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 اداره کل درمان غیر مستقیم
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 فرایند تشخیص ژنتیک

  "تشخيص ژنتيک آزمايشگاهي"و  "تشخيص ژنتيک باليني"بخش  2شامل ” تشخيص ژنتيک“فرايند 

مرحله : بلوک فرايندي که به ترتيب عبارتند از 5اين فرايند در مجموع مشتمل مي شود بر . مي شود

 درخواست، مرحله پيش از انجام، مرحله حين انجام، مرحله پس از انجام و مرحله تفسير باليني

 درخواست و باليني ژنتيک مشاوره شامل که :(Pre-pre-analytical) درخواست مرحله (1

  .باشد مي ژنتيک مشاور يا باليني متخصص توسط "آزمايشگاهي ژنتيک تشخيص"

 و هدف نظر از بيمار توجيه براي "آزمايشگاهي ژنتيک تشخيص" خواست در از قبل ژنتيک مشاوره

 مرحله حسب بر "ژنتيک مشاوره" .شود مي توصيه فاميل و بيمار فرد در آنها اثر و احتمالي نتايج

 از بعد ژنتيک مشاوره" ،"باليني بررسي/تشخيص از قبل ژنتيک مشاوره" به و است متفاوت تشخيص

 تقسيم "تست انجام از بعد ژنتيک مشاوره" و (تست درخواست از قبل) "باليني بررسي/تشخيص

 .مي شود
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  باليني، اطلاعات آوري جمع پذيرش، شامل که :(Pre-analytical) انجام از پيش مرحله (2

 نمونه نهايتاً و ژنتيک تشخيص جهت مناسب استراتژي تعيين براي نياز مورد ژنتيکي و پاراکلينيکي

   .مي شود خانواده در نظر مورد افراد از (مناسب ظرف و شرايط در مناسب بافت) استاندارد گيري

 انجام و ژنتيکي ماده استخراج مرحله دو شامل :(Intra-analytical) انجام حين مرحله (3

 .مي شود نياز مورد آناليزهاي

 .شامل تفسير آزمايشگاهي و تهيه گزارش مي شود(: Post-analytical)مرحله پس از انجام ( 4

 .شامل تفسير باليني گزارش مي شود(: Post-post-analytical)مرحله تفسير باليني ( 5

بوده و باا همکااري متخصاص بااليني و مشااور ژنتياک        "تشخيص ژنتيک باليني"در واقع مراحل  5و  1مراحل 

متخصص باليني پس از ارزيابي علائم، نشانه ها و يافته پاراکلينيکي تشخيص يا . انجام مي شود( 3سطح )تخصصي 

سپس مشاور . تشخيصهاي افتراقي را مشخص و متقاضي تشخيص ژنتيک براي بيماري يا بيماريهاي هدف مي شود

ژنتيک با آناليز شجره ضمن ارزيابي الگوي توارث بيماري در شجره، اهميت تشاخيص ژنتياک و حادود هزيناه و     

احتمال رسيدن به تشخيص را براي خانواده توضيح داده و در صورتيکه خاانواده مايال باه انجاام سااير مراحال       

، آنهاا را  (در فرم ارجاع)تشخيص ژنتيک بودند ضمن ارائه خلاصه اي از نتايج آناليز شجره و استراتژي پيشنهادي 

 .به آزمايشگاه ژنتيک منتخب معرفي مي کند



ژنتیکتعرفه آزمایشات   

 ویرایش سوم کتاب ارزش نسبی 
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 ژنتیک مولکولی وPND 
 
سیتوژنتیک 

 

PGD 

 :انددر سه گروه  زیر جمع بندی شده های جهت سهولت، کد 
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 مجموعه کدهای تعرفه بیماری های مولکولی

 گروه 12در مجموع: 

3 انفرادي  غير خانوادگي و تعرفه براي يک نفر: گروه اول 

9 خانوادگي و يک تعرفه براي کل خانواده: گروه بعدي 

6 



 ضرورت ثبت تشخیص اولیه توسط پزشک معالج در نسخ ژنتیک

لازم است به هنگام درخواست آزمايشات ژنتيک، تشخيص اوليه توسط پزشک معالج در نسخه قيد 

 .گردد و همچنين توسط مرکز طرف قرارداد به شکل صحيح درج گردد

 تائيد اخذ هنگام به يا باشد نشده ثبت نسخه در معالج پزشک توسط اوليه تشخيص صورتيکه در 

   .گرديد خواهد کسور مشمول نسخه باشد، نشده درج درستي به مؤسسه توسط

تعهدات بيمه اي در خصوص محاسبه و پرداخت آزمايشات مربوط به بيماري هااي ژنتياک، مطااب     

 .کتاب ارزش نسبي خدمات سلامت و دستورالعمل يکسان سازي سازمان هاي بيمه گر پايه مي باشد

 (1391/10/13مورخ  1715بخشنامه شماره )
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 ضوابط تائید و پرداخت آزمایشات ژنتیک 

با توجه به ابلاغ ويرايش سوم کتاب ارزش نسبي خدمات سلامت توسط هياتً محترم دولت، به پيوست ضوابط  

شوراي هماهنگي سازمانهاي بيمه گر جهت اطلاع و   4تائيد و پرداخت آزمايشات ژنتيک براساس مصوبه شماره 

 .اجرا ارسال مي گردد

پس از تائيد اوليه در دفتر اساناد پزشاکي،    96/ 7/ 15از تاريخ خدمات کاريوتايپ لازم به ذکر است نسخ حاوي 

 . توسط آزمايشگاههاي تشخيص ژنتيک قابل پذيرش مي باشند

 (1396/7/2مورخ 4020/96/1479بخشنامه شماره )
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 نحوه تائید نسخ برخی از آزمایشات ژنتیک ملکولی
 پيام در پورتال معاونت درمان-1396/08/02

  ،810020 کدهاي با آزمايشگاهي خدمات 2/8/96 تاريخ از رساند مي اطلاع به بدينوسيله

 دفاتر در تائيد به نياز بدون 810062 ،810058 ،810056 ،810054 ،810052 ،810026،810024

 .مي باشد پرداخت و محاسبه قابل آزمايشگاه سوي از تائيد از پس تنها و پزشکي اسناد به رسيدگي

 جمع سر در .... و استخراج خونگيري، پذيرش، هزينه و بوده گلوبال فوق کدها است ذکر به لازم

  الصاق همچنين .باشد نمي پرداخت و محاسبه قابل جداگانه صورت به و شده لحاظ خدمت هزينه

 .است الزامي مرکز سوي از اعلامي مثبته مدارک



 (  805070کد )آزمایش ژنتیک تعیین توالی یک آمپلیکن 

 (97/3/6مورخ  381نامه شماره )

تعداد آمپليکن ها براساس نوع بيماري هاا   - تعيين توالي يک آمپليکن) 805070با توجه به شرح کد 

در کتاب ارزش نسبي خدمات سلامت که تعداد و موارد استفاده از آن در بيماري هاي ( تعيين مي گردد

ژنتيکي مختلف مشخص نگرديده است، مراتب جهت تدوين دستورالعمل از وزارت بهداشت، درمان و 

لذا تا اعلام موارد استفاده و چگونگي تعهدات بيمه اي از سوي . آموزش پزشکي استعلام گرديده است

وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکي و شوراي عالي بيمه خدمات درماني کشور، قابل محاسابه و  

 .پرداخت نمي باشد
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 آزمایشات ژنتیک انجام شده در مراکز تحقیقاتی

  و سلامت خدمات نسبي ارزش کتاب در مندرج خدمات شامل بيمه گر سازمان هاي تعهدات

  مراکز در که شده ذکر خدمات از خارج ژنتيک تشخيص آزمايشات و بوده ابلاغي دستورالعمل هاي

  و جهش ها شناسائي براي ... و چشم ارولوژي، گوارش، عروق، و قلب بيماري هاي تحقيقاتي

 بيمه گر سازمان هاي تعهد در مي شود انجام بيماري ها با مرتبط ژن هاي در موجود پلي مورفيسم هاي

  از استفاده يا و سازي معادل هرگونه است بديهي  .(است شده ارسال پيوست نمونه) نمي باشند پايه

 .نمي باشد مجاز ژنتيک تشخيص آزمايشات اينگونه پرداخت و محاسبه براي مشابه کدهاي

 (96/9/21مورخ 2018نامه شماره )
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 فرایند تایید کاریوتایپ مایع آمنیون و یا پرز جفتی

 18و  13برنامه کشوری پیشگیری از تولد نوزادان مبتلا به سندروم داون و تریزومی 

 (1397بازنگری )
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 .نوزاد ديده مي شود 800-1000به طور کلي سندروم داون در يک مورد از هر 

 کشف به کمک داون سندروم غربالگری برنامه اجرای مهم پیامدهای و توجه قابل مزایای از 

 و مرگ کاهش به منجر که می باشد نیز (18 و 13)دیگر شایع تریزومی های و عصبی لوله ناهنجاری های

 با مرتبط مشکلات و ذهنی عقب ماندگی های و ناتوانی کاهش و مرده زائی کودکان، و نوزادان میر

 .شد خواهد بیماران این از مراقبت هزینه های

 ناهنجاري هاي مادرزادي بعد از سوانح و حوادث، دومين علت مرگ کودکان است. 

 اجراي اين برنامه منجر به موارد زير خواهد شد: 

 سال 5کاهش مرگ و مير نوزادان و کودکان زير ( 1

 کاهش ناتواني و بهبود کيفيت زندگي( 2

 و ناهنجاري هاي لوله عصبي 18و  13اجراي همزمان غربالگري تريزومي ( 3

 کاهش سقط غيرقانوني، کاهش زايمان زودرس و مرگ جنين درون رحم( 4
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بر حسب استانداردهای ( بیوشیمیایی و سونوگرافی)در برنامه های غربالگری سندرم داون انواع روش های غربالگری

 :تعیین شده عبارتند از

 بارداریاول سه ماهه تست های غربالگری  -1

 سن مادر+  NTاندازه گیری  -الف

 

 :شامل  Double Marker -ب

 سن مادر+ در سرم مادر Free β hCGو  PAPP-Aتعیین میزان   

 

 :شامل  Combined tests  -ج 

 سن مادر+  Free β hCGو  PAPP-Aدر سونوگرافی به همراه تعیین میزان سرمی  NTاندازه گیری  

 فرایند تایید کاریوتایپ مایع آمنیون و یا پرز جفتی
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بارداری دومتست های غربالگری سه ماهه  -2  

 :شامل Triple marker –الف 

 در سرم مادر  uE3و   AFPو  Total β HCGتعیین میزان  

 

 :شامل Quadruple test -ب

 Total β HCG ، AFP  ،  uE3و  DIA (Inhibin –A )در سرم مادر 

 

  d6  +W16تا  W14در 
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 :   Integrated -الف

 سن گرفتن نظر در با اول ماهه سه در  NT + PAPP-A و Free β HCG تست های انجام شامل

 مجموعه براساس خطر نهایی محاسبه و دوم ماهه سه در  Quadruple Tests  انجام و مادر

 .است موارد

 

 

 مرحله اییا  تلفیقیآزمایشات غربالگری  -3
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   : Serum Integrated -ب

 خطر محاسبه و دوم ماهه سه در Quadruple Tests  و  اول ماهه سه درPAPP-A  تست انجام

 .است نتایج کلیه براساس نهایی



 .شوند مي ارجاع تشخيصي تست هاي براي بالا خطر با موارد-

 .نمي شود انجام بيشتري اقدام پائين باخطر موارد براي-

 .مي گردند ارجاع نهايي خطر محاسبه و مولکولي هاي تست يا و Quadruple Tests انجام براي متوسط خطر با افراد-
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در این روش تست های سه ماهه اول انجام می گیرد و خطر محاسبه :  Stepwise Sequential -ج

 .می گردد
  و شده مشخص گيرند مي قرار ( 1/50 از بالاتر ريسک ) بالا خطر در مشخصاً که افرادي شده محاسبه ريسک براساس

 انجام براي دارند کمتري ريسک که موارد ساير .شود مي پيشنهاد تشخيصي تست انجام و مشاوره آنها براي

Quadruple Tests   تعيين و نهايي خطر محاسبه از پس بعدي لازم اقدامات و مي شوند ارجاع دوم ماهه سه در 

 .مي پذيرد  صورت دوم ماهه سه Cut off به نسبت وضعيت

  ريسک اول ماهه سه تست هاي انجام بدنبال نيز روش اين در : Contingent Sequential -د

 خطر گروه سه در فاصله با و مشخص هاي مرزبندي براساس نتايج بار اين اما گردد، مي محاسبه ابتلا

 :مي گيرند قرار پايين خطر و متوسط خطر بالا،



 جنين سلامت تائيد براي ژنتيک تشخيص از باشد مثبت غربالگري انجام نتيجه اگر

 از نمونه گيري مي بايست ژنتيک تشخيص آزمايش انجام منظور به .مي شود استفاده

   .شود انجام جنين

 غربالگری اولیه آزمایشاتپس از  ژنتیک تشخیصروش های 
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ویژگی   کد ملی
 شرح کد کد

 ارزش نسبی
ارزش پایه 

 بیهوشی
 جزء فنی جزء حرفه ای کل  

 3 3 6 9 (هزينه راديولوژي جداگانه قابل محاسبه نمي باشد)آمنيوسنتز    502075

502080   
هزينه راديولوژي جداگانه قابل )نمونه برداري از کوريون  -کوردوسنتز

 2 3 9 12 ( محاسبه نمي باشد

بسته به شرايطي از جمله نياز به تشخيص بيماري هاي تک ژني، علاوه بر تشخيص ناهنجاري هاي کروموزومي و سن 

 :بارداري، نمونه گيري از جنين براساس نظر متخصص زنان به يکي از روش هاي زير صورت مي گيرد

 ( 100در  1با احتمال عارضه سقط در حدود )بارداري  20تا  15در هفته : آمنيوسنتز( 1

هفته بارداري  13هفته تا پايان  11در (: Chorionic Villus Sampeling) نمونه برداري از پرزهاي کوريونيک ( 2

 ( 100در  1با احتمال عارضه سقط در حدود )

هفتگي بارداري، معمولاً آخرين انتخاب در مواردي است که  18بعد از : نمونه گيري از خون بند ناف از طري  پوست( 3

 .نتايج ساير تست ها مبهم باشد

 (نمونه گیری از جنین )روش های تشخیصی 
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 d6  +W13تا  W11سن بارداری  -الف

 :به یکی از دو روش زیر انجام می گیرد NTشیوه غربالگری بر اساس امکان دسترسی به سونوگرافی 

باشد،  mm3  ≤NTبر آزمايشات بيوشيمي مقدم است و چنانچه  NTانجام سونوگرافي ( 1

 .  آزمايش کاريوتايپ مستقيماً قابل تائيد مي باشد

   
  PAPP-A و  Free β HCG بيوشيميايي آزمايشات نتايج باشد،  mm3 > NT اگر (2

 :مي باشد تائيد ملاک

 .، کاریوتایپ تایید می گردد(1/250 ≤ خطر)باشد مثبتچنانچه نتیجه غربالگری  -

 .، کاریوتایپ تایید نمی گردد(1/250 > خطر)باشد منفیچنانچه نتیجه غربالگری  -

 18و  13ضوابط تائید و پرداخت کاریوتایپ مایع آمنیون برای سندرم داون و تریزومی های 

 استاندارد  NTوجود جواب سونوگرافی  -روش اول
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 استاندارد  NTعدم وجود سونوگرافی  -روش دوم

   .می باشد  Serum Integrated انتخابی روش شرایط این در

 نتایج و بارداری روز 6 و هفته 13 تا هفته11 در PAPP-A اندازه گیری نتایج یعنی

 احتمال محاسبه و بارداری روز 6 و هفته 16 تا هفته 14 در   Quadruple اندازه گیری

 .است تائید ملاک مرحله دو نتایج مجموع از استفاده با خطر نهایی

 .می گردد تایید کاریوتایپ ،(1/250 ≤ خطر)باشد مثبت غربالگری نتیجه چنانچه -

 .نمی گردد تایید کاریوتایپ ،(1/250 > خطر)باشد منفی غربالگری نتیجه چنانچه -
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 d6  +W16تا  W14سن بارداری  -ب

 .، کاریوتایپ تایید می گردد(1/250 ≤ خطر)باشد مثبتچنانچه نتیجه غربالگری  -

 .، کاریوتایپ تایید نمی گردد(1/250 > خطر)باشد منفیچنانچه نتیجه غربالگری  -

22 

ملاک  روز 6هفته و  16هفته تا  14در   Quadruple Testدر این موارد نتایج اندازه گیری 

 :تائید می باشد



 d1  +W18تا  W17سن بارداری  -ج

 .، کاریوتایپ تایید نمی گردد(1/250 > خطر)باشد منفیچنانچه نتیجه غربالگری  -

در این شرایط کاریوتایپ با کد ، (1/250 ≤ خطر)باشد مثبتچنانچه نتیجه غربالگری  -

 .قابل تائید است( آزمایش تشخیص سریع آنیوپلوئیدی های جنین) 810346

23 

غربالگری باشد، انجام غربالگری به شرح زیر و توسط چنانچه مادر در این زمان متقاضی انجام 

 : متخصص زنان مدیریت می گردد

الگري بفقط در شرايطي که امکان اعلام نتيجه غر Quadruple Testغربالگري و محاسبه خطر با 

 .وجود داشته باشد (روز 6هفته و  18)هفته  19حداکثر تا سن بارداري 



 سونوگرافي مي بايست شده، ذکر مثبته مدارک بر علاوه فوق موارد تمام در -1نکته

 مشخص را حاملگي سن که زايمان و زنان متخصص گزارش يا حاملگي سن تعيين جهت

 .گردد ارائه نمايد،

 ولي .است يکسان قلويي تک بارداري با غربالگري، معيار قلويي دو بارداري در -2نکته

  NT سونوگرافي گزارش براساس فقط غربالگري معيار ،قلو دو از بيش بارداري هاي در

 .است

 را تريزومي ها ساير يا و داون سندرم با فرزند سابقه که بارداري مادران مورد در -3نکته

 است بديهي .است تائيد قابل مستقيم طور به کاريوتايپ مثبته، مدارک ارائه با دارند

 غربالگري تست هاي نتايج کاريوتايپ تائيد ملاک مثبته، مدارک ارائه عدم درصورت

 .مي باشد
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 مرجع آزمايشگاه استانداردهاي براساس مي بايست دهي گزارش در آزمايشگاه-5نکته

 به بيان شده استاندارد محدوده از خارج پيشنهاد و توصيه بيان از .نمايد اقدام سلامت

 .نمايد پرهيز شدت

نتيجه غربالگري در برگه جوابدهي مي بايست به صورت غربالگري مثبت يا غربالگري  -6نکته

پارامترها و اعداد . اعلام گردد( بر حسب ريسک محاسبه شده و نقطه برش اعلام شده)منفي 

 .مربوطه در همان برگه گزارش، جداگانه اعلام شود
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 با ،(روز 6 و هفته 18)بارداري 19 هفته تا حداکثر بايست مي آمنيوسنتز جواب -4نکته

 تصميم جهت و آماده ايران، در جنين انتخابي سقط زمان مورد در موجود قوانين به توجه

 .باشد برداري بهره قابل والدين گيري



  بارداری دوره یک در 810346 کد همراه به 810330 و 810328 کدهای  - مهم توجه

 .نمی باشد پرداخت و تائید قابل

 18 و 13 تریزومی های و داون سندرم برای آمنیون مایع کاریوتایپ پرداخت قابل کدهای

 : است پرداخت قابل گلوبال بصورت زیر کدهای از یکی نمونه، نوع به توجه با "ب" و "الف" موارد برای

 : است پرداخت قابل گلوبال بصورت زیر کد فقط "ج" مورد برای

 810328کد : کاریوتایپ مایع آمنیون  -

 810330کد : کاریوتایپ پرز جفتی  -

 810346کد : آنیوپلوئیدی های جنین تشخیص سریع آزمایش  -
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 (PND)آزمایشات ژنتیک تشخیص پیش از تولد جنین 

زوجين مي بايست در ابتدا به پزشکان مشاور ژنتيک مساتقر در مراکاز بهداشاتي درمااني وياژه      ( 2

مشاوره ژنتيک وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکي مراجعه و با اخذ معرفي نامه از آن مرکز باه  

 .يکي از آزمايشگاه هاي مجاز مراجعه نمايند

Per Natal Diagnosis 
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 .قابل تاييد و پرداخت مي باشدصرفاً پس از ازدواج آزمايشات تشخيص پيش ازتولد جنين  (1

موسسه قبل از پذيرش اين آزمايشات، موظف به ارجاع بيمار به دفتر رسيدگي اسناد پزشکي جهت ( 3

 .تاييد اوليه نسخه مي باشد



کارشناس دفتر اسناد پزشکي برابرضوابط و مقررات، مدارک مثبته زوجين را بررسي و کنترل نموده ( 4

 .و سپس نسخه را تاييد    نمايد

تعرفه کليه خدمات به صورت گلوبال بوده و شامل تمام مراحل نموناه بارداري، انجاام آزماايش، و     ( 5

 .گزارش نهايي در خصوص والدين، فرزند مبتلا و جنين مي باشد

در آزمايشات گلوبال پيش از تولدي که شامل سه مرحله مي باشند، مرحله سوم فقط زماني که جنين  (6

 .، انجام شده و هزينه آن قابل محاسبه و پرداخت خواهد بود(ارائه سونوگرافي الزامي است)پسر باشد

را قابلاً  ( تعيين ناوع موتاسايون  )در صورتيکه بيمه  شده، مرحله اول آزمايش گلوبال پيش از تولد  (7

 .انجام داده باشد، در بارداري هاي بعدي فقط مراحل دوم و سوم قابل تاييد مي باشد
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پيش از تولد در صورت احاراز شارايط طبا      هموفيليو  تالاسميهزينه آزمايشات ژنتيک تشخيص ( 8

 .تعرفه دولتي مشمول حذف فرانشيز مي باشد

باا  باا  ( حسب سونوگرافي ارائه شاده )تاپايان ماه چهارم بارداري تولد، پيش از آزمايشات ( 10

 .رعايت شرايط خاص هر آزمايش قابل تائيد مي باشد
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براي تشاخيص ژنتياک    معادلاستفاده از کدهاي آزمايشات ژنتيک تشخيص پيش از تولد به عنوان ( 9

 .نمي باشدقابل محاسبه و پرداخت ساير بيماري ها 



 و مشاوران ژنتیک PNDآزمایشگاه های تشخیص ژنتیک عضو شبکه 

 (97/1/18مورخ  17بخشنامه شماره )

دفتر مديريت بيماري هااي غيرواگيار وزارت بهداشات،     96/ 12/ 22مورخ  5008بر اساس نامه شماره 

و مشااوران   PNDدرمان و آموزش پزشکي، ليست آزمايشگاه هاي مجاز تشخيص ژنتيک عضاو شابکه   

 . ژنتيک وزارت بهداشت ابلاغ  گرديد

آزمايشگاههاي واجد شرايط انجام اين آزمايشات علاوه بر پروانه هاي قانوني، باياد ماورد تايياد    ( 11

 .مرکز مديريت بيماريهاي وزارت بهداشت نيز باشند

  تالاسمي، بيماري هاي  PND ژنتيک تشخيص آزمايشگاهي خدمات حاوي نسخ است بديهي

 و محاسبه قابل مقررات و ضوابط طب  شده اعلام مجاز مراکز در فقط شده، انجام PKU و هموفيلي

 .مي باشند پرداخت
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 ناقل تعيين و مبتلا فرد در زا بيماري جهش اثبات براي اول مرحله آزمايش :اول مرحله آزمایش

  .شود-مي انجام خطر معرض در زوجين بودن

  بارداري حين که کنندگاني مراجعه براي آزمايش : (اتوزومی بیماریهای برای) دوم مرحله آزمایش

  را اول مرحله آزمايش قبلا و کنند مي مراجعه آزمايشگاه به جنين سلامت بررسي منظور به

 .اند داده انجام

 که کنندگانی مراجعه برای آزمایش :(اتوزومی بیماریهای برای) همزمان دوم و اول مرحله آزمایش

 اول مرحله آزمایش قبلا و کنند می مراجعه آزمایشگاه به جنین سلامت بررسی منظور به بارداری حین

   .شود می نامیده دوم و اول مرحله آزمایش اند نداده انجام را

مراحل انجام آزمایشات ژنتیک تشخیص پیش از تولد جنین 
(PND) 



 :مدارک مورد نیاز برای تایید نسخ( 2

 (صفحات اول و ازدواج)اسکن شناسنامه زوجين –الف

 و الکتروفورز زوجين   CBCاسکن جواب آزمايشات  –ب

 اسکن گزارش سونوگرافي جنين براي تائيد مرحله دوم –ج

 اسکن معرفي نامه مرکز بهداشتي درماني ويژه مشاوره ژنتيک وزارت بهداشت -د

 :در شرایط زیر قابل تائید است( 1

 .مادراني که سابقه تولد فرزند مبتلا داشته اند –الف

 .زوج هاي جوان که هردو مبتلا به تالاسمي مينور باشند –ب

براي زوج هاي بتاتالاسمي مينور همراه باا  ( مرحله اول و دوم)در صورت تشخيص پيش از تولد :توجه

 .سيکل سل يا آلفا تالاسمي، تعرفه آن برابر يک مورد بتا تالاسمي خواهد بود

 ضوابط تایید آزمایشات ژنتیک تشخیص تالاسمی

 .تا زمان فراهم شدن شرايط اسکن مدارک در سيستم، تصوير مدارک به نسخ الصاق گردد -توجه

32 



 :مدارک مورد نیاز برای تایید نسخ( 2

 (صفحات اول و ازدواج)اسکن شناسنامه زوجين –الف

 اسکن گزارش ژنتيک يا مدارک معتبر نشان دهنده داشتن فرزند مبتلا در زوجين -ب

 .را نشان مي دهدهموفيلي اسکن مدارک معتبر که احتمال ناقل بودن زوجين براي  -ج

 اسکن گزارش سونوگرافي جنين براي تائيد آزمايشات مرحله دوم و سوم –د

 اسکن معرفي نامه مرکز بهداشتي درماني ويژه مشاوره ژنتيک وزارت بهداشت -ه

 :در شرایط زیر قابل تائید است( 1

 .مادراني که سابقه تولد فرزند مبتلا داشته اند –الف

 .مادراني که سابقه فاميلي بيماري هموفيلي دارند –ب

 ضوابط تایید آزمایشات ژنتیک تشخیص هموفیلی

 .تا زمان فراهم شدن شرايط اسکن مدارک در سيستم، تصوير مدارک به نسخ الصاق گردد -توجه
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 :در شرايط زير قابل تائيد است( 1

در خانواده هايي که داراي حداقل يک فرزند مبتلا هستند، درصورت تمايل به داشاتن فرزناد ديگار و    

 .بارداري مجدد، مشمول تعهدات سازمانهاي بيمه گر پايه قرار مي گيرد

 :مدارک مورد نياز براي تاييد نسخ( 2

 (صفحات اول و ازدواج)اسکن شناسنامه زوجين –الف

 اسکن گزارش ژنتيک يا مدارک معتبر نشان دهنده داشتن فرزند مبتلا در زوجين  -ب

 اسکن گزارش سونوگرافي جنين براي تائيد مرحله دوم –ج

 اسکن معرفي نامه مرکز بهداشتي درماني ويژه مشاوره ژنتيک وزارت بهداشت -د

 (PKU)فنیل کتونوری ضوابط تایید آزمایشات ژنتیک تشخیص

 .تا زمان فراهم شدن شرايط اسکن مدارک در سيستم، تصوير مدارک به نسخ الصاق گردد -توجه

34 



35 

   SMA (Spinal Muscular Atrophy)آتروفی عضلانی نخاعی یا 

 درخواست اين تست توسط فوق تخصص اعصاب کودکان و متخصص نورولوژي امکان پذير مي باشد. 

  مادارکي  اطفال و داخلي نياز باا ارائاه    پزشکان مشاور ژنتيک، متخصصين وساير فوق تخصصهاي

مبني بر مشاوره با فوق تخصص اعصاب کودکاان و متخصاص نورولاوژي ماي توانناد ايان تسات را        

 . درخواست دهند

 :با یکی از شرایط زیر انجام شود تست می تواند این

 مرحله اول SMAآزمایش ژنتیک 

برای افراد با سابقه خانوادگی که قبلا آزمایش ژنتیک برای افراد مبتلای فامیل  SMAآزمایش ژنتیک 

 .  در این صورت جواب آزمایش ژنتیک قبلی باید موجود باشد :باشد شدهانجام 

   براي خانمهاي باردار علاوه بر متخصصين ذکر شده، متخصصين و فوق تخصصهاي زنان و زايمان نياز

 . مي توانند آزمايش مرحله دوم اين تست را درخواست نمايند
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چنانچه فرد مبتلا در دسترس نباشد، آزمايشاگاه ماي تواناد آزماايش ژنتياک را بار روي زوج متقاضاي        : تبصره

 .تشخيص پيش از تولد با ارائه مستندات تاييد کننده بيماري در فرد مبتلا انجام دهد

را براي خانم  " SMAتشخيص ژنتيک مرحله اول   "براي هر دو حالت ذکر شده، پزشک معالج يا مشاور بايستي 

 .و آقا درخواست نمايد

 .در اين صورت جواب آزمايش ژنتيک مرحله اول و آخرين سونوگرافي حاملگي بايد موجود باشد

را براي خانم  " SMAتشخيص ژنتيک مرحله دوم  "در اين حالت، پزشک معالج يا مشاور بايستي 

 .درخواست نمايد

 مرحله دوم SMAآزمایش ژنتیک 

در ايان صاورت   : براي خانواده اي که قبلا آزمايش ژنتيک انجام ناداده اناد    SMAآزمايش ژنتيک 

 . فرد بيمار بايد موجود باشد   CKو ( (EMG-NCVجواب آزمايش 



 (صفحات اول و ازدواج)اسکن شناسنامه زوجين –الف 

 اسکن گزارش باليني از علائم بيماري و در صورت نياز رويت بيمار  -ب

 . فرد بيمار بايد موجود باشد   CKو ( (EMG-NCVجواب آزمايش  -ج

 اسکن گزارش ژنتيک يا مدارک معتبر نشان دهنده داشتن فرزند مبتلا در زوجين  -د

 .را نشان مي دهد  SMAاسکن مدارک معتبر که احتمال ناقل بودن زوجين براي  -ه

 اسکن گزارش سونوگرافي جنين براي تائيد مرحله دوم -و

 :مدارک مورد نیاز جهت تائید نسخ

 .تا زمان فراهم شدن شرايط اسکن مدارک در سيستم، تصوير مدارک به نسخ الصاق گردد -توجه
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   810024کد - (FMF)تشخیص ژنتیک بیماری تب مدیترانه ای فامیلی 

    درخواست اين تست توسط پزشکان مشاور ژنتيک، متخصصين و فوق تخصص هاي اطفال و داخلي باويژه فاوق

 .تخصص عفوني امکان پذير مي باشد

 با ظن باليني به بيماري در فرد بيمار انجام شود تست مي تواند اين. 

  تب هاي دوره اي بدون علت، حملات درد شکم يا مفاصل به همراه تب بدون علت شناخته شده از علايم شايع

 .تب مي تواند با ضايعات پوستي، ميالژي و درد قفسه سينه همراه باشد. اين بيماري مي باشد

  بررسي ژنتيکاي   "پزشک معالج يا مشاور بايستي درخواست را به صورتFMF "     باا ذکار انديکاسايون در

 .نسخه فرد مورد بررسي بنويسد

 MEFV ژن شايع هايجهش بررسي

 کامل بررسي يا زير ليست طب  ايران در شايع هاي موتاسيون بررسي به موظف کننده، پذيرش آزمايشگاه

 :مي باشد  MEFV ژن 10 و 3 ،2 اگزونهاي
 

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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   810026کد  –  HFEتشخیص ژنتیک هموکروماتوز ارثی وابسته به ژن 

   درخواست اين تست توسط پزشکان مشاور ژنتيک، متخصصين و فوق تخصص هاي اطفال و داخلي امکاان
 .پذير مي باشد

  فرد بيمار جهت درخواست اين آزمايش بايد موجود باشد فريتينجواب آزمايش سطح. 

 ژنتيکي بررسي " صورت به را درخواست بايستي مشاور يا معالج پزشک HFE " مورد فرد نسخه در  
 .بنويسد بررسي

c.845G>A (p.Cys282Tyr) 

c.187C>G (p. p.His63Asp) 

  دو جهش نقطه اي در ژنHFE   عامل اکثر موارد بيماري هموکروماتوز ارثي وابسته به ژنHFE  مي باشند  .

 :مي باشد HFEآزمايشگاه پذيرش کننده، موظف به بررسي دو موتاسيون شايع زير در ژن 
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 تشخیص ژنتیک سیکل سل

درخواست اين تست توسط پزشکان مشاور ژنتيک، متخصصين و فوق تخصص هاي اطفال، متخصصين و فاوق  

 .تخصص هاي داخلي و هماتولوژي امکان پذير مي باشد

براي خانم هاي باردار علاوه بر متخصصين ذکر شده، متخصصين و فوق تخصص هاي زنان و زايمان نياز   -تبصره

 . مي توانند آزمايش مرحله اول و در صورت نياز، مرحله دوم اين تست را درخواست نمايند

 بتا يا سل سيکل ناقل ديگري و سل سيکل ناقل زوجين از يکي که دارد وجود بيمار پذيرش امکان زماني تنها

  شود مي بيماري به منجر  Sهموگلوبين با انها زماني هم که گلوبين بتا ژن واريانتهاي ساير يا تالاسمي

  سل سيکل وضعيت دهنده نشان که هموگلوبين الکتروفورز و CBC آزمايش نتيجه .باشد HBC و   HbDنظير

 .باشد موجود بايد تست درخواست هنگام در باشد زوجين در بتاتالاسمي و سيکل همزمان وقوع يا و
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  سل سيکل بررسي) 810082 و ، (فرزند همراه به پدر براي اول مرحله سل سيکل بررسي) 810080 کد با آزمايش

 جمله از بررسي مراحل کليه شامل تعرفه کد اين .گيرد مي قرار پذيرش مورد (فرزند همراه به مادر براي اول مرحله

  .ندارد را ديگري کد پذيرش اجازه آزمايشگاه و باشد مي گزارش و تفسير فني، مراحل ،DNA استخراج پذيرش،

 مورد (جنين وضعيت تعيين دوم مرحله (/Sickle Cell Anemia)شکل داسي آنمي) 806525 کد با آزمايش

 .گيرد مي قرار پذيرش

 اول مرحله آزمايش

 دوم مرحله آزمايش

در نساخه خاانم و آقاا     " بررسي ژنتيکي سيکل سل "پزشک معالج يا مشاور بايستي درخواست را به صورت 
 .بنويسد
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 تشخیص ژنتیک بیماری آتاکسی فردریش

 مشاوره بر مبنی مدارکی ارائه با نیز داخلی و اطفال تخصص های فوق و متخصصین ژنتیک، مشاور پزشکان 

   .دهند درخواست را تست این توانند می نورولوژی تخصص فوق یا متخصص با

  ،جواب آزمايش جهت درخواست اين تستNCV فرد بيمار بايد موجود باشد. 

 نسخه در " فردريش آتاکسي ژنتيکي بررسي " صورت به را درخواست بايستي مشاور يا معالج پزشک  

 بنويسد بررسي مورد فرد

  آزمايش براي بررسي تکرارهاي سه نوکلئوتيدي ژنFXN  ايان  . مورد پذيرش قرار مي گيارد ، 810100با کد

، مراحل فني، تفسير و گزارش مي باشاد  DNAکد تعرفه شامل کليه مراحل بررسي از جمله پذيرش، استخراج 

 . و آزمايشگاه اجازه پذيرش کد ديگري را ندارد

 درخواست اين تست توسط متخصص يا فوق تخصص نورولوژي امکان پذير مي باشد  . 
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 تشخیص ژنتیک بیماری دیستروفی میوتونیک

   پزشکان مشاور ژنتيک، متخصصين و فوق تخصصهاي اطفال و داخلي نيز با ارائه مدارکي مبني بر مشاوره با

 .متخصص يا فوق تخصص نورولوژي مي توانند اين تست را درخواست دهند

  بايستي محتمل ترين نوع ( نورولوژيست)متخصص مغز و اعصاب(type )   بيماري را در نسخه بيماار قياد
 .نمايد

      چنانچه قبلا آزمايش ژنتيک براي افراد مبتلاي فاميل انجام شده باشد، جواب آزماايش ژنتياک قبلاي باياد

 . بايد موجود باشد EMGبراي خانواده اي که قبلا آزمايش ژنتيک انجام نداده اند آزمايش . موجود باشد

  باا ذکار  "بررسي ژنتيکي ديستروفي ميوتونياک   "پزشک معالج يا مشاور بايستي درخواست را به صورت 

 .در نسخه فرد مورد بررسي بنويسد بيماري( type)محتمل ترين نوع 

 درخواست اين تست توسط متخصص يا فوق تخصص نورولوژي امکان پذير مي باشد  . 
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بررسي موتاسيون تکرار هاي ساه نوکلئوتيادي در   ) 810102با کد آزمايش براي بررسي تکرارهاي سه نوکلئوتيدي 

اين کد تعرفه شامل کلياه مراحال   . مورد پذيرش قرار مي گيردبراي نوع محتمل تر ( بيماري ديستروفي ميوتونيک

، مراحل فني، تفسير و گزارش مي باشد و آزمايشگاه اجازه پاذيرش کاد   DNAبررسي از جمله پذيرش، استخراج 

 . ديگري را ندارد

در ژن   CCTGو گساترش تکارار   1عامال ديساتروفي ميوتونياک ناوع      DMPKدر ژن  CTGگسترش تکرار 

CNBP   مي باشد 2عامل ديستروفي ميوتونيک نوع . 
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 تشخیص ژنتیک بیماری هانتینگتون

 درخواست اين تست توسط متخصص يا فوق تخصص نورولوژي يا روانپزشکي امکان پذير مي باشد  . 

   پزشکان مشاور ژنتيک، متخصصين و فوق تخصصهاي اطفال و داخلي نيز با ارائه مدارکي مبني بر مشاوره با

 .متخصص يا فوق تخصص نورولوژي يا روانپزشک مي توانند اين تست را درخواست دهند

    چنانچه قبلا آزمايش ژنتيک براي افراد مبتلاي فاميل انجام شده باشد، جواب آزمايش ژنتيک قبلاي باياد

براي خانواده اي که قبلا آزمايش ژنتيک انجام نداده اند مدارک مشاوره نورولوژي يا روانپزشاک  . موجود باشد

 . بايد موجود باشد

  در نسخه فرد ماورد   "بررسي ژنتيکي هانتينگتون  "پزشک معالج يا مشاور بايستي درخواست را به صورت

 .بررسي بنويسد

  آزمايش براي بررسي تکرارهاي سه نوکلئوتيدي ژنHTT  بررسي موتاسيون تکرار هااي ساه   ) 810104با کد

اين کد تعرفه شامل کلياه مراحال بررساي از    . مورد پذيرش قرار مي گيرد، ( نوکلئوتيدي در بيماري هانتينگتون

، مراحل فني، تفسير و گزارش مي باشد و آزمايشگاه اجازه پذيرش کد ديگاري را  DNAجمله پذيرش، استخراج 

 . ندارد
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 (شکننده  Xسندروم ) Xتشخیص ژنتیک فراژایل 

 کودکان روانيزشکي و نورولوژي تخصص فوق و روانپزشکي و نورولوژي متخصص توسط تست اين درخواست  

   .باشد مي پذير امکان

  مدارکي مبناي بار مشااوره باا     اطفال و داخلي نيز با ارائه پزشکان مشاور ژنتيک، متخصصين و فوق تخصصهاي

متخصص نورولوژي و روانپزشکي و فوق تخصص نورولوژي و روانيزشکي کودکان مي توانند اين تست را درخواسات  

 .دهند

  متخصصين زنان مي توانند اين تست را براي مبتلايان بهPCO با ذکر تشخيص در نسخه درخواست دهند. 

برای افراد با یکی از شرایط زیر با ذکر اندیکاسیون درخواست تستت در نستخه انجتام     تست می تواند این
 :شود

و زنان در معرض خطر تولد فرزند بيمار داراي  PCOشکننده ، مبتلايان به  Xفرد بيمار مشکوک به سندروم ( 1

 سابقه خانوادگي براي اين بيماري
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 شکننده مرحله دوم Xآزمایش ژنتیک سندروم ( 2

 .در اين صورت جواب آزمايش ژنتيک مرحله اول و آخرين سونوگرافي حاملگي بايد موجود باشد

براي خانمهاي باردار علاوه بر متخصصين ذکر شده، متخصصين و فوق تخصصهاي زنان و زايماان نياز ماي توانناد     

 . آزمايش مرحله دوم اين تست را درخواست نمايند

   ” X فراژايل دوم مرحله ژنتيک تشخيص " صورت به را درخواست بايستي مشاور يا معالج پزشک حالت، اين در

 .بنويسد خانم نسخه در

  درخواست انديکاسيون ذکر با "FMR1 مولکولي بررسي " صورت به را درخواست بايستي مشاور يا معالج پزشک

 بنويسد بررسي مورد فرد نسخه در تست

چنانچه قبلا آزمايش ژنتيک براي افراد مبتلاي فاميل انجام شده باشد، جواب آزمايش ژنتياک قبلاي باياد موجاود     

 . خانواده اي که قبلا آزمايش ژنتيک انجام نداده اند مدارک مشاوره نورولوژي يا غدد بايد موجود باشدبراي . باشد
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 CGGاکثر موارد اين بيماري ناشي از گسترش تکرار . شکننده مي باشد Xعامل سندروم  FMR1جهش در ژن 

 .مي باشند FMR1ژن  1اگزون در 

 مرحله انجام آزمایش

مرحلاه  / شکننده، هانتينگتون، ديستروفي، ميوتونيک( X)بيماري هاي ناشي از تکرارها) 806535پذيرش بايد با کد 

 .انجام شود( دوم تعيين وضعيت نهايي جنين

  کد با ناقلي وضعيت تعيين متقاضي فرد يا بيمار فرد در FMR1 ژن نوکلئوتيدي سه تکرارهاي بررسي براي آزمايش

  کد اين .گيرد مي قرار پذيرش مورد (X فراژايل بيماري در نوکلئوتيدي سه هاي تکرار موتاسيون بررسي) 810106

 و باشد مي گزارش و تفسير فني، مراحل ،DNA استخراج پذيرش، جمله از بررسي مراحل کليه شامل تعرفه

  .ندارد را ديگري کد پذيرش اجازه آزمايشگاه

 پذيرش جهت بررسي علت بيماري يا تعيين وضعيت ناقلي 

 شکننده مرحله دوم   Xپذيرش جهت آزمايش ژنتيک سندروم 



49 

 (SCA)تشخیص ژنتیک بیماری آتاکسی نخاعی مخچه ای

 .  درخواست اين تست توسط متخصص و فوق تخصص نورولوژي امکان پذير مي باشد

پزشکان مشاور ژنتيک، متخصصين و فوق تخصصهاي اطفال و داخلي نيز با ارائه مدارکي مبني بر مشاوره با  

 .متخصص يا فوق تخصص نورولوژي مي توانند اين تست را درخواست دهند

 .بيماري قيد شود( type)نوع محتمل ترين بايد  در نسخه بيمار

در صورتي که نتيجه بررسي محتمل ترين تيپ منفي بود درخواست هاي بعادي بايساتي توساط متخصاص     : تبصره

 .اعصاب بزرگسالان يا فوق تخصص اعصاب کودکان صورت گيرد
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بررسي ژنتيکي آتاکساي   "براي هر دو حالت ذکر شده، پزشک معالج يا مشاور بايستي درخواست را به صورت 

 .در نسخه فرد مورد بررسي بنويسد بيماري،( type)نوع همراه با ذکر محتمل ترين  "نخاعي مخچه اي 

 جهت :اند نداده انجام ژنتيک آزمايش قبلا که اي خانواده براي اي مخچه نخاعي آتاکسي ژنتيک آزمايش (2

 .باشد موجود باید بیمار فرد مغز MRI آزمایش جواب تست، این درخواست

در این صورت جواب آزمایش ژنتیک : آزمايش ژنتيک آتاکسي نخاعي مخچه اي براي جهش شناخته شده در فاميل( 1

 .قبلی باید موجود باشد

 :با يکي از شرايط زير انجام شود تست مي تواند اين
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