پرخطر و ناقل زوجین قدامات بعدی برایا -

 است. «اعلام شروع مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز»و  «ازدواج خدمات سلامت زمان صدور گواهی» ،(مرتبط نامه اظهار



بازنگری پنجم -پیشگیری از بروز تالاسمی ماژورکشوری دستورالعمل برنامه   

9 

 

 

شرایط اندکس های هماتولوژی ایشان، هر  از صورتی که هر دو نفر مبتلا به بتا تالاسمی ماژور باشند، فارغ در :مهم نکته

شوند. اقدام لازم برای این زوجین، طبقه بندی می تالاسمی باشند و زوج در گروه ناقلدو نفر ناقل ژن بتا تالاسمی می

ابتلای جنین ایشان به بتا تالاسمی ماژور، مراقبت ژنتیک پیشگیری از  درصدی 100مطابق فوق است اما به دلیل احتمال 

برای  « اعلام شروع مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز» بروز کمکی به فرزندآوری سالم این زوجین نمی کند؛ لذا نیازی به

 ایشان نیست. 

 

 خطر:زوج مشکوک کم 

صدور »و مرتبط(،  نامه اظهارتکمیل به همراه تشکیل پرونده ژنتیک و ) «مشاوره ژنتیک»خطر، اقدام بعدی برای زوجین کم -

برای این زوجین  -مراقبت ژنتیک اعلام شامل–و پس از آن نیاز به اقدام دیگری  است «گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج

لاسمی ماژور در شود که احتمال بروز تاخطر توضیح داده طی مشاوره ژنتیک به زوجین مشکوک کملازم است  نیست.

 ها اندک است: فرزندان آن

، باشد HbF < 3و  HbA2< 3.2و   MCH ≥26و  MCV ≥75هایحداقل یکی از دو نفر دارای اندکسدر شرایطی که  -

 .است درصد(5/0)زیر  زوج ناچیز احتمال ناقل بودن

د، باش HbF<3و  HbA2<3.2و  MCH < 26یا  MCV <75 ایشان  هر دو نفردر که  یخطرمشکوک کمزوج  در - -

زوج  1زوج با این شرایط حداکثر  200بدان معنی که در هر  درصد است 5/0احتمال ناقل بودن زوج حداکثر 

خونی مراجعه به هماتولوژیست به ایشان برای بررسی بیشتر علت کمدر صورت رد فقر آهن  .ناقل تالاسمی است

و بررسی مجدد  درمانی باشد آهن ng/ml30ی که فریتین در هر کدام کمتر از خطرکمبرای زوج شود. توصیه 

 شود.توصیه و مراجعه به هماتولوژیست در صورت عدم اصلاح کم خونی پس از درمان،  پس از اتمام دوره درمان

  مشکوک به اختلال هموگلوبین به جز بتا تالاسمیزوجین 

که به دلیل وجود الگوی غیرطبیعی در نتیجه الکتروفورز هموگلوبین خانم یا آقا به هماتولوژیست منتخب  وجینیز -

، لازم است مورد مراقبت 2PNDبرنامه ارجاع داده شده اند، در صورت بازخورد هماتولوژیست مبنی بر ضرورت انجام 

 ژنتیک پیشگیری از بروز قرار گیرند. 

خیص ژنتیک آلفا تالاسمی برای زوجین تحت مراقبت در این برنامه )زوج ناقل و مشکوک آزمایش تش همزمان درخواست -

به منظور رعایت اخلاق پزشکی، صرفاً برای شناسایی موارد در معرض بایست صورت پذیرد. نمیپرخطر بتا تالاسمی( 

دارند  HbF<3و   MCH<23 دوی که هر برای زوجین -باشدکه دارای مخاطره جانی برای مادر می–خطر هیدروپس جنین 

 به زوج توصیهآزمایش تشخیص ژنتیک آلفا تالاسمی انجام آزمایش تشخیص ژنتیک تالاسمی،  دردر صورت رد ناقلی بتا 

 شود. 

ناقل سایر  نباید برای این زوجین 2PNDبه انجام  یقطعنظر هماتولوژیست مبنی بر نیاز گردد تا پیش از اظهارتأکید می

 مراقبت ژنتیک پیشگیری از بروز اعلام گردد. هموگلوبینوپاتی ها 
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 تالاسمی در زوجین متقاضی ثبت ازدواج )راهبرد اول برنامه(بتا غربالگری ناقلی الگوریتم اجرایی 

زن CBCبررسی  

آزمایش های تکمیلی برای هر دو نفر 
)الکتروفورز هموگلوبین و فریتین(

مشکوک کم  زوجپرخطر مشکوک زوجتالاسمی ناقل زوج
*خطر

زوج سالم

صدور گواهی  
مشاوره ژنتیک

اعلام مراقبت ژنتیک

صدور گواهی 
مشاوره ژنتیک

5.3 2HbA 
در هر دو نفر

HbA2 3.2   یاHbF 3 
در حداقل یک نفر

MCV 80  وMCH 27

MCV<80 MCH<27 یا 

MCV<80 MCH<27 یا 

2.3<2HbA  3و<HbF  
در هر دو نفر 

مرد CBCبررسی 

/ باشد، انجام بررسی مجدد پس از آهن درمانی به فرد ng/ml30در یکی یا هر دو نفر زیر   Frباشد و   HbF<3و  HbA2<3.2چنانچه در هر دو نفر *
. توصیه شود) خطر یا سالممشکوک کم(زوج جهت تعیین تکلیف نهایی

صدور گواهی 

MCV 80 MCH 27 و 

 
 

 (برنامه )راهبرد سومفاقد سابقه غربالگری زمان ازدواج تالاسمی در زوجین  بتا ناقلی غربالگریالگوریتم اجرایی 

سابقه غربالگری تالاسمی بر اساس خود اظهاری زن  

زوج سالم

MCV 80  وMCH 27

MCV 80 MCH 27 و 

MCV<80 MCH<27 یا 

زن CBCبررسی 

مرد CBCبررسی  

عدم نیاز به بررسی 
یشتر

دارد
ندارد

MCV<80 MCH<27 یا 

ارجاع زود به واحد ازدواج، 
فرزند آوری و باروری سالم
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 روش اجرای غربالگرینکات 

 های تکمیلی صورت پذیرد.بایست پس از انجام آزمایشخون هستند میصدور گواهی ازدواج برای زوجینی که هر دو کم -

های ناقل تالاسمی صد در صد نیست و برخی موارد نظیر موارد  حساسیت الگوریتم این دستورالعمل در شناسایی زوج -

Silent β-thalassemiaشود.نمیها شناسایی ، تالاسمی اینترمدیا و برخی انواع هموگلوبینوپاتی 

های خطیر زند مبتلا به سایر هموگلوبینوپاتینظر هماتولوژیست منتخب به منظور پیشگیری از تولد فردر صورتی که طبق  -

بایست پس از انجام مشاوره ژنتیک، شروع مراقبت ژنتیک برای این وجود دارد، می 2PNDانجام نیاز به برای زوجی قطعاً 

 زوج اعلام شود.

 در این برنامه احراز هویت افراد متقاضی خدمت در زمان پذیرش بر اساس مدارک شناسایی معتبر الزامی است.  -

ی پزشک است و در این خصوص عهدهها و درمان فقر آهن بر های تکمیلی و تفسیر نتایج آزمایشدرخواست آزمایش -

 ا بر عهده دارند.ها رهای مورد ارجاع در برنامه صرفاً انجام آزمایشآزمایشگاه

  های با شیوع کم یا متوسط تالاسمی، ابتدا نمونه خون از مرد تهیه شده و بررسی گردد. درصورت پایین بودندر استان -

 شود. در مرد، از زن نمونه خون تهیه شده و آزمایش انجام می  MCHیا MCVمیزان 

های با شیوع متوسط و پایین اقدام باشد، همانند استانمیهای پرشیوع در مراکزی که تراکم مراجعه کننده پایین در استان -

 MCVزمان از مرد و زن نمونه خون تهیه شده و در صورت پایین بودن میزان  هم گردد ولی در مراکز با بار مراجعه بالامی

 در مرد، نمونه خون زن بررسی گردد.MCH یا 

انجام آزمایش های تکمیلی )فریتین و الکتروفورز به روش در هر استان حداقل یک آزمایشگاه )دولتی/ خصوصی( برای  -

بسته( با استعلام از معاونت درمان دانشگاه ها مشخص شود که لازم است شرایط ارسال نمونه از آزمایشگاه غربالگری 

ی شده ها به صورت غیرحضوری را داشته باشد. آزمایشگاه معرفها به آزمایشگاه مذکور و اعلام جواب آزمایششهرستان

های پزشکی را به طور کامل رعایت نموده و سابقه تخلف محرز نداشته توسط معاونت درمان، باید استانداردهای آزمایشگاه

 باشد. 

به عنوان هماتولوژیست منتخب برنامه مشخص شده و در صورت لزوم  در هر استان لازم است حداقل یک هماتولوژیست -

 حضوری/غیرحضوری به ایشان ارجاع گردند.برای کسب نظر تخصصی، زوجین به صورت 

های پزشک مشاور ژنتیک بایستی حتی الامکان از ارجاع زوجین به هماتولوژیست منتخب برنامه اجتناب نموده و ابهام -

موجود را بصورت غیرحضوری با ایشان مطرح نماید و در صورت نیاز )با نظر هماتولوژیست منتخب( ارجاع مستقیم پس از 

 های تکمیلی صورت گیرد.یشتفسیر آزما

گیری نهایی درخصوص وضعیت زوج بر عهده پزشک مشاور ژنتیک بوده و هماتولوژیست نظر مشورتی و علمی خود تصمیم -

گردد که هماتولوژیست منتخب برنامه نماید. تاکید میرا به صورت مکتوب به پزشک مشاور ژنتیک شهرستان اعلام می

وضعیت زوج ارجاع شده اعلام نموده و از اعلام نظر درخصوص وضعیت ازدواج زوج فقط نظر علمی خود را در خصوص 

 و سایر عبارات مشابه اجتناب نماید.« ازدواج مانعی ندارد»یا « ازدواج بلامانع است»مانند 

از پرداخت تعرفه ویزیت هماتولوژیست در موارد مشاوره حضوری/ غیرحضوری برعهده زوج بوده و فقط یک هزینه ویزیت  -

 زوج اخذ گردد.

برای زوجین متقاضی ثبت ازدواج به صورت ادغام یافته در مجموعه خدمات با توجه به اینکه غربالگری ناقلی تالاسمی  -

ای لازم است مجموعه این خدمات به گونهسلامت زمان ازدواج در واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری اجرا می شود، 

 گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج حداکثر طی دو روز کاری انجام شود. ریزی گردد که صدور برنامه
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گردد، به شرط استفاده از فرم ابلاغی در تمامی گواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواج که از سوی واحد ازدواج صادر می -

 باشد.دفاتر ثبت ازدواج قابل پذیرش می

صورت مراجعه به واحد ازدواج مراجعه ننماید در  یک سالها، بیش از درصورتی که زوجی بعد از مراجعه و انجام آزمایش -

 به عنوان زوج جدید پذیرش شود. مجدد

 

شرایط انجام غربالگری ناقلی تالاسمی برای زوجینی که یکی یا هر دوی ایشان امکان حضور در واحد ازدواج را 

 ندارند 

امکان  ،های قانونیمحدودیت، زندان یا سایر ه دلیل عدم حضور در کشورازدواج بدر صورتی که یکی یا هر دوی طرفین متقاضی ثبت  

 :به شرح زیر اقدام شودرا ندارند واحد ازدواج، باروری سالم و فرزندآوری حضور در 

 انجام، غربالگری ناقلی تالاسمی با شروع فرایند از فرد حاضر حضور دارددر واحد ازدواج  )مرد یا زن( زوجیناگر یکی از  -الف

 شود:

زوج از نظر ناقلی بتا تالاسمی در گروه  در صورتی که فرد حاضر بر اساس نقطه برش تعیین شده کم خونی نداشته باشد  -

 . و پس از صدور گواهی نیاز به اقدامی نیست شودطبقه بندی زوج سالم 

یا  Hb A2≥3.2و در آزمایش تکمیلی  بر اساس نقطه برش تعیین شده کم خونی داشته باشددر صورتی که فرد حاضر  -

HbF>3   تحت مراقبت ژنتیک قرار گیرد )از طریق شبکه طبقه بندی شده و باشد زوج به عنوان زوج مشکوک پر خطر

 بهداشت محل سکونت فرد حاضر(

ا ی Hb A2<3.2در صورتی که فرد حاضر بر اساس نقطه برش تعیین شده کم خونی داشته باشد و در آزمایش تکمیلی  -

HbF<3  زوج نیازمند بررسی و صدور گواهی برای تعیین تکلیف اصلاح نشود با درمان درمان با آهن نیاز نداشته یا و  باشد

 فرد غایب است. مرتبط )سفارت یا کنسول گری، آزمایشگاه زندان و ... ( در مورد تأیید مرجع قانونی های نتایج آزمایش

مورد های تعیین تکلیف زوج نیازمند بررسی آزمایش ،ندارنددر واحد ازدواج را حضور  امکان در خصوص زوجی که هر دو نفر -ب

در گواهی صادر شده می بایست چنانچه زوج مشکوک پر خطر یا ناقل باشند ) هر دو نفر استمرتبط در تأیید مرجع قانونی 

محل سکونت در صورت اقامت در کشور درج گردد لزوم مراجعه به پزشک مشاور ژنتیک قبل از اقدام به بارداری و اعلام نشانی 

 و نیازی به اعلام مراقبت تا آن زمان نیست(.

 

ی غربالگری و هاشامل نسخه اصل آزمایشکه در کشور حضور ندارند افرادی  در خصوصمورد تأیید مرجع قانونی های نتایج آزمایش

سفارت/کنسولگری بارگذاری  کد تأیید/ممهور به مهر سفارت/کنسولگری کشور محل سکونت یا نسخه الکترونیکی دارای مهر تکمیلی

ی هانسخه اصل نتایج آزمایشدر خصوص افراد زندانی، مدارک مورد قبول باشد. ک وزارت امور خارجه میشده در سامانه میخ

  .باشدزندان میسوی نامه مؤید هویت فرد از  وزندان مرتبط با آزمایشگاه  ممهور به مهر غربالگری و تکمیلی
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 مراقبت ژنتیک زوجین ناقل و مشکوک پرخطر تالاسمیمشاوره ژنتیک، تشخیص ژنتیک و 

شرح و نحوه اجرای این مطابق با ماژور تالاسمی  بتا پیشگیری از بروز مراقبت ژنتیک در برنامه مشاوره ژنتیک، تشخیص ژنتیک و

  است.برنامه ژنتیک اجتماعی  در دستورالعملها راهبرد

 

  عمومی و اختصاصی برنامهآموزش اطلاع رسانی و 

ه ژنتیک اجتماعی انجام شود. فعالیت های مرتبط با آموزش سواد سلامت ژنتیک بر اساس موازین مندرج در دستورالعمل برنام

 اهداف اختصاصی در همین دستورالعمل ذکر شده است. هایهای هدف برنامه، ذیل بخش فعالیتهای اختصاصی گروهآموزش

 

 شرح وظایف  و ساختار اجرایی

باروری سالم و فرزند آوری، واج، نظام سلامت شامل واحد ازد 1تالاسمی ماژور در سطح بتا ساختار اجرایی برنامه پیشگیری از  

 محل سکونت زوجین خانه بهداشت مرکز جامع سلامت  /تسلام در شهرستان و پایگاه تعیین شده برای غربالگری تالاسمی آزمایشگاه

این ساختار شامل هماتولوژیست منتخب، آزمایشگاه های تشخیص ژنتیک م مراکز جامع درمانی تالاسمی می  3و  2در سطح است. 

 در این ساختار به شرح زیر است:کارکنان مرتبط اختصاصی این برنامه برای وظایف باشد. 

 تالاسمی  آزمایشگاه غربالگری

اصول و ضوابط شبکه های بهداشت و درمان و بار عایت تسهیل دسترسی با واحد ازدواج، باروری سالم و این آزمایشگاه بر اساس 

 فرزند آوری توسط شبکه بهداشت شهرستان تعیین می شود.

 زمایشگاه در دفتر ثبتکننده به آهای تالاسمی تمام متقاضیان ازدواج مراجعهثبت مشخصات و نتایج آزمایشپذیرش،  -

CBC/ سامانه های مرتبط 

 مراجعینبرای  غربالگری ناقلی تالاسمی انجام آزمایش -

واحد مشاوره ازدواج )جواب آزمایشگاه به کارشناس غربالگری های ژنتیک  کارکنان های زوجین توسطتحویل نتایج آزمایش -

 شود(آزمایش ها نمی بایست به طور مستقیم در اختیار زوج قرارداده 

 آزمایشگاه مرجع سلامت یهای تالاسمی برابر دستورالعمل ابلاغانجام اقدامات لازم در راستای کنترل کیفی آزمایش -

 های مدیریتی ها و نامهها، دستورالعملها، جزوهبایگانی و نگهداری تمام کتاب -

 سال 30به مدت  یا فایل الکترونیک آن داوطلبین ازدواج  CBC بایگانی و نگهداری دفتر ثبت -

    تهیه و ارسال نمونه های لازم برای انجام آزمایش های تکمیلی به آزمایشگاه تعیین شده از سوی مرکز بهداشت  -

  استان با درخواست پزشک تیم مشاوره ژنتیک/شهرستان

یشگاه ژنتیک به و ارسال به آزما( تعیین موتاسیون)  PNDی اولهای مرحلهجهت انجام آزمایش *های لازمتهیه نمونه -

 های ژنتیکمنظور اجتناب از ارجاع افراد به آزمایشگاه
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تهیه نموده و جهت موازین مندرج در استانداردهای نظام امن و ایمن انتقال نمونه ی لازم را برحسب باید نمونه آزمایشگاه *

بررسی ژنتیک به آزمایشگاه تشخیص ژنتیک عضو شبکه کشوری تشخیص ژنتیک  /PNDارجاع برای همراه فرم آزمایش به

 .نمایدارسال تالاسمی 

 :یآور فرزند و سالم یبارور ازدواج واحد

 های ژنتیک کارشناس غربالگری

 ثبت اطلاعات زوجین متقاضی ثبت ازدواج در دفتر نتایج غربالگری ناقلی تالاسمی یا سامانه الکترونیک سلامت -

 فرم های آماری برنامه در قالب فرم گزارش سه ماهانه نتایج غربالگری ناقلی تالاسمیو ارسال تکمیل  -

 شده از استراتژی سوم به مرکز  مشکوک پرخطر ارجاع /های ناقلی بیش از سه ماه در زوجاعلام موارد عدم مراجعه -

 محل سکونت  خدمات جامع سلامت

شده در قالب های ارجاعمناسب درخصوص وضعیت نهایی زوجزشک مشاور ژنتیک تایید شده توسط پخوراند پس ارسال -

 استراتژی سوم به مرکز ارجاع دهنده

صورت نیاز ندارد ولی در استراتژی سوم پیگیری به اول به پیگیری توسط مرکز بهداشت شهرستانمراجعه در استراتژی  نکته: عدم

و در  شودمیمرکز خدمات جامع سلامت ارجاع دهنده به صورت ماهیانه تا سه ماه انجامی اداری و با مشارکت تلفنی و یا مکاتبه

 صورت عدم مراجعه به عنوان عدم مراجعه ثبت می گردد.

 دفتر ثبت مشخصات زوجین/ سامانه های سلامتدر  زوجین کم خونثبت مشخصات  -

ی زوج ناقل شود، یک نسخه در پروندهمیتهیه این فرم در دو نسخه) تکمیل و ارسال فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک -

 (.شودمیی اصلی به مرکز بهداشت شهرستان ارسالبایگانی و نسخه

)پرونده مشاور ژنتیک بر اساس شماره ردیف در دفتر ثبت زوجین کم خون/  تشکیل و بایگانی پرونده مشاوره ژنتیک -

ره اولین زوج کم خونه مراجعه کننده در پاییز سال شما 1404-3-01فصل/ سال مراجعه شماره گذاری شود. مثال: 

 می باشد(. 1404

 سال 30به مدت  ثبت استراتژی و پرونده های مشاوره ژنتیکبایگانی و نگهداری دفتر  -

  های  مربوطهها و نامهها، دستورالعمل، جزوههانگهداری و بایگانی تمام کتاب -

 پزشک مشاور ژنتیک 

 و تفسیر درخواستشده در قالب استراتژی سوم و های ارجاعهای متقاضی ازدواج و زوجهای تالاسمی در زوجتفسیر آزمایش -

 های تکمیلیآزمایش

  در موارد لزومخونی فقر آهن درمان کم -

  موارد لزوممشورت با هماتولوژیست منتخب برنامه در  -

از پایان تمامی مراحل الگوریتم غربالگری تالاسمی و انجام سایر  صدور گواهی انجام خدمات سلامت زمان ازدواج پس -

  بررسی های زمان ازدواج
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و تعیین  PNDهای ناقل / مشکوک پرخطر، با ضرب مهر بر روی فرم ارجاع ی زوجبرخورداری از تسهیلات ویژه تعیین  -

 ماژور( تیک اختصاصی بتا تالاسمی شاوره ژن)در صورت انجام م میزان برخورداری از تسهیلات بر اساس شرایط زوج

 1ثبت اقدامات در سامانه های سطح  -

 نظارت بر ثبت دفاتر و تایید آمار و گزارش های تکمیل شده و پیگیری ارسال گزارشات -

 پایگاه سلامت/ خانه بهداشت

 پزشک و مراقب سلامت/ بهورز

سردفترداران  آموزان دبیرستان؛دانش هدف )شاملهای کید بر آموزش گروهأسطح آگاهی عموم مردم با ت یآموزش و ارتقا -

های درمعرض عنوان زوجژی بهشده از هر سه استراتهای ناقل شناساییزوج عنوان عوامل مؤثر در موفقیت برنامه؛ازدواج به

 خطر(

ز هر اقدام اطلاع رسانی در خصوص اهمیت غربالگری تالاسمی و لزوم انجام این غربالگری توسط متقاضیان ازدواج قبل ا -

 ت ارائه دهنده خدمات زمان ازدواجمرکز جامع خدمات سلامنقش دیگر و معرفی 

 ی علمیه(.های دارای حوزهآموزش عوامل مؤثر بر موفقیت برنامه )سردفترداران، عاقدان محلی و آموزش طلاب در شهرستان -

بیماران مبتلا  ثبت (پزشک مشاور ژنتیک)و ...  ارجاع والدین بیماران تالاسمی تازه شناسایی شده به واحد مشاوره ازدواج -

 الکترونیک سلامت/ پرونده خانوار پروندهدر تازه شناسایی شده به تالاسمی ماژور 

ایر برنامه های سلامت مثل مراقبتشناسایی و ارجاع زوجین فاقد سابقه غربالگری تالاسمی به واحد ازدواج با استفاده از س -

 و یا اجرای پویش های سالیانه  بارداریهای پیش از بارداری/ 

 انجام مراقبت ژنتیک زوجین تحت مراقبت تالاسمی در مرکز طبق تعریف مراقبت ژنتیک در برنامه  -

 ارسال آمار مراقبت ژنتیک به مرکز خدمات جامع سلامت -

 منتخب آزمایش های تکمیلی  آزمایشگاه

 شگاهیآزما از شده ارجاع نیزوج یبرا( نیتیفر سطح سنجش و بسته ستمیس باالکتروفورز ) یلیتکم یها شیآزما انجام -

 شانیا یارسال نمونه ای یغربالگر

 غربالگری آزمایشگاهبه  شانینمونه ا ایزوج  رشیبعد از پذ کاریروز  3 حداکثر تا  یلیتکم یها شیپاسخ آزما ارسال -

 رمان بیماران تالاسمی در دانشگاهمرکز جامع د

 تالاسمی ماژور به صورت سه ماهانه به معاونت بهداشت دانشگاه در قالب فرم اعلام موارد بروز بتا اعلام موارد جدید بروز  -

 برنامه خون شناسی منتخب فوق تخصص

 بر اساس دستورالعمل کشوری برنامهپذیرش موارد ارجاع شده از پزشک مشاور ژنتیک جهت اعلام نظر مشورتی  -

نهایی در خصوص وضعیت زوجین برای تمام موارد ارجاع براساس فرم درخواست نظریه مشورتی به  اعلام نظر مشورتی -

 مشاوره ژنتیک
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 پزشک مشاور ژنتیک در مواقع لزوم ارائه مشاوره غیرحضوری به -

 ارائه پسخوراند موارد ارجاعی از سوی پزشک مشاور ژنتیک -

 های ژنتیکماریپیشگیری از بی های شورای دانشگاهیشرکت مستمر در جلسه -

 های آموزشیامهمشارکت در اجرای برن -

  های توجیهی دانشگاهیری و جلسههای علمی  کشوشرکت در گردهمایی -

 
 
 
 

 خلاصه اقدامات برای زوجین طبقه بندی شده در غربالگری ناقلی بتا تالاسمی

 اقدامات لازم تعریف وضعیت زوج

 * صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج در صورت درخواست زوج در حداقل یک نفر ≤ MCH 27و  ≤ MCV 80 زوج سالم

زوج مشکوک کم 

 خطر

80 MCV <  27و MCH <  

 و

Hb A2<3.2  و Hb F<3  

 در هر دو نفر 

کم خون در  نیدفتر ثبت مشخصات زوج* ثبت مشخصات زوج و نتایج آزمایش ها در 

 یتالاسم  یغربالگر

 و توصیه به مراجعه به هماتولوژیست برای بررسی علت کم خونی *  مشاوره ژنتیک

 * صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج در صورت درخواست زوج

 پیش از مراجعه به هماتولوژیست * توصیه به درمان کم خونی فقر آهن در صورت نیاز

زوج مشکوک 

 پرخطر

80 MCV <  27و MCH <  

 در هردو نفر

 و

Hb A2≥3.2 ای Hb F≥3    نفر کیدر حداقل 

کم خون در  نیدفتر ثبت مشخصات زوج* ثبت مشخصات زوج و نتایج آزمایش ها در 

 یتالاسم  یغربالگر

 * مشاوره ژنتیک

 * صدور گواهی خدمات سلامت زمان ازدواج در صورت درخواست زوج

مراقبت * تکمیل فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک جهت معرفی زوج به مرکز بهداشت و تیم 

 در صورت صدور گواهی
زوج ناقل 

 تالاسمی
5/3 HbA2 ≥ در هر دو 
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  برنامه هایشاخص

 نحوه محاسبه عنوان شاخص راهبرد

 شناسایی
درصد شناسایی زوج 

 ناقل/مشکوک پرخطر

به تعداد کل زوجین شده  شناساییناقل تالاسمی/مشکوک پر خطر تعداد کل زوجین 

  100متقاضی ثبت ازدواج مراجعه کننده به مراکز خدمات سلامت زمان ازدواج * 

 مشاوره ژنتیک
درصد پوشش مشاوره ژنتیک 

 زوجین غربالگری مثبت تالاسمی

تعداد کل زوجین غربالگری مثبت )ناقل / مشکوک پرخطر تالاسمی( که مشاوره 

به تعداد کل زوجین غربالگری مثبت )ناقل / ژنتیک تالاسمی را دریافت کرده اند 

 100مشکوک پرخطر تالاسمی( * 

 مراقبت ژنتیک
پوشش آزمایش تشخیص ژنتیک 

 (1PNDمرحله اول )

تعداد زوجین تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی که آزمایش تشخیص ژنتیک مرحله اول 

(1PND برای ایشان انجام شده به کل زوجین تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی ) *100 

 مراقبت ژنتیک
پوشش آزمایش تشخیص ژنتیک 

 (2PNDمرحله دوم )

تعداد مادران باردار تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی که آزمایش تشخیص ژنتیک مرحله 

( برای ایشان انجام شده است به کل مادران باردار تحت مراقبت ژنتیک 2PNDدوم)

 100تالاسمی * 

 مراقبت ژنتیک
مبتلا جنین قانونی درصد سقط 

 بر اساس درخواست والدین

که بر اساس حکم قاضی و مجوز پزشکی  تالاسمی ماژوربتا به مبتلا تعداد جنین 

به کل مادران باردار تحت مراقبت ژنتیک تالاسمی دارای نتیجه  قانونی سقط شده اند

 100( * 2PNDمثبت آزمایش تشخیص ژنتیک مرحله دوم )

 بررسی پیامد

تالاسمی ماژور در بروز بتا میزان 

 ده هزار تولد زنده

تعداد نوزاد مبتلا به بتا تالاسمی ماژور متولد شده به تعداد کل موالید زنده * 

10،000 

میزان پیشگیری از بروز بتا 

تالاسمی ماژور در ده هزار تولد 

 زنده

ه تعداد جنین مبتلا به بتا تالاسمی که بنابر درخواست والدین سقط قانونی شده اند ب

 10،000تعداد کل موالید زنده * 

میزان فرزندآوری سالم زوجین 

تحت مراقبت تالاسمی در ده 

 هزار تولد زنده

تعداد نوزاد سالم متولد شده از بارداری های زنان تحت مراقبت تالاسمی به تعداد کل 

 10،000موالید زنده * 

 

  برنامه فرم های اختصاصی

اینکه دستورالعمل حاضر به عنوان ضمیمه دستورالعمل برنامه جامع ژنتیک اجتماعی تنظیم شده است، گردد با توجه به یادآوری می

ر این دستورالعمل در بخش فرم های مربوط به فرایندهای مشترک برنامه ژنتیک اجتماعی )فرایند مشاوره ژنتیک و مراقبت ژنتیک( د

 آورده نشده است.

تالاسمی ماژور که مربوط به فرایند اختصاصی شناسایی و ارجاع تشخیص ژنتیک بتا فرم های اختصاصی برنامه پیشگیری از بروز 

 باشد:باشند به شرح زیر میمی
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 معرفی نامه و گواهی انجام خدمات سلامت هنگام ازدواج

                 

 باسمه تعالی       

 وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی                               سازمان ثبت اسناد و املاک کشور                                                                                                          

 

                                                                                                                                                          دفتر ازدواج شماره ..........                                                                                                                                                                          الف( معرفی نامه دفتر ازدواج 

                                                                   تاریخ: ...../ ....../ .........                                                  رئیس محترم مرکز خدمات جامع سلامت مجری آموزش و خدمات سلامت هنگام ازدواج .........           
 

 با سلام و احترام

 ..  فرزند .......... متولد.................. و آقای ...............................با شماره ملی ................................و شماره شناسنامه ............صادره از ......

 ...  فرزند .......... متولد..................  خانم ............................. با شماره ملی ..................................و شماره شناسنامه ............صادره از .....
 

 امضای سردفتر و مهر دفتر ازدواج                   جهت دریافت آموزش ها و خدمات سلامت هنگام ازدواج معرفی می شوند.                     

                                                                                                                                                                    لطفاً نسبت به تکمیل جدول ذیل اقدام و نتیجه را به این دفترخانه اعلام فرمایید.

 ب( گواهی انجام خدمات سلامت هنگام ازدواج

                                                                                                                             دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی ..................................................... 

 محل مهر / امضاء اقدامات واحد

  انجام شد.   VDRLآزمایش  

 آزمایشگاه

مت آمفتامین( مورد  –از نظر وجود مورفین / وجود ترکیبات شیشه )آمفتامین  تأییدی   الف( نمونه ی ادرار خانم به روش غربالگری

 آزمایش قرار گرفت.

مت آمفتامین( مورد  –از نظر وجود مورفین/ وجود ترکیبات شیشه )آمفتامین  تاییدی   ادرار آقا به روش غربالگری ب(  نمونه ی

 آزمایش قرار گرفت.

 آزمایش های لازم جهت بررسی بتا تالاسمی انجام شد.  

ها
ی 

ار
یم

ا ب
ه ب

رز
با

و م
ی 

یر
شگ

پی
 

        شد.نتایج آزمایش های غربالگری تالاسمی زوجین بررسی 

 غربالگری ژنتیک زوجین انجام شد. 

 های سلامت زمان ازدواج در کشور حضور نداشتند. یکی یا هر دوی زوجین در زمان انجام بررسی

  الف( واکسیناسیون کزاز برای خانم انجام شد. 

 واکسیناسیون خانم قبلاً به صورت کامل انجام شده و نیازی به تزریق مجدد در زمان ازدواج وجود نداشت. 

  ب( واکسیناسیون کزاز برای آقا انجام شد. 

 واکسیناسیون آقا قبلاً به صورت کامل انجام شده و نیازی به تزریق مجدد در زمان ازدواج وجود نداشت. 

 

ده
نوا

خا
ت 

لام
س

 
حضور زوجین در کلاس های  تایید

 شش ساعته شامل:

 حقوق اخلاق و احکام روانشناسی سلامت زناشویی و باروری

 تایید حضور خانم در کلاس آموزشی

 

    

 تایید حضور آقا در کلاس آموزشی

 

    

 تاریخ : ..../ ..../ ......                                                         خدمات جامع سلامت مجری آموزش و خدمات سلامت هنگام ازدواج .........    مهر و امضاء پزشک مرکز   

  توضیحات مهم:

 فاقد اعتبار است. مهر برجستهی آزمایش بدون نتیجه

 و در صورت سر رسید این تاریخ، فقط آزمایش عدم اعتیاد نیاز به تکرار دارد و نیازی به انجام مجدد آزمایش ها دیگر نیست. بودهمدت اعتبار این گواهی از تاریخ صدور یک ماه 

 

 عکس خانم عکس آقا
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 در متقاضیان ازدواج  CBCنتایج تدفتر ثب

 . ......................... . . . . سال       . .   . . . . ........................................... . فصل     . . . . . .  . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . . یدرمانبهداشتی تانشگاه علوم پزشکی و خدماد

 .................. . . . . . . . . . . .. . . . . . . . . . . . .  شهرستان

 

8 7 6 5 4 3 2 1 

 ملاحظات

 سایر

 

 دمر

 زن    

MCH 

 

 دمر

 زن

MCV 

 

 مرد

 زن

تاریخ 
 آزمایش

 ي مليشماره

 مرد

 زن

 نام و نام خانوادگي

 مرد

 زن

ف
دی

ر
 

 

   / 
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/ 
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 متقاضيان ازدواج درCBC راهنماي تكميل دفتر ثبت نتايج 

های متقاضیان ازدواج در آزمایشگاه تالاسمی مورد استفاده قرار می گیرد. لازم است در پایان ی آزمایشاین دفتر برای ثبت نتایج اولیه
شده در دفتر، به تیم غربالگری تالاسمی  کنندگان این استراتژی را بر اساس ردیف ثبتهر فصل مسئول آزمایشگاه تعداد کل مراجعه

 اعلام نماید.

ی ردیف مجدداً یابد. با آغاز فصل جدید شمارهمیشروع و تا پایان همان فصل ادامه  1ی در ابتدای هر فصل از شماره )ردیف(: 1ستون 
 گردد. میشروع  1از 

ه آزمایشگاه جهت انجام آزمایش های مربوط به تذکر: برای مواردی که در طول یک فصل به هر دلیل بیش از یک بار ب
 تالاسمی مراجعه می نمایند ، برای تمام مراجعه ها شماره ردیف مراجعه اول قید می گردد. 

 .شودمیدر  ردیف پایین ثبت  زنو مشخصات  در ردیف بالا مرد نام و نام خانوادگی  )نام و نام خانوادگی(: 2ستون 

 ملی مرد در ردیف بالا و شماره ملی زن در ردیف پایین ثبت می گردد. شماره)شماره ملی(:  3ستون 

 شود.میتاریخ انجام آزمایش ثبت  )تاریخ آزمایش(: 4ستون 

باشد، در  MCH > 27یا  > MCV 80چنانچه در مرد  شود،میدر مرد انجام CBC ابتدا آزمایش (:MCVو  MCH) 6و  5ستون 
 شود. میی آن در ردیف پایین نوشته شود و نتیجهمی انجام برای زن CBCاین صورت آزمایش 

ستونی برای شرایط ویژه اجرایی  2Aاین ستون به منظور درج سایر اندکس های اندازگیری شده شامل هموگلوبین )سایر(:  7ستون 

 )مثل عدم دسترسی موقت به آزمایش الکتروفورز بسته هموگلوبین( در نظر گرفته شده است.

 این ستون مربوط به اطلاعات و توضیحات اضافی می باشد.  )ملاحظات(: 8ستون 

دارند، توصیه می گردد  MCH > 27یا  > MCV 80تذکر: برای سهولت در امر پیگیری و استخراج اطلاعات افرادی که 

 اطلاعات این افراد با رنگ متفاوت از سایر افراد در دفتر مشخص گردد.

 

 

 

 

 

 

 



 

21 

 

 

تالاسمی ناقلیدفتر ثبت مشخصات زوجین کم خون در غربالگری   

      ..…………… سلامت  جامع خدماتمرکز       ..……………مرکز بهداشت شهرستان         ..……………درمانی علوم پزشکی و خدمات بهداشتیدانشکده  /دانشگاه

 ……   سال       ………ه ماهسه 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 

ف
ردی
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 نتایج

های آزمایش

 اولیه

 آزمایش های

 تکمیلی

نتایج آزمایش ها پس از 

 پایان آهن درمانی

 مراجعه()در صورت 

نتایج بررسی های 

 (PNDژنتیک)

وضعیت صدور  طبقه بندی نهایی

خدمات گواهی 

 زمان ازدواج

 S1ویژه 
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                                                                                          * در صورتی که جنین سالم یا ناقل باشد عدد صفر و در صورت بیمار بودن جنین، تعداد جنین بیمار ثبت می گردد.
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 تالاسمی ناقلی دفتر ثبت مشخصات زوجین کم خون در غربالگری راهنمای تکمیل
 

 زوجین کم خون شناسایی شده از طریق سه استراژی برنامه در این دفتر ثبت می شود.

ی اول، دوم، سوم و چهارم( و سال فعالیت در قسمت بالای ، فصل)سه ماههواحد ازدواج، باروری سالم و فرزندآوری سلامت متبوع جامع مرکز خدماتنام دانشگاه، نام مرکز بهداشت شهرستان، نام 

 شود.می فرم درج

 شود.میی ردیف مجدداً از یک شروع، شمارهیابد. با آغاز فصل جدیدمیی یک شروع و تا پایان همان فصل ادامهدر روز اول هر فصل از شماره )ردیف(: 1ستون 

 شود.میهر ستون شامل دو قسمت است، قسمت بالا نام و نام خانوادگی مرد و در قسمت پایین نام و نام خانوادگی زن نوشته )نام و نام خانوادگی(: 2ستون 

 شود. ها دقیقاً براساس کارت ملی تکمیلتوجه: مشخصات زوج است.« زن»خط مربوط به کد ملی  و ردیف پایین« مرد»ردیف بالای خط مربوط به کد ملی  )کدملی(: 3ستون 

 ثبت زوجین در این دفتر بر مبنای سه استراتژی )راهبرد(می باشد.  )نوع استراتژی(: 4ستون 

 مشخص می شود.« مبتلا»در این ستون ابتلای هر یک از طرفین به بتا تالاسمی ماژور، با درج کلمه )وضعیت ابتلا به تالاسمی ماژور(:  5ستون 

 گردد.خ انجام آزمایش های اولیه ثبت میدر این ستون تاری)تاریخ مراجعه(:  6ستون 

 در زیر ستون های این قسمت ثبت می گردد. MCHو  Hb، MCVنتایج اولین آزمایش )نتایج آزمایشهای اولیه(:  76ستون 

 در زیر ستون های این قسمت ثبت می گردد. (غیر طبیعی Hbانواع و سایر  Hbf   ،2HbAنتایج آزمایش فریتین و الکتروفورز)شامل )نتایج آزمایشهای تکمیلی(:  8ستون 

انجام شده پس از پایان آهن درمانی در زیر ستون های این  غیر طبیعی Hbو سایر انواع  2HbAو  Hb ،MCV ،MCHتاریخ و نتایج آزمایشهای  )نتایج آزمایش ها پس از آهن درمانی(: 9ستون 

 ردد(.)چنانچه آهن درمانی بیش از یک ماه لازم است نتایج در پایان هر ماه با مداد نوشته شود و در پایان آهن درمانی نتیجه با خودکار ثبت گقسمت ثبت می گردد

)تعیین وضعیت جنین( است. درصورت انجام هر یک از  2PND یا  ی دومها( و مرحلهدر زوج )تعیین موتاسیون 1PNDی اول یا شامل دو ستون مرحله (:PND) )نتایج بررسی های ژنتیک 10ستون 

در صورتی که  2PNDعنوان نتیجه ثبت می گردد و در   نوع موتاسیون شناسایی شده در فرد به 1PND )در مراحل، ابتدا تاریخ انجام آزمایش ثبت شده و سپس نتیجه آن در زیر ستون بعدی قید می گردد

 جنین سالم یا ناقل باشد عدد صفر و در صورت بیمار بودن جنین تعداد جنین بیمار ثبت می گردد(. 

 شود. میزده× های مربوط علامت تکمیلی، در یکی از ستون های اولیه و یای آزمایشبا توجه به نتیجه )طبقه بندی نهایی(: 11ستون 

اقدام به انجام آزمایش تکمیلی نکرده  زمان ارسال گزارش فصلتا )برای زوجینی که « عدم مراجعه بیش از سه ماه»و « ازدواج»، «انصراف» زیر ستون سهاین ستون به  )نتیجه مشاوره(:12ستون 

تا یک سال است و در  برای این زوجین اعتبار آزمایش غربالگری تالاسمیشود. میگذاشته× ها و شرایط موجود، در ستون و ردیف مربوطه علامت تصمیم نهایی زوجبا توجه به است که  تقسیم شده( اند

 صورت مراجعه زوج پس از این بازه زمانی، می بایست زوج به عنوان زوج جدید پذیرش شود.

 تاریخ اعلام شروع یا قطع مراقبت ژنتیک در این ستون درج می شود. (:)تاریخ گزارش 13ستون 

 شود. مینوشته خانم تحت مراقبتنشانی دقیق محل سکونت  در این ستون )نشانی محل سکونت و تلفن تماس(: 14ستون 
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 واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری برای غربالگری و مشاوره ژنتیک تالاسمی گزارش فعالیتفرم 
 ریت بیماری های غیرواگیر بهداشت دانشگاه علوم پزشکی..................../دفتر مدی از: واحد ازدواج، فرزند آوری و باروری سالم / ستاد معاونت بهداشت دانشگاه ........................................   به/ازمعاونت

                                                                       فصل ............... سال ......................

1 2 3 4 5 6 

 نام شبکه بهداشت

 تعداد زوج مراجعه کننده به آزمایشگاه
تعداد نتیجه غربالگری مراجعه 

 3و  1کنندگان استراتژی 

تعداد 
 2Sزوج 

مراجعه 
کننده 
 به مرکز

 تعداد وضعیت صدور گواهی ازدواج

 1Sویژه ی   
 تعداد ارجاع جهت مراقبت

تعداد کل 
 زوج مراجع

تعداد مردان کم 
 خون

(80 MCV <  یا
27MCH < ) 

تعداد 
زوج کم 

 خون

تعداد 
زوج ناقل 
 تالاسمی

تعداد زوج 
مشکوک 
 پرخطر

تعداد 
زوج 

مشکوک 
 کم خطر

 صدور گواهی ازدواج انصراف
عدم مراجعه 

تا زمان 
ارسال 
 گزارش

1S 3S 1S 3S 1S 3S 1S 3S 
زوج ناقل 
 تالاسمی

زوج 
مشکوک 

 پرخطر

زوج ناقل 
 تالاسمی

زوج 
مشکوک 

 پرخطر
2S 3S 1S 

                    

                    

                    جمع کل

 

 :امضا                                                    :          تاریخ             :                  سمت                                                               فرم:   یهکنندو نام خانوادگی تکمیل نام
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 واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری برای غربالگری و مشاوره ژنتیک تالاسمی گزارش فعالیتفرم  راهنمای تکمیل

ونت بهداشت دانشگاه و دانشگاه به مرکز مدیریت این فرم جهت گزارش فصلی گزارش فعالیت واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آوری برای غربالگری و مشاوره ژنتیک تالاسمی شهرستان به معا
 غیرواگیر می باشد.بیماری های 

 
اطلاعات این فرم از تکمیل دفتر ثبت مشخصات زوجین در مرحله تایید غربالگری تکمیل می شود. و کارشناس غربالگری های ژنتیک تالاسمی غربالگری این فرم در پایان هر فصل توسط آزمایشگاه 

پزشک مشاور ژنتیک برای شبکه بهداشت شهرستان و پس از جمع بندی همه واحد های شهرستان برای معاونت پس از تایید گردد. استخراج می CBCو مشاوره ژنتیک تالاسمی و دفتر ثبت 
 بهداشت و در نهایت پس از جمع بندی در دانشگاه برای ستاد وزارت بهداشت ارسال می گردد.

 شود. می ی اول، دوم، سوم و چهارم( و سال فعالیت درج، فصل)سه ماههوریواحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آدر بالای فرم نام دانشگاه، مرکز بهداشت شهرستان و 
 شهرستان درج می شود. واحد ازدواج، باروری سالم و فرزند آورینام : 1ستون 
جعه کننده از استراتژی اول  و سوم در این ستون تعداد زوج مراجعه کننده به آزمایشگاه غربالگری تالاسمی مرکز درج می شود. در زیرستون اول این ستون، تعداد کل زوجین مرا: 2ستون 

 درج می شود.زوج کم خون و در ستون بعد تعداد (  > 27MCHیا  > MCV 80به تفکیک استراتژی و در زیرستون دوم، تعداد مردان کم خون )
به تفکیک تعداد زوج ناقل، مشکوک پرخطر شناسایی شده به تفکیک استراتژی اول و سوم و تعداد کل زوج  3و  1در این ستون نتیجه غربالگری مراجعه کنندگان استراتژی : 3ستون 

 ثبت می شود. کم خطرمشکوک 
 )والدین بیماران تالاسمی( ثبت می شود.  2تعداد زوج مراجعه کننده به مرکز از مسیر استراتژی : 4ستون 
 تکمیل می شود. 1Sوضعیت صدور گواهی زوجین شناسایی شده از این ستون بر اساس نتایج بررسی ناقلی تالاسمی  :5ستون 
تعداد اعلام شروع مراقبت در این ستون درج می شود. :6ستون 
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 )فرم اختصاصی بررسی ژنتیک تالاسمی( PND  / فرم ارجاع تشخیص ژنتیک

 .................................. مركز بهداشت شهرستان:       ....................................... پزشكي: علوم دانشگاه

آدرس:    شماره نمابر: ..................................  شماره تلفن: ..........................................    ژنتيك: ..................................... مشاوره ويژه درماني بهداشتي مرکز

 مشاور خانوادگي پزشك نام و ....................  پلاک .........  نام کوچه: ...................... /...................خيابان:  شهر: ................... استان: ....................................

 مرتبط: ...............................     بيماري نام            14تاريخ ارجاع:         /        /           دهنده: ................................................................ ارجاع ژنتيك

          دومهمزمان مرحله اول و  PND  □  مرحله دوم PND□  مرحله اول  PND □ ارجاع: بيماري: .........................................علت کنترل استراتژي نوع

 بخش اول  

 مشخصات و آزمايشهاي قبلي الف(

 فرد
نام و نام 

 خانوادگي
 تحصيلات تاريخ تولد

 محل تولد
 قوميت دين

 استان محل تولد والدين قوميت والدين

 مادر پدر مادر پدر استان شهر

            مرد

            زن

            

            

 ...........................  تعداد فرزندان سالم: ....................... .......................  تعداد فرزندان مبتلا به اين بيماري:نسبت خويشاوندي:  سال ازدواج: ...........................

 : .............................. PND: ........................   نو بت بارداري:  .................................         نوبت LMP  بلي    سن جنين به هفته □آياخانم باردار است؟ 

 ...........................................................................................................................خير        با ذکر علت ارجاع:  □                                   

روستا : ..................     خيابان: .......................   .................  شهر: ...............................   نشاني محل سكونت: استان: ..............  شهرستان:

 ( ........................  نوع بيمه: ...................      2( ............................    شماره تلفن1...................... پلاک: ...............      شماره تلفنکوچه:.......

 ...........   درصد   بلي  □   خير□مشمول تسهيلات ويژه:  

 نتيجه آزمايش هاي غير ژنتيك ب(

 نتايج خونشناسي ثانويه در صورت تكرار در آزمايشگاه دوم نتايج خونشناسي اوليه فرد
MCV MCH Hb HBA2 HbF HbX(Hbvar) Ferritin MCV MCH Hb HBA2 HbF HbX(Hbvar) Ferritin 

               مرد

               زن

               

               
 

 ژنتيكمهر و امضاء پزشك مشاور 

 و بررسي ژنتيك قبلي: PNDنتايج  ج(

 دارد          □                 ندارد□        در خويشاوندان:  بررسي موتاسيون سابقه

افراد بررسي شده و نتايج بررسي به تفكيك هر فرد )شامل نام و نام خانوادگي، نسبت و نتيجه بررسي موتاسيون( 

...................................................................................................................................................................................................................................................

.......................................................................................................................................................................................................................................... 

                 ندارد□  قبلي: PNDسابقه 

: ............   تعداد جنين بيمار: ............  تعداد جنين سقط شده: ................  تعداد جنين سالم: ..............   PND2دارد        تعداد □                          

 ناقل:............... تعداد جنين
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 بخش دوم              
 14تاريخ اعلام نتايج نهايي:     /      /                                14..................................    تاريخ پذيرش:        /        /        شماره پرونده :  

                             14و تاريخ نمونه گيري:  /        /                آمينيوسنتز□    CVS□خون □نوع نمونه: 

 PNDنتايج بررسي موتاسيون )مستقيم و غير مستقيم( و 

 نام و نام خانوادگي فرد
 بررسي غير مستقيم نام موتاسيون

 )محل هاي گويا(

 تشخيص نهايي

 آلفا تالاسمي بتا تالاسمي آلفا تالاسمي بتا تالاسمي

       زن

       مرد

 :پیشنهاد نهایی برای زوجین 

تشخیص پیش از تولد برای بتا تالاسمی در □زوج نیاز به تشخیص ژنتیک جنین برای تالاسمی بتا ندارد.   □زوج نیاز به تشخیص ژنتیک جنین برای تالاسمی بتا و آلفا ندارد.     □

تشخیص پیش از تولد برای آلفا تالاسمی در هر بارداری □لاسمی در هر بارداری ضروریست.   تشخیص پیش از تولد برای بتا تالاسمی و آلفا تا □هر بارداری ضروریست.    

 ضروریست.

 سایر:.......□    سالم-سالم □   سالم-بتا  □بتا   -بتا□: از نظر بتا تالاسمی وضعیت نهایی زوج

 جنين

بررسي غير  نام موتاسيون

مستقيم)محل هاي 

 گويا(

 روش هاي مورد استفاده

 تشخيص نهايي

 بتا تالاسمي
آلفا 

 تالاسمي
 آلفا تالاسمي بتا تالاسمي

       اول قل

       قل دوم

       قل سوم

 آزمايشگاهمهر  ......................................................................                      نام و نام خانوادگي و امضاء مسئول فني آزمايشگاه: 

 

 

 

 

 

 



 

 )فرم اختصاصی بررسی ژنتیک تالاسمی( PND / فرم ارجاع تشخیص ژنتیکراهنمای تکمیل فرم 
 کاربرد:

 / متخصص پزشک مشاور ژنتیک سوی ژنتیک از بررسی و PNDدرخواست  -1

  تولد از پیش تشخیص منتخب آزمایشگاه سوی از ژنتیک بررسی و PNDنتیجه  اعلام -2

 کنندگان: استفاده

 پزشک مشاور ژنتیک -1

 ژنتیک تشخیص منتخب مرکز -2

 فرم: شرح

 قید تاریخ ارجاع و آزمایش کننده درخواست مشخصات سپس . شود می ثبت آزمایش ژنتیک کننده درخواست مرکز مشخصات ابتدا

 .شود می ثبت قسمت این خط آخرین در بیماری کنترل استراتژی نوع و ارجاع علت و مرتبط بیماری شود. نام می

 اول بخش

 در . شود می قید (آزمایش متقاضی زوجین) و مرد زن مشخصات الف قسمت در شود، می ج و ب الف، قسمت سه این بخش شامل

 .دارد تعلق  (ایشان آزمایش به نیاز صورت )در 2 و 1 نشانه افراد به که دارد وجود مرد و زن ردیف از بعد ردیف دو قسمت این

 اند(، مشخصات گرفته قرار آزمایش مورد موتاسیون شناسایی برای که دیگری فراد) ها نشانه و زوجین فردی مشخصات ردیف از بعد

 و شود ذکر می دقیق نسبت باشند، سویه دو یا سویه یک خویشاوند زوجین چنانچه قسمت این در . شود می قید زوجین خانوادگی

 الف نشانی قسمت از ردیف آخرین در . شود می ثبت این قسمت  از بعد خانم بارداری وضعیت . گردد می ثبت فرزندانشان مشخصات

 ذکردرصد با ایشان به ویژه تسهیلات گرفتن تعلق وضعیت بررسی، تحت فرد بیمه نوع بررسی، تحت فرد یا زوج سکونت محل

 .گردد می ضرب مرکز مهر اند درصد برخورداری درج شده و ویژه تسهیلات ازشرایط برخوردار اگر و شده ثبت مشمولیت،

 قسمت در . نماید ثبت مدارک وجود صورت در را ج و ب قسمت است موظف همچنین ژنتیک مشاور بالا، های ردیف تکمیل از بعد

 . است شده تقسیم دوم و اول مرحله تکمیلی اولیه، آزمایش های به ردیف این . شود می ثبت ژنتیک غیر آزمایشات نتایج ب،کلیه

 آزمایشات بیماری، هر آزمایشگاهی الگوریتم و دستورالعمل براساس باید پزشک و است متفاوت هاآزمایش این بیماری برحسب نوع

 قبلی ژنتک بررسی وPND بررسی  ج، ردیف نماید. در قید را نظر مورد بیماری برای بررسی تحت افراد خصوص در وتکمیلی اولیه

 نتیجه ای چه و شده آزمایش فردی چه شود قید تفکیک به باید موتاسیون مورد در . شود می ثبت ایشان موتاسیون بررسی یا و افراد

 .است شده حاصل

 دوم بخش

تکمیل گرفته و  تحویل را فرمی باید مرکز )این است ژنتیک تشخیص منتخب آزمایشگاه عهده به بخش این در زوجین مشخصات ثبت

 باشد. شده تکمیل مربوطه مشاور توسط اول آن بخش که نماید

سپس  و شود می ثبت خدمت، متقاضی به نهایی نتیجه اعلام تاریخ و نمونه پذیرش تاریخ پرونده، مشخصات ابتدا قسمت دراین

 .شود می قید گیری نمونه تاریخ و نمونه مشخصات

-درستون شود. سپس ثبت آنها خانوادگی نام و و...( نشانه مرد، )زن، آزمایش مورد فرد ، باید PNDموتاسیون و بررسی نتایج جدول در

 از آخر ما قبل ردیف شود. در می نوشته نهایی تشخیص و مستقیم غیر بررسی در گویا های محل موتاسیون، )نام( نوع مربوطه های

 شود. ضرب می وی مُهر و شده نوشته فنی مسئول مشخصات صفحه، خط آخرین در شود. می ذکر نهایی پیشنهاد بخش این
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