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کاهش مرگ و مير شيرخوران باعث بهبود ميزان هاي مرگ شيرخواران و کودکان زير 

5 سال )IMR وU5MR( به طور توام مي شود. در اين شرايط بروز بيماري هاي ژنتيک 

و مادرزادي رو به افزايش مي گذارد. با کاهش ميزان IMR به کمتر از 50 در 1000 تولد 

زنده در  سال، بروز بيماري هاي ژنتيک و مادرزادي تشديد مي شود و چنانچه اين کاهش 

به سمت 10 مورد مرگ در 1000 تولد زنده و مقادير کمتر از آن سير کند، بروز به بالاترين 

ميزان هاي ممکن ميل خواهد کرد.

در بررسي وضعيت باروري سير تکاملي سن مادران و فرزند آوري ايشان، دو رخداد مهم 

اجتماعي قابل تامل است:

•  سرعت و شدت صنعتي شدن که بر سن ازدواج و سن مادران در اولين حاملگي و 	

طول باروري تاثيرگذار است.

•  ميزان باروري و طول باروري ايرانيان به ويژه روستاييان که مولفه تاثير گذار مهمي 	

بر معدل شاخص باروري است.

هر يک از رفتارهاي باروري گفته شده در بندهاي يک و دو مي توانند بر افزايش بروز 

بيماري هاي ژنتيک و مادرزادي تأثير بگذارد. در وضعيت شهر نشيني و پديده صنعتي شدن، 

افزايش سن زنان، بروز بيماري هاي کروموزومي و افزايش سن مردان، رخداد موتاسيون يا 

جهش ژني را افزايش مي دهند.

در وضعيت غير صنعتي و زندگي روستايي، طول باروري زنان و نهايتاً تعداد فرزندان به 

ازاي هر زن، عدد مطلق موارد جديد بيماري هاي ژنتيک و مادرزادي افزايش خواهد يافت. 

اين پديده در شرايطي رخ  مي دهد که عرضه خدمات ژنتيک و دسترسي به امکانات فرهنگي، 

پيشگفتار
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اجتماعي، اقتصادي و خدمات سلامت به ويژه خدمات سطح سه )که در بسته خدمات ژنتيک  

اهميت خاص دارد( در روستاها نسبت به شهرها محدوديت دارد.

از ميان ساير فعاليت هاي اجتماعي عامل مهم ديگري که بر بروز بيماري هاي ژنتيک و 

مادرزادي تأثير گذار است، ازدواج خويشاوندي، به خصوص انواعي است که زوجين به دليل 

نزديکي خويشاوندي درصد بالاتري از ژن هاي مشترک را از جد مشترک به ارث برده اند.

در ايران ازدواج خويشاوندي فعاليت اجتماعي پسنديده و حتي ترغيب شده اي است. 

به ويژه در جوامع  پديده  اين  اجتماعي عميقي است که  به دليل سودمندي هاي  اين خود 

شرقي دارد. از جمله مهم ترين سودمندي هاي ازدواج خويشاوندي که به ماندگاري اين رفتار 

اجتماعي طي قرن ها کمک کرده است، استحکام بيشتر ازدواج هاي خويشاوندي است. به 

همين دليل انتظار مي رود اين پديده ديرپا به حيات خود در جوامع،  به خصوص جوامع 

شرقي اسلامي ادامه دهد.

ژنتيکي  هاي  بيماري  بروز  بر  ويژه  به  ازدواج خويشاوندي  پديده  گفته شده،  دليل  به   

اتوزومي مغلوب ايران تأثير گذار است. اين تأثير موجب افزايش بروز بيماري هاي نادر مي 

شود. کنترل بيماري هاي نادر ژنتيکي، مستلزم تخصص هاي بالاتر و فناوري هاي جديد و 

در نتيجه هزينه هاي بسياري نسبت به بيماري هاي ديگر است.

با وجود مولفه هاي تأثير گذار شرح داده شده بر بروز بيماري هاي ژنتيک و مادرزادي و 

با توجه به گذار اپيدميولژيک، کشور ما در حال تجربه کردن شرايط سخت مواجهه با بيماري 

هاي رو به افزايش ژنتيک توام با محدوديت عرضه خدمات ژنتيک )شامل پيشگيري و درمان 

و حمايت( مي باشد.

به دلايل گفته شده پيش بيني مي شود در فهرست بار بيماري هاي ايران، بيماري هاي 

بين 10  بيماري ها( در  بار  مقايسه  استاندارد شده  ابزارهاي  از  استفاده  ژنتيک )در صورت 

بيماري نخست  قرار گيرد و چنانچه بار بيماري ها بر اساس سن، دسته بندي و به صورت 
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اختصاصي براي نوزادان، شير خواران و کودکان بيان شود، بيماري هاي ژنتيک در بين سه 

دسته نخست قرار خواهند گرفت. از سوي ديگر درمان بيماري هاي ژنتيک و مادرزادي بسيار 

سخت و غالباً براي تمام عمر ضروري است. پيامد بيماري هاي ژنتيک و مادرزادي در صورت 

عدم برنامه ريزي براي درمان عمدتاً وخيم است و منجر به معلوليت و مرگ زودهنگام خواهد 

شد. به همين دليل در کشورهايي که سرانه سلامت محدود است، هزينه هاي درمان بيماري 

هاي ژنتيک و مادرزادي )حتي بدون اجراي برنامه هاي کنترل( بخش قابل توجه سرانه مذکور 

را به خود اختصاص مي دهد. در نتيجه در مهندسي برنامه هاي ژنتيک، بسته خدمات لزوماً 

بايد شامل تشخيص و پيشگيري ژنتيک و خدمات درماني بيماران به صورت توام باشد. اين 

روندي است تکاملي و در سير آن کشورها بايد با بازنگري بسته هاي خدمات در دوره هاي 

مشخص، تعديل ممکن )در طيف خدمات پيشگيري و درمان( را ايجاد نمايند. 

با  برخورد  در  را  ايران  نظام سلامت  مسير صحيح  جهان،  )اجتماعي(  موفق  هاي  مدل 

بيماري هاي ژنتيکي تأييد مي نمايد.  

                                                    دکتراشرفسمـوات

رييسادارهژنتيکمرکزمديريتبيماريهايغيرواگير

ا
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مشارکت کنندگان در تهيه اين مجموعه:

دكتر مريم دانشور فرد \

دكتر فاطمه حاجي ولي زاده \

خانم طاهره زيادلو \

مهندس غزاله سربازي \

خانم ناهيد درمياني \

خانم پروانه كاظمي \

خانم طاهره معراجي پور \

خانم شيرين اميرجباري \

خانم سمانه احساني نژاد \

خانم مهديه طالب زاده \
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طرح جامع ژنتيك اجتماعي 

اپيدميولوژي بيماري هاي ژنتيك در ايران  

وقتي ميزان مرگ و مير شير خواران )IMR( كاهش مي يابد، نقايص تولد، سهم عمده اي 
در مرگ و مير اين گروه سني خواهند داشت. چنانچه اين شاخص به كمتر از 50 در هزار برسد، 
25درصد موارد مرگ شير خواران به اين علت خواهد بود. از سوي ديگر موارد اسپوراديک )غير 
ارثي( باز آرايي ها و از دست رفتن ماده ژنتيک، حداقل 10درصد باروري ها را تحت تاثير قرار 
مي دهد و 90 درصد اين موارد به سقط ختم مي شود. تخمين زده مي شود كه ميزان ناهنجاري 
هاي كروموزومي 5 در 1000 تولد زنده باشد. اين ميزان در شرايطي كه زنان در سنين بالاي 35 
سال به بارداري ادامه مي دهند نظير كشور ما بيشتر است. بيماري هاي تک ژني نيز گرچه به طور 
منفرد نادر هستند،  اما در مجموع 10 در 1000 تولد زنده مي باشند. اين موارد شامل بيماري هاي 
اتوزوم مغلوب و غالب و يا موارد وابسته به X مغلوب و غالب هستند. در فرزندان زوجيني كه 
ارتباط فاميلي نزديک )عمدتاً First Cousin( دارند، موارد اتوزوم مغلوب افزايش مي يابند. 
از سوي ديگر ازدواج هاي فاميلي در ايران يک پديده پسنديده اجتماعي تلقي مي شود و همراه 
بودن آن با سودمندي هاي اجتماعي، مانع مقابله با آن مي گردد. بنابراين بروز اين موارد در هر 
حال از افزايش نسبي برخوردار خواهد بود لذا سياست كنترل اين موارد به همراه مشاوره ژنتيک 

امر لازمي است.
تا 30 درصد كل موارد  بيماري هاي كروموزومي و تک ژني در مجموع 25  ترتيب  بدين 
نقايص تولد را تشکيل مي دهند. به طور كلي نقايص تولد 4 تا 5 درصد موارد تولد زنده در 

كشورهاي توسعه يافته است. 
علاوه بر اختصاصات فوق عوامل ذيل نيز در افزايش بروز موارد ژنتيک )و نقص زمان تولد( 

در ايران دخالت دارند: 
 اندميک بودن هموگلوبينوپاتي ها به ويژه در نواحي ساحلي ايران بر ميزان بروز مجموع  \

بيماري هاي ژنتيک در كشور مي افزايد. از جمله اين بيماري ها سيکل سل و تالاسمي است. 
 اندميک بودن بيماري مالاريا همچنين طي سال هاي گذشته به افزايش بروز بيماري  \

هاي ديگر)مثل G6PD( علاوه بر هموگلوبينوپاتي ها منجر شده است. 
 بعد خانوار در ايران )و كشورهاي خاورميانه( از كشورهاي غربي بيشتر است و موارد  \

بيشتر تولد، موارد بيشتري از بروز بيماري هاي ژنتيک ) و نقص زمان تولد( را به دنبال خواهد 
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داشت.
 اميد به زندگي در ايران طي سال هاي اخير افزوده شده است و اين خود بروز برخي  \

بيماري هاي ژنتيک با شروع ديررس و بيماري هاي شايع )Common Diseases( با تعيين 
كننده هاي ژنتيک نظير ديابت و بيماري هاي قلبي و همچنين بيماري هاي رواني نظير اسکيزوفرني 

را مي افزايد. سرطان ها نيز تحت اين شرايط افزايش بروز خواهند داشت. 
 هم زمان با افزايش ميزان صنعتي شدن، سن ازدواج در ايران به سنين بالاتر انتقال يافته  \

است، بدين ترتيب احتمال باروري در سنين بالاي 35 سال افزايش يافته است، به علاوه در ايران 
حتي زماني كه ازدواج با الگوي جوامع غير صنعتي )جوامع روستايي( رخ مي دهد، فرزند دار 
شدن در اين سنين ادامه مي يابد، به عبارت ديگر فرزند آوري در شهر و روستا در سنين بالاي 

35 سال ادامه خواهد داشت. 
همچنين پدر شدن در سن بالا  الگوي بروز بيماري هاي ژنتيک را تغيير مي دهد و منجر   \

به  افزايش بروز جهش خواهد شد. 
باشند كه  انتظار داشته  برنامه ريزان سلامت كشور  تا  بازگو شده موجب شده است  شرايط 
بيماري هاي ژنتيک در مجموع در ميان 10 بيماري اول كشور قرار گيرد و بروز موارد به طور 
روز افزون افزايش يابد. در حال حاضر در برخي گروه هاي سني بيماري هاي ژنتيک و مادرزادي 

بين 10 گروه بيماري اول و مهم قرار دارد.
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تخمين ميزان تولد و پيش آگهي احتمالي بيماري هاي ژنتيك و مادرزادي در ايران

گروه بيماري هاي ژنتيک و 
مادرزادي

مواليد 
1000/

درصد مرگ زود 
هنگام

مرگ زود 
هنگام/1000

درصد 
معلوليت

معلوليت 
1000/

7302/1704/9غالب

X 1/3901/2100/1وابسته به

G6PD 1/7901/5100/2كمبود

1100100تالاسمي ماژور

0/3500/1500/1اختلال سيکل سل

1/7901/5100/2مغلوب )پايه(

مغلوب )وابسته به ازدواج 
هاي خويشاوندي(

11/19010101/1

Rh 2/8902/5100/3عوارض

انواع بيماري هاي ژنتيک 
نامعلوم

1/2951/150/1

1/81001/800سندرم داون

ساير بيماري هاي 
كروموزومی

0/51000/500

بيماري هاي كرومزمي 
جنسي

1/8001001/8

37/89034103/8ناهنجاري هاي مادرزادي

69/982/157/412/512/5ايران

لزوم برنامه ريزي جامع کنترل بيماري هاي ژنتيك در ايران 

آمار و ارقام مربوط به بيماري هاي ژنتيک در ايران و دورنماي وضعيت آن در 10 سال آتي 
نشان مي دهد كه براي كنترل اين بيماري ها بايد برنامه ريزي جامعي صورت گيرد. 

از سوي ديگر كنترل  باشند.  متنوع مي  بسيار  بيماري هاي ژنتيک  همان طور كه گفته شد، 
هاي  استراتژي  با  و  به طور كلي  مؤثرند،  ها  بيماري  اين  بروز  افزايش  و  ايجاد  در  كه  عواملي 
مشترک ممکن است. به همين دليل كنترل اين بيماري ها با پيروي از الگوي طبيعي رفتار بيماري 

هاي ژنتيکي در جامعه بايد در قالب يک برنامه مبتني بر جامعه برنامه ريزي شود.  
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به علاوه وجود مکانيزم هاي مشترک براي كنترل اين بيماري ها، يک فرصت مديريتي بزرگ 
است و اجراي برنامه  جامع كنترل بيماري هاي ژنتيک  و مادر زادي را مقرون به صرفه خواهد 
نظير  براي كشورهايي  بيماري هاي ژنتيک  تعدد  به دليل  منفرد  برنامه هاي  اجراي  )اساساً  كرد 
ايران با رويکرد غالب پزشکي اجتماعي و سياست هاي كلي نظام سلامت در كشور، قابل انجام 

نيست(.

توانايي هاي اجراي برنامه هاي ژنتيك در کشور

علم ژنتيک طي 10 سال اخير، پيشرفت هاي بسيار چشمگيري داشته است. با وجود اين هيچ 
علمي چنانچه براي كاربرد آن در سطح جامعه برنامه ريزي نشود، به طور پايدار و پويا استمرار 
نخواهد يافت. كشورهاي ثروتمند با بهره گيري از  تکنولوژي و تجارب علمي غني در اين زمينه 
بيشترين بهره را تاكنون از پيشرفت هاي عظيم علم ژنتيک برده اند و حتي سود مالي سرشاري را 
نصيب خود  ساخته اند. كشورهاي با در آمد متوسط و كم كه با تلاش همگاني  و با استفاده از 
شيوه هاي مبتني بر جامعه توانسته اند شاخص هاي پايه سلامت را ارتقا بخشند، امروزه از يک سو 
به طور روز افزون مواجه با بيماري هاي ژنتيک هستند و از سوي ديگر به دليل عدم برخورداري 
كافي از فناوري هاي مربوطه قادر نيستند با مکانيزم هاي كشورهاي غربي پاسخگوي نيازهاي 
سلامت  باشند. هم زماني اين مشکلات باعث شده تا اين كشورها با ابداع روش هاي سازگار با 

شرايط خاص خود، به مبارزه با چالش هاي ياد شده بپردازند.
با بهره گيري از يک مدل براي  يکي از اين مکانيزم ها، اجراي برنامه هاي مبتني بر جامعه 
شروع است. اين روش باعث مي شود تا ضمن كنترل بيماري مدل، زير ساخت هاي ضروري 
براي اجراي برنامه جامع ژنتيک و در نتيجه ايجاد بازارهاي مصرف اين علم و نهايتاً توليد مستمر 

علمي در زمينه ژنتيک در كشور فراهم آيد.
كشور ايران با رويکرد پزشکي اجتماعي عملًا بستر پذيرش اين تفکر را بعد از انقلاب اسلامي 
فراهم ساخت. نظام شبکه هاي بهداشتي درماني نيز، چهارچوب مطمئني براي شروع برنامه هاي 
دارد(.  تطبيق  و  تقويت  به  نياز  اين ساختار  )گرچه  باشد  مي  در بخش سلامت  بر جامعه  مبتني 
شرايط  عفوني،  هاي  بيماري  نسبي  كنترل  و  سلامت  هاي  شاخص  بهبود  با  همچنين  نظام  اين 
اپيدميولوژيک را براي اجراي برنامه هاي كنترل بيماري هاي ژنتيک و مادرزادي آماده ساخته 
قدم   ،)1371 سال  )در  ژنتيک  اداره  تاسيس  با  نيز  كشور  سلامت  مسئولين  خوشبختانه  است. 
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مستحکم ديگري براي برنامه ريزي مستمر در اين زمينه برداشته اند. با درک بيان شده از وضعيت 
ياد شده، در سال  با وجود فرصت هاي  بهداشتي كشور و  بيماري هاي ژنتيک و شرايط  كلي 
1376، اداره ژنتيک مركز مديريت بيماري ها با استفاده از مکانيزم هاي مذكور و با استفاده از 
الگوي پيشگيري از بيماري تالاسمي و به منظور كنترل بيماري هاي ژنتيک، برنامه ريزي نموده 
و طي حدود 10 سال اجراي برنامه، توانست زير ساخت هاي اصلي برنامه هاي ژنتيک مبتني بر 

جامعه را در بخش سلامت تدارک ببيند. اين موارد شامل محوري هاي ذيل است: 
 * PHC 1( تشکيل شبکه مشاوره ژنتيک ادغام شده در

PHC  2( تشکيل شبکه تشخيص پيش از تولد متصل شده به
3( تشکيل شبکه غربالگري آزمايشگاهي

4( تغيير رويکرد نظام بهداشتي و تکميل آن با آموزش وسيع ژنتيک 
5( سازماندهي نظام مراقبت بيماري هاي ژنتيک 

 اينک با اعتماد به نفس به دست آمده از وجود اين زير ساخت ها و مهم تر از آن با درک 
يک  در  اجتماعي  ژنتيک  جامع  برنامه  كشور،  موقعيت  و  جهان  در  ژنتيک  علم  ويژه  شرايط 
منطقه به صورت آزمايشي به اجرا درآمده است. اين برنامه علاوه بر تعهد به سازماندهي نظام 
ارجاع و ارايه خدمات ژنتيک به متقاضيان در سراسر كشور، همچنين اجراي طرح هاي كنترل 
بيماري هاي شايع ژنتيک در ايران را نيز شامل مي شود. اين طرح ها در غالب گروه هاي اصلي 
ايران را تشکيل مي دهند )جدول  سازماندهي شده و در مجموع طرح جامع ژنتيک اجتماعي 
با  همراه  را  ژنتيک  هاي  بيماري  كنترل  و  پيشگيري  هاي  برنامه  اصلي  هاي  بعد،گروه  صفحه 

وضعيت پيشرفت برنامه نشان مي دهد(.

* Primary Health Care )شبکه خدمات اوليه بهداشتي( 
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خلاصه برنامه هاي ژنتيك اجتماعي ايران، 1390

برنامه 
اصلي

گروه هاي بيماري هاي 
هدف کليهدف

ح جامع 
ي شايع )طر

ي ها
ك بيمار

ي ژنتي
ن کننده ها

ي و  تعيي
ك و مادرزاد

ي ژنتي
ي ها

ل بيمار
کنتر

ي(
ك اجتماع

ژنتي

كنترل هموگلوبينوپاتي هاي شايع
پيشگيري بتا تالاسمي ماژور

كنترل بيماري سيکل سل

كنترل  بيماري هاي ارثي و تعيين كننده هاي ايجاد زير ساختهاي ژنتيک اجتماعي
ژنتيک در استانهاي هدف )قزوين و مازندران(

غربالگري بيماري هاي ارثي نوزادان

PKU كنترل بيماري

G6PD كنترل عوارض

طرح جامع غربالگري نوزادان براي بيماري هاي 
متابوليک ارثي در استان هدف)تهران(

كنترل بيماري هاي خونريزي دهنده 
كنترل بيماري هموفيلي A وBارثي

كنترل نقص لوله عصبيكنترل ناهنجاري هاي مادر زادي

كاهش بروز سندرم داونكنترل بيماري هاي كروموزمي

كنترل تعيين كننده هاي ژنتيک 
بيماري هاي شايع

شناسايي تعيين كننده هاي ژنتيک بيماري هاي 
شايع چند فاكتوري شامل قلب، ديابت و برنامه 

ريزي كنترل آنها

كنترل سرطان هاي فاميلي، فاز اول)سرطان 
پستان(

كنترل ديستروفي  عضلاني دوشنكنترل ديستروفي هاي عضلاني

كنترل بيماري هاي اصلي ارثي گوشكنترل بيماري هاي ارثي گوش

كنترل بيماري RPكنترل بيماري هاي ارثي چشم
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و  صحيح  مصرف  بازارهاي  رود  مي  انتظار  شده،  ياد  هاي  برنامه  توسعه  و  موفق  اجراي  با 
و  ممکن شود  علم  اين  مستمر  توليد  يابند،  توسعه  و  در كشور گشايش  ژنتيک  علم  استاندارد 
با سوال هاي متعدد علمي )به دليل موارد متعدد مراجعه سيستماتيک كه  رويارويي دانشمندان 
مربوطه گردد.  فناوري  توسعة  مي شوند( موجب  نيز  پيگيري  و  داشته  قرار  مراقبت  نظام  تحت 
تحقيقات نيز در اين شرايط و هم زمان با توسعه اين علم و با هدف پاسخگويي به نيازهاي علمي 
به طور طبيعي شکل مي گيرد و در جريان مديريت طرح ها ناگزير به برنامه ريزي است. اين در 
حالي است كه از رهگذر يک برنامه ريزي با هزينه اثربخشي لازم، نهايتاً ارتقاي سلامت مردم 
فراهم مي شود و از سوي ديگر با كنترل بيماري هاي مادر زادي و ژنتيک شاخص هاي مهم 
يابند. اين شاخص ها از عوامل  به نحو قابل ملاحظه بهبود مي    CBR ، IMR سلامت شامل 

تاثيرگذار بسيار مهم و نشانگرهاي اصلي وضعيت نظام سلامت در هر كشور است. 
در اين مجموعه ابتدا ساختار كلي طرح جامع ژنتيک اجتماعي توضيح داده مي شود و سپس 
به ترتيب طرح هايي از كنترل بيماري ها كه سرفصل برنامه هاي اصلي طرح جامع ژنتيک هستند 

ارايه خواهد شد. 
هر يک از طرح هايي كه سرفصل برنامه هاي اصلي است، اولويت شناخته شده حوزه ژنتيک 
اجتماعي در ايران نيز هست. بدين ترتيب اميد است با اجراي هر يک از اين طرح ها يکي از 
مشکلات شايع ژنتيک كشور حل شود و هم زمان مسير مديريت ساير بيماري هاي هم گروه نيز 

هموار گردد.
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هدف کلي

كنترل بيماري هاي ژنتيک و مادرزادي در جامعه 

اهداف اختصاصي

كاهش بار بيماري هاي ژنتيک در جامعه . 1
توسعه علم ژنتيک به طور عام از طريق توسعه بازارهاي مصرف صحيح علم ژنتيک در . 2

راستاي ارتقاي سلامت 
توسعه علم ژنتيک اجتماعي به طور اخص با اجراي برنامه هاي مبتني بر جامعه . 3

استراتژي ها

يا . 1 مستقيم  طور  به  كه  سلامت  نظام  در  موجود  بالقوه  هاي  ظرفيت  تکميل  و  استفاده 
غيرمستقيم بر كنترل بيماري هاي ژنتيک موثرند

مداخله مقرون به صرفه و ادغام برنامه ها در بستر خدمات موجود در نظام سلامت . 2
مديريت يک پارچه عوامل پراكنده موثر در كنترل بيماري هاي ژنتيک در نظام سلامت . 3
استقرار نظام ثبت بيماري هاي ژنتيک ادغام شده در نظام سلامت. . 4

فعاليت هاي اصلي در قالب استراتژي يك )استفاده از ظرفيت هاي بالقوه موجود 
در نظام سلامت که به طور مستقيم و يا غير مستقيم بر کنترل بيماري هاي ژنتيك 

موثرند(: 

1 . PHC شناسايي و طراحي بهره گيري از ظرفيت هاي عمومي نظام
شناسايي و طراحي بهره گيري از ظرفيت هاي عمومي موجود در نظام تشخيص و درمان . 2

)سطوح 4 و 5 (
شناسايي و طراحي بهره گيري از ظرفيت هاي تحقيقاتي درنظام سلامت . 3
خدماتي . 4 هاي  بسته  در  )و  روستا  سطح  در  موجود  خدمات  تکميل  و  استفاده  طراحي 

بهورز، پزشک خانواده(
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طراحي استفاده و تکميل خدمات موجود در سطح مركز بهداشتي درماني )شامل تنظيم . 5
خانواده(

طراحي استفاده و تکميل خدمات موجود در زايشگاه ها شامل برنامه معاينات نوزادي . 6
طراحي استفاده و تکميل خدمات موجود در مراكز بهداشتي درماني ويژه مشاوره ژنتيک . 7

)تالاسمي( شامل تکميل مشاورة ژنتيک زوجين
طراحي استفاده و تکميل خدمات موجود در بخش هاي تخصصي نظير خدمات موجود . 8

در بخش كودكان، زنان، داخلي
طراحي استفاده و تکميل خدمات موجود در بخش هاي فوق تخصصي و تشخيص قطعي . 9

فعاليت هاي اصلي در قالب استراتژي دو )طراحي مداخله هاي هزينه اثربخش 
و ادغام آنها در بسته هاي خدمات موجود در نظام سلامت(: 

تعيين كميته هاي فني اختصاصي. 1
تعيين عوامل خطر و بيماري هاي ژنتيک هدف در سنين باروري )پيش از ازدواج(. 2
طراحي مداخله و تعيين استانداردهاي برنامه كنترل عوامل خطر و بيماري ژنتيک هدف . 3

در سنين باروري )پيش از ازدواج(
تعيين عوامل خطر و بيماري هاي ژنتيک هدف قبل از بارداري )بعد از ازدواج( . 4
طراحي مداخله و تعيين استاندارد هاي برنامه كنترل عوامل خطر و بيماري ژنتيک هدف . 5

قبل از بارداري )بعد از ازدواج( 
تعيين بيماري هاي ژنتيک هدف و عوامل خطر زمان بارداري . 6
طراحي مداخله و تعيين استانداردهاي برنامه كنترل عوامل خطر و بيماري هاي ژنتيک . 7

هدف در زمان بارداري 
 تعيين عوامل خطر و بيماري هاي ژنتيک هدف در دوران نوزادي . 8
ژنتيک . 9 بيماري هاي  و  برنامه كنترل عوامل خطر  استاندارهاي  تعيين  و  مداخله  طراحي 

هدف در دوران نوزادي 
 تعيين عوامل خطر و بيماري هاي ژنتيک هدف در دوران كودكي . 10
 طراحي مداخله و تعيين استاندارد هاي برنامه كنترل عوامل خطر و بيماري هاي  ژنتيک . 11

هدف در دوران كودكي 
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 تعيين بيماري هاي داراي تعيين كننده هاي ژنتيک و عوامل خطر در دوران بزرگسالي. 12
 طراحي مداخله  و تعيين استاندارد هاي برنامه كنترل عوامل خطر ژنتيک و بيماري هاي . 13

هدف داراي تعيين كننده هاي ژنتيک در دوران بزرگسالي
شناسايي بسته هاي خدمات در حال ارايه در نظام سلامت و هماهنگي ادغام مداخله هاي  . 14

ژنتيک طراحي شده در بسته هاي خدمات جاري در مقاطع مختلف زندگي

پراکنده  عوامل  )مديريت هماهنگ  استراتژي سه  قالب  در  اصلي  فعاليت هاي 
موثر در کنترل بيماري هاي ژنتيك در نظام سلامت( : 

 تشکيل كميته هاي فني كنترل بيماري هاي ژنتيک و مادرزادي با شركت عوامل موثر . 1
مشورت با عوامل شركت كننده در كميته ها در زمينه تحليل شاخص هاي برنامه جامع  . 2
 مشورت با عوامل شركت كننده در كميته ها در زمينه تحليل عملکرد برنامه جامع  . 3
تدوين مداخله و ارتقاي مستمر برنامه جامع . 4

هاي  بيماري  ثبت  نظام  )استقرار  چهار  استراتژي  قالب  در  اصلي  هاي  فعاليت 
ژنتيك ادغام شده در نظام سلامت(: 

تدوين استانداردهاي ثبت موارد ژنتيک. 1
تدوين و تهيه ابزار ثبت و جمع آوري اطلاعات بيماري ها. 2
هاي . 3 بيمارستان  در  فاميلي(  )و  خانوادگي  مادرزادي،  ژنتيک،  هاي  بيماري  موارد  ثبت 

منتخب در هر شهر 
معاينه نوزادان مرده به دنيا آمده و ارسال نمونه براي آزمايشات مورد نياز . 4
جامع . 5 برنامه  نظام  از  شده  آوري  جمع  هاي  داده  سيستماتيک  كدگذاري  ريزي  برنامه 

ژنتيک براساس نظام كد گذاري استاندارد  
تحليل مستمر برنامه ثبت و ارتقاي مستمر استانداردهاي تدوين شده . 6
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قلعه تاريخي بيرجند



17 برنامه پيشگيری از بيماری های ژنتيکی و مادرزادی

برنامه کنترل بتا تالاسمي ماژور

    استراتژي اول

براساس  ويژه  مراقبت  و  تالاسمي  ناقلين  شناسايي  جهت  ازدواج  متقاضيان  تمام  بررسي 
فلوچارت مراقبت 

هدف کلي

پيشگيري از بروز بتا تالاسمي ماژور 

اهداف اختصاصي

شناسايي زوج هاي ناقل تالاسمي در متقاضيان ازدواج. 1
مراقبت ويژه از زوج هاي ناقل شناسايي شده براساس فلوچارت مراقبت. 2
بيماري . 3 بروز  كاهش  به منظور  تـولد  از  پيش  تشخيص  موجود  امکانات  از  استفاده 

تالاسمي)ماژور(

فعاليت ها

آموزش تمام كاركنان رده هـاي مختلف بهداشتي درمـاني)پزشک، كارشناس، كاردان و . 1
بهورز، كاركنان آزمايشگاه غربالگري تالاسمي پيش از ازدواج و كاركنان بخش تزريق 

خون(
به آزمايشگاه ويژه ي . 2 ازدواج مـراجعه كننده  متقاضيان  انجام آزمايش هـاي تالاسمي در 

آزمايش هـاي تالاسمي، برابر الگوريتم كشوري و تفسير نتايج آن توسط پزشک مشاور 
مستقر در مراكز بهداشتي درماني ويژه مشاوره ژنتيک

ثبت مشخصات مـراجعه كنندگان به مـركز بهداشتي درماني ويژه ي مشاوره ي ژنتيک در . 3
دفتر مربوطه

و . 4 مراقبت  نوع  تعيين  و  ژنتيک  مشاوره  تيم  تـوسط  تالاسمي  ويژه ي  مشاوره ي  انجام 
پيگيري مورد نياز)فرم شماره ي 5( با تـوجه به وضعيت زوج  ناقل 
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ارجاع جهت PND* )مرحله ها ي اول و دوم( با توجه به وضعيت زوج ناقل. 5
تکميل و ارسـال فـرم شماره ي 4 بـه منظور اعلام فعاليت مـركـز بهداشتي درماني ويژه ي . 6

مشاوره ي تـالاسمي
انجام مراقبت و پيگيري هـاي مربوط براساس فرم شماره ي 6. 7
آموزش عموم جامعه و گروه هاي هدف برابر طرح و دستورالعمل مربوط. 8

    استراتژي دوم

مراقبت  و  بارداري  تالاسمي جهت شناسايي زوج هاي واجد شرايط  بيماران  والدين  بررسي 
براساس فلوچارت مربوط 

هدف کلي

پيشگيري از بروز بتا تالاسمي ماژور

اهداف اختصاصي

شناسايي والدين بيماران تالاسمي)ماژور(. 1
فلوچارت . 2 براساس  بارداري  شرايط  واجد  تالاسمي)ماژور(  بيماران  والدين  از  مراقبت 

مراقبت
بيماري . 3 بروز  كاهش  به منظور  تـولد  از  پيش  تشخيص  موجود  امکانات  از  استفاده 

تالاسمي)ماژور(

فعاليت ها

آموزش تمام كـاركنان رده هـاي مختلف بهداشتي درمـاني مـرتبط )پزشک، كارشناس، . 1
كاردان، بهورز و كاركنان بخش تـزريق خون(

ارجاع تمام والدين بيماران تالاسمي به مركز بهداشتي درماني ويژه ي مشاوره ي تالاسمي . 2

* Prenatal Diagnosis 
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توسط مركز تزريق خون)فرم شماره ي 8(
ثبت مشخصات والدين بيماران تـالاسمي مراجعه كننده به مـركـز بهداشتي درماني ويژه ي . 3

مشاوره ي ژنتيک در دفتر مربوط
انجام مشاوره ي ويـژه ي تالاسمي توسط تيم مشاوره و تعيين نـوع پيگيري مورد نياز)فرم  . 4

شماره ي 5( با توجه به وضعيت والدين
ارجاع جهت  PND )مرحله هاي اول و دوم( با توجه به وضعيت والدين. 5
ارجاع جهت استفاده از روش هـاي دايمي پيشگيـري از بـارداري )وازكتومي و توبکتومي( . 6

بـا توجه به وضعيت والدين 
بيماران . 7 والدين  ارجاع  فرم  دوم  قسمت  تکميل  ازطريق  مناسب  پس خوراند  ارسال 

تالاسمي)فرم شماره ي 8( و ارسال آن به مركز تزريق خون ازطريق والدين بيمار تالاسمي 
يا كارشناس/ كاردان تيم مشاوره 

انجام مـراقبت و پيگيري هـاي مربوط بـراسـاس فرم شماره ي 6. 8
آموزش عموم جامعه و گروه هاي هدف برابر طرح و دستورالعمل مربوط. 9

    استراتژي سوم

و  بررسي  ازدواج كرده اند،  از سال 1376  قبل  تالاسمي كه  ناقل  استراتژي زوج هاي  اين  در 
شناسايي مي شوند )تمام زنان شوهردار كمتر از 40 سال واجد شرايط بارداري كه قصد بـارداري 

داشته يا در هفته هـاي اول بارداري هستند.

هدف کلي

پيشگيري از بروز بتا تالاسمي ماژور 

اهداف اختصاصي

شناسايي زوج هاي ناقل تالاسمي در گروه هدف استراتژي سوم. 1
مراقبت ويژه ي زوج هاي ناقل شناسايي شده براساس فلوچارت مراقبت . 2
بيماري . 3 بروز  كاهش  به منظور  تـولد  از  پيش  تشخيص  موجود  امکانات  از  استفاده 
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تالاسمي)ماژور(

مركز  ازطريق  كه  زياد  شيوع  با  دانشکده هـاي  دانشگاه /  در  فقط  سـوم  استراتـژي  توجه: 
توجه  با  مي شود.  اجرا   اعلام شده  و  انتخاب  ژنتيک(  )اداره ي  غيرواگير  هاي  بيماري  مـديريت 
از سال 1376  مـاژور  تالاسمي  بتـا  بـروز  از  پيشگيري  برنامه ي  اول  استراتژي  اجراي  اين كه  به 
از آن ازدواج كرده  اند، مورد  قبل  افرادي وجود دارند كه  بنابراين  در كشـور آغـاز شده است، 
غربالگري قرارنگرفته و آزمايش هاي تالاسمي را انجام  نداده اند. از طرف ديگر هر سال تعداد 
به همين دليـل دانشگاه /  اتفاق  مي افتـد.  اين گـروه  تـالاسمي در  بيماري  بـروز  از  قابل تـوجهي 
در  تالاسمي  ناقل  زوج هاي  شناسايي  و  غربالگري  بـه  نسبت  بايـد  زياد  شيوع  با  دانشکده هـاي 
هستنـد  غربالگري  واجـد شـرايط  افرادي كه  اقدام  نمايند.  از سال 1376  قبل  ازدواج كنندگان 
فرزند  به داشتن  تمايل  بارداري كه  از 40 سال داراي شرايط  زنان شوهردار كمتر  از:  عبـارتند 

داشته و يا درحال حاضر باردار)قبل از هفته ي 16 بارداري( هستند.
اشاره  مي شـود  آنها  به  از سـال 1376 كه در ذيل  قبل  ازدواج كرده  است زوج هـاي  بديهي 

واجد شرايط اين غربالگري نيستند: 
زوج هاي فاقد شرايط بارداري/ باروري. 1
زوج هايي كه تمايل به بارداري ندارند. 2
والدين بيماران تالاسمي. 3
زوج ها و ساكن در شهرهايي كه قبل از سال 1376 پايلوت اجراي برنامه ي پيشگيري از . 4

بروز بتا تالاسمي ماژور بوده اند و محدودة سال هاي غربالگري ازدواج كرده اند

فعاليت ها

آموزش تمام كاركنان رده هـاي مختلف بهداشتي)پزشک، كـارشناس، كاردان و بهورز( . 1
و عموم جامعه)با استفاده از رسانه هاي جمعي(

آموزش تمام رابطان بهداشتي جهت مشاركت در اجراي استراتژي سوم)تشويق و ارجاع . 2
زنان متمايل به بارداري يا در اوايل بارداري به مراكز بهداشتي درماني شهري و پايگاه هاي 

بهداشتي مربوط جهت انجام آزمايش هاي تالاسمي(
آموزش و جلب مشاركت تمام متخصصان زنـان و زايمان، پزشکان عمومي، ماماهاي . 3
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شاغل در بخش بهداشت و ساير بخش هـا اعم از دولتي يا خصوصي با همکاري معاونت 
دارو و درمان دانشگاه و اداره ي نظام پزشکي)ازطريق ارسال متن آموزشي مناسب(

به . 4 بهداشتي  مراقبت  هاي  جهت  كه  سوم  استراتژي  در  هدف  گروه  زنان  تمام  آموزش 
 واحدهاي بخش بهداشت مـراجعه مي نماينـد و ارجاع آنها به آزمايشگاه داراي سـل كانتر

CBC به منظور انجام 

توجه: اين فعاليت با مشاركت واحدهاي بهداشتي و افـراد آموزش ديده در بند 2 و 3 انجام 
 مي شود. بديهي است نتيجه ي آزمـايش جهت تفسير و ادامه ي پيگيري بايد به رؤيت پـزشکان 
افراد  يا  و  تـالاسمي  مشاوره ي  ويژه ي  بهداشتي درماني  مركز  پزشک  بهداشتي درمـاني،  مراكز 

آموزش ديده ي بند 3 بـرسد
روستا . 5 )در   7 شماره ي  فـرم  در  سـوم  استراتژي  هـدف  زنان  تمام  مشخصات  ثبت 

توسط بهورز و در شهر توسط كاردان يا كارشناس بهداشت خانواده شاغل در مـراكز 
مركز  پزشک  به  زوجه  ارجـاع  و  بهداشتي(  پايگاه هـاي  يا  و  شهري  بهداشتي درمـاني 

بهداشتي درمـاني مـربوط 
بند . 6 فعاليت  در  شـده  ارجاع   زنـان  تمام  براي   MCH و   MCV )CBC( درخواست 

بهداشتي  واحد  به  ارجاع  نتيجه ي  ارسال  و  بهداشتي درماني  مركز  پزشک  توسط   5
ارجاع دهنده

شناسايي . 7 الگوريتم  بـراساس  و   6 بنـد  فعاليت  بـراسـاس  كه  مـرداني  ارجاع  و  پيگيري 
زوج هاي ناقل تـالاسمي در استراتژي سوم نياز به انجام CBC دارند

بـراي . 8 بهداشتي درماني  مركز  پزشک  توسط   MCH و   MCV )CBC( درخواست 
واحد  به  ارجاع  نتيجه ي  ارسـال  و  ارجاع  شده اند   7 بند  فعاليت  براساس  كه  مرداني 

ارجاع دهنده
ارجـاع زوج هـايي كه با تـوجه به CBC هـاي انجام شـده در آنها و براساس الگوريتم . 9

شناسايي زوج هاي ناقل تالاسمي در استراتژي سوم بايد به مركز بهداشتي درماني ويژه ي 
مشاوره ي تالاسمي ارجاع شوند )سوابق آزمايش هاي انجام شده هنگام ارجاع ضميمه شود(

بهداشتي درماني . 10 مـركـز  بـه  سوم(  )استـراتـژي  مـراجـعه كنندگـان  مشخصـات  ثبت 
ويـژه ي مشاوره ي تـالاسمي در دفتر مربـوط

با . 11 تالاسمي  ناقل  زوج هاي  شناسايي  و  كشوري  الگوريتم  براساس  آزمايش ها  ادامه ي 

نماي سنتي ايراني
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درخواست پزشک تيم مشاوره
تکميل و ارسال فرم شماره ي 5 . 12

به طور كلي فرم شماره ي 5 به دو دليل تکميل و ارسال مي شود:
اعلام نوع پيگيري هاي بعدي يا انجام مراقبت ويژه  \
اعلام عـدم پيگيـري و مـراقبت زوج هـاي مشکوک نهايي در استراتژي هاي اول و سوم  \

كه پس از انجام آزمايش هاي تکميلي، هر دو يا يکي از آنها سالم غيرناقل باشند

تبصره ي 1: متخصصان زنان و زايمان، پـزشکان عمومي و مـامـاهاي آموزش ديده براساس 
به زوج هـاي هـدف در  ارايه ي متن آموزشي  بند 3 مي توانند ضمن آموزش مستقيم و  فعاليت 
استراتژي سوم، آنها را به نزديک ترين واحد بهداشتي محل سکونت زوج هـا ارجاع  نموده و يـا 
درصورت تمايل تمام فعاليت هاي بندهـاي 6، 7 و 8 را انجام دهنـد و درصورت نياز »براساس بند 9« 
نسبت به ارجاع زوج هـا به مـركز بهداشتي درماني ويژه ي مشاوره ي تالاسمي اقدام نمايند)ارايه ي 
كه  پزشکاني  تا  دهند  تـرتيبي  دانشگاه ها  توصيه مي شـود  است(.  ضروري  مناسب  پس خـوراند 
در استراتـژي سوم مشاركت مي نمايند به  ازاي شناسايي هـر زوج نـاقـل از 5 امتياز بـازآموزي 
امکان  كتبي، درصـورت  تشکر  و  تقديـر  دريـافت  غيرپـزشک ضمن  افـراد  و  بهره منـد شونـد 

مبلغي به عنوان جايزه دريافت دارند.

تبصره ي 2: درصورتي كه زنان مراجعه كننده ي گروه هدف در استراتژي سوم باردار باشند، 
بي درنگ و در اسـرع وقت بايـد اقدام هـاي مورد نياز براساس بندهاي 5-11 انجام شـود. 
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طرح کنترل بيماري سيکل سل

هدف کلي 

كنترل بيماري سيکل سل در ايران ) مناطق پر شيوع(

اهداف ويژه 

كاهش مرگ ومير ناشي از بيماري . 1
كاهش معلوليت ناشي از بيماري . 2
پيشگيري موارد )شديد( بروز. 3

استراتژي ها 

غربالگري ناقلين هنگام ازدواج. 1
 غربالگري نوزادان )بدو تولد(. 2
 آموزش ومشاوره زوجين ناقل و والدين نوزادان مبتلا. 3
ثبت و مراقبت اپيدميولوژيک زوجين ناقل و مبتلايان. 4
 ارايه خدمات تشخيص پيش ازتولد به زوجين ناقل و خانواده بيماران . 5
 استاندارد كردن خدمات درمان و نگهداري بيماران. 6

فعاليتها 

    فعاليت هاي استراتژي 1 )غربالگري ناقلين هنگام ازدواج(: 

 تهيه طرح و دستورالعمل اجرايي. 1
 انتخاب آزمايشگاه هاي غربالگري )در مناطق مورد نظر(. 2
3 .PHC آموزش پرسنل آزمايشگاه ها و نظام 
انجام آزمايشات تعيين ناقلين در زوجين ) ادغام يافته در برنامه تالاسمي(. 4
تدارک آزمايشگاه ها و نظام PHC جهت اجراي طرح . 5
آموزش عموم و ارايه اطلاعات لازم. 6
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تهيه متون و ساير ابزار آموزشي ) فيلم و ...(. 7

فعاليت هاي استراتژي 2 )غربالگري نوزادان(:

تهيه دستورالعمل اجرايي. 1
 انتخاب آزمايشگاه غربالگري )در منطقه مورد نظر(. 2
آموزش پرسنل آزمايشگاه ها و زايشگاه ها. 3
 نمونه گيري )از نوزادان( و ارسال نمونه )به آزمايشگاه منتخب(. 4
 انجام آزمايشات )غربالگري(. 5
تدارک آزمايشگاه منتخب و مراكز نمونه گيري جهت اجراي طرح . 6
 آموزش عموم جامعه و ارايه اطلاعات لازم. 7
تهيه متون و ساير ابزار آموزشي ) فيلم و...(. 8

فعاليت هاي استراتژي 3 )آموزش و مشاوره زوجين ناقل و والدين نوزادان مبتلا(:

 تهيه متون آموزشي لازم. 1
 آموزش پرسنل تيم هاي مشاوره. 2
 مشاوره زوجين )هنگام ازدواج(. 3
 آموزش و مشاوره والدين نوزادان مبتلا. 4

فعاليت هاي استراتژي 4 ) ثبت و مراقبت اپيدميولوژيك زوجين ناقل و مبتلايان(:

 تهيه دستورالعمل اجرايي و فرم هاي ثبت وجمع آوري اطلاعات. 1
 آموزش پرسنل PHC ، بيمارستانها و آزمايشگاه ها. 2
تدارک ابزار ثبت وجمع آوري اطلاعات شامل نرم افزار و سخت افزارهاي مورد نياز. 3
 پيشگيري و مراقبت اپيدميولوژيک بيماران ) ادغام يافته در نظام خدمات بهداشت اوليه و . 4

درماني كشور(
 طراحي و ادغام نظام ارجاع بيماران به بيمارستان منتخب و زوجين ناقل به مراكز تشخيص . 5

)ژنتيک( جنين در حاملگي هاي بعدي 
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فعاليت هاي استراتژي 5 ) ارايه خدمات تشخيص پيش ازتولد(:

 انتخاب آزمايشگاه تشخيص ژنتيک. 1
برنامه ريزي و اجراي نظام ارجاع درخواست كنندگان خدمات. 2
 تدارک علمي واجرايي آزمايشگاه منتخب. 3

فعاليت هاي استراتژي 6 ) استاندارد کردن خدمات درمان و نگهداري بيماران(:

 انتخاب صاحب نظران و دعوت از ايشان جهت تهيه پيش نويس استانداردهاي باليني . 1
 تشکيل جلسات بحث علمي به طور منظم دركميته فني و بررسي مستمر وضعيت درمان . 2

بيماران 
هاي . 3 )بيمارستان  درماني  انتخابي  مراكز  به  شده  تعيين  استانداردهاي  اجراي  و  ابلاغ   

منتخب( 
بررسي و ارزيابي مستمر خدمات مراكز  منتخب. 4
 ارتقاي  استانداردها بر اساس بررسي ها و ارزيابي ها . 5
 استفاده ازكليه مواد قانوني در راستاي اجراي كامل استانداردهاي باليني در بيمارستان . 6

هاي منتخب 
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نقش رستم
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) PKU( طرح کنترل فنيل کتونوري

هدف کلي

كاهش بار بيماري فنيل كتونوري

اهداف اختصاصي

كاهش بروز بيماري. 1
كاهش معلوليت جسمي. 2
كاهش عقب ماندگي ذهني. 3
كاهش صدمه به خانواده به عنوان واحد زير بناي اجتماع. 4

استراتژي ها 

غربالگري و شناسايي كودكان مبتلا و درمان استاندارد آنها . 1
مشاوره ژنتيک و تشخيص پيش از تولد در خانواده و فاميل نزديک بيمار. 2
ساماندهي خدمات باليني. 3

فعاليت ها

فعاليت هاي استراتژي يك:

تشکيل تيم فني. 1
 تدوين دستورالعمل برنامه. 2
شناسايي و انتخاب آزمايشگاه هاي معتبر براي انجام آزمايش. 3
 شناسايي و انتخاب بيمارستان مركز استان جهت ارايه خدمات باليني جامع و متمركز به . 4

بيماران شناسايي شده از غربالگري و بيماران قبلًا شناسايي شده شامل:   
ويزيت دوره اي توسط متخصص منتخب \
مشاوره تغذيه توسط كارشناس تغذيه \
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انجام آزمايشات كنترل درمان به صورت دوره اي   \
تحويل شير و غذاي مخصوص بيماران در داروخانه بيمارستان منتخب \
بيماران در  \ به  بازتواني ذهني  ارايه خدمات  ها  و  باليني خانواده  مشاوره روان شناسي 

صورت نياز
مشاوره كاردرماني و گفتاردرماني به بيماران در صورت نياز \
از طريق  \ بيماران  با  يافته  ارتباط سازمان  برقراري  و  اجتماعي  ارايه خدمات مددكاري 

تشکيل شبکه رابطين بيماران 
آموزش گروه هاي هدف: . 5
كاركنان بهداشتي درماني)نمونه گيران، بهورزان، كاردانان، كارشناسان، پزشکان( \
\ PKU كاركنان آزمايشگاه هاي كنترل درمان در بيمارستان هاي منتخب
كاركنان آزمايشگاه منتخب )مرجع يا رفرانس( غربالگري در استان \
خانواده بيماران  \
روان شناسان \
مددكاران \
كارشناسان تغذيه  \
پزشکان درگير در درمانPKU ) در بيمارستان هاي منتخب مراكز استان ها ( \

يا رفرانس ( غربالگري و آزمايشگاه . 6  استاندارد سازي آزمايشگاه هاي منتخب )مرجع 
تاييد تشخيص و آزمايشگاه هاي كنترل درمان

مراقبت موارد مبتلا،  مطابق با دستورالعمل. 7
 اجراي پايلوت برنامه غربالگري و سپس گسترش آن به مناطق هدف. 8
 ثبت، جمع آوري و انتشار اطلاعات برنامه به صورت دوره اي. 9

 نظارت مستمر بر فرآيند هاي برنامه . 10
ارزشيابي و ارتقاي برنامه با برنامه ريزي و اجراي مداخلات مورد نياز. 11

فعاليت هاي استراتژي دو:

تدوين استانداردهاي تشخيص ژنتيک PKU در كميته فني كشوري تشخيص ژنتيک . 1
اساس . 2 بر   PKU تولد  از  پيش  تشخيص  منتخب  هاي  آزمايشگاه  انتخاب  و  شناسايي 



29 برنامه پيشگيری از بيماری های ژنتيکی و مادرزادی

استانداردهاي تدويني )بند يک(
 ارجاع خانواده بيماران شناسايي شده به مراكز بهداشتي درماني ويژه مشاوره ژنتيک  . 3
 آموزش مشاوران ژنتيک و پرسنل آزمايشگاه هاي پيش از تولد. 4
مشاوره ژنتيک و معرفي والدين بيمار مبتلا به مركز تشخيص پيش از تولد PKU منتخب . 5

و همچنين ارايه خدمات مشاوره ژنتيک و ارجاع خويشاوندان بيمار مبتلا كه در معرض 
خطر داشتن فرزند مبتلا مي باشند به مركز تشخيص ژنتيک منتخب

 ثبت و جمع آوري و انتشار اطلاعات مرتبط. 6
 نظارت مستمر بر فرآيندهاي برنامه. 7
 ارزشيابي، ارتقاي مستمر و برنامه ريزي مداخلات لازم. 8
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عکسي از شمال ايران
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B و A طرح کنترل هموفيلي

هدف کلي

Bو A پيشگيري و كنترل بيماري هموفيلي

اهداف اختصاصي

كاهش معلوليت بيماران. 1
افزايش طول عمر بيماران. 2
كاهش مخارج اقتصادي. 3
كاهش بروز موارد. 4

استراتژي ها

1 .)Home Treatment( توسعه سطوح ارايه خدمت به خانه بيماران
تسريع واكنش هاي پزشکي در برخورد با بيماران هموفيلي. 2
تکميل خدمات پزشکي در برخورد با بيماران هموفيلي. 3
اعمال استانداردهاي مراقبتي و طبي در برخورد با بيماران هموفيلي. 4
مديريت Evidence Based نظام ارايه خدمات به بيماران. 5
استقرار نظام شناسايي و مشاوره بيماران و ناقلين. 6
تشکيل نظام خدمات PND هموفيلي. 7

فعاليت هاي استراتژي 1:

1 .Home Treatment تهيه متون آموزشي در خصوص
2 .Home Treatment آموزش بيماران در خصوص
تدارک عوامل مراقبتي و درماني ) فاكتور و ... (. 3
ثبت و جمع آوري داده هاي مربوطه. 4
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فعاليت هاي استراتژي 2 :

ارايه مشاوره تلفني )در صورت تقاضاي بيمار(. 1
تدارک و تجهيز حداقل يک مركز با پرسنل آموزش ديده در هر شهر. 2
آموزش پرسنل مركز درماني منتخب. 3
تدوين جزوات لازم آموزشي جهت پرسنل مركز درماني منتخب. 4

فعاليت هاي استراتژي 3 :

درماني . 1 مركز  يک  در  شهرستان  سطح  در  پزشکي  و  مراقبتي  خدمات  مجموعه  ارايه 
منتخب )شهرستان(

تدارک و تجهيز حداقل يک مركز در شهرستان مركز هر استان به عنوان مركز منتخب . 2
استان به منظور ارايه كليه خدمات تخصصي پزشکي به صورت دوره اي   

فعاليت هاي استراتژي 4 :

تعريف استانداردهاي مديريتي علمي – اجرايي ) مراقبت، درمان و ... ( برنامه در سطوح . 1
مختلف

آموزش استانداردها. 2
تدارک سطوح مختلف در حد استانداردهاي تعريف شده. 3
بررسي مداوم آخرين استانداردها و مدافعه جهت اجراي آنها. 4

فعاليت هاي استراتژي 5 :

تدوين متغيرهاي برنامه . 1
تدوين و توزيع فرم هاي جمع آوري داده ها. 2
جمع آوري و تحليل و انتشار داده ها. 3
بررسي مقطعي در شرايط ضروري جهت تکميل اطلاعات جاري. 4
ارتقاي سيستم براساس اطلاعات جمع آوري شده. 5
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فعاليت هاي استراتژي 6 :

آموزش اختصاصي مشاوره هموفيلي به تيم مشاوره )ژنتيک( شهرستان. 1
دعوت از بستگان هر مورد بيمار هموفيلي و شناسايي ناقلين قطعي و مشاوره با آنها. 2
تکميل آزمايشات لازم در خصوص ناقلين احتمالي. 3
ارجاع موارد به مركز تشخيص ژنتيک )منتخب( جهت تشخيص قطعي ناقلين احتمالي. 4
تدوين نظام ثبت و جمع آوري داده . 5
ثبت و جمع آوري داده ها. 6

فعاليت هاي استراتژي 7 :

انتخاب آزمايشگاه هاي تشخيصي ژنتيک مجرب در زمينه هموفيلي به عنوان آزمايشگاه . 1
هاي منتخب

تدوين استانداردهاي تشخيص ژنتيک و PND موارد هموفيلي )در آزمايشگاه منتخب(. 2
انتخاب يک مركز رفرانس )داخلي يا خارجي(. 3
4 . PND تدوين نظام ارجاع ناقلين و موارد متقاضي
ارجاع موارد موضوع بند 4 به آزمايشگاه هاي منتخب . 5
تدوين نظام ثبت و جمع آوري داده در آزمايشگاه PND منتخب . 6
ثبت و جمع آوري داده ها در آزمايشگاه PND  منتخب . 7
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منشور)استوانه( حقوق بشر 
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طرح کنترل نقص لوله عصبي و ناهنجاري هاي مادرزادي

هدف کلي 

كنترل نقص لولة عصبي )و ساير ناهنجاري هاي مادرزادي(

اهداف اختصاصي

كاهش بروز ناهنجاري هاي مادرزادي. 1
كاهش معلوليت . 2

استراتژي ها

الف- )ناظر به هدف کاهش بروز ناهنجاري هاي مادرزادي(

ارتقاي آگاهي كاركنان نظام سلامت . 1
ارتقاي آگاهي زنان و خانواده ها. 2
بهبود تغذيه قبل و در طول حاملگي. 3
انجام مراقبت در طول حاملگي. 4
مراقبت اپيدميولوژيک ناهنجاري هاي مادرزادي . 5

ب- )ناظر به هدف کاهش معلوليت( 

شناسايي به موقع ناهنجاري هاي مادرزادي. 1
سازماندهي مراقبت ناهنجاري هاي مادرزادي . 2

فعاليت ها

الف-1 )ناظر به استراتژي ارتقاي آگاهي کارکنان نظام سلامت( 

آموزش و توجيه مستمر كاركنان نظام مراقبت. 1
آموزش و توجيه مستمر كاركنان بخش دولتي و خصوصي زنان و زايمان . 2
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الف -2 )ناظر به استراتژي ارتقاي آگاهي زنان و خانواده ها( 

آموزش دختران در سنين باروري. 1
آموزش زنان در هنگام ازدواج . 2
آموزش زنان در زمان مراجعه براي دريافت خدمات تنظيم خانواده . 3
آموزش كاركنان زن ادارات دولتي و خصوصي. 4
آموزش رسانه اي خانواده ها . 5

الف -3 )ناظر به استراتژي بهبود تغذيه، قبل و در طول حاملگي(

غني سازي مواد غذايي پر مصرف. 1
تجويز اسيد فوليک در زمان حاملگي . 2

الف- 4  )ناظر به استراتژي ارتقاي مراقبت در طول حاملگي(

استاندارد كردن خدمات مراقبت در طول حاملگي )با توجه به هدف برنامه(. 1
استاندارد كردن خدمات مراكز فوق تخصصي منتخب )با توجه به اهداف برنامه(. 2
استاندارد كردن خدمات مراقبت طبي )با توجه به اهداف برنامه(. 3

الف -5 )ناظر به استراتژي ثبت وقايع اپيدميولوژيك(

سازماندهي نظام ثبت و مراقبت ناهنجاري هاي مادرزادي

ب -1 )ناظر به استراتژي شناسايي به موقع ناهنجاري هاي مادرزادي(

برنامه ريزي بررسي سونوگرافيک جنين در هفته هاي 18 تا 23 )با هدف بررسي آنومالي هاي 
جنين(
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ب -2 )ناظر به سازماندهي مراقبت ناهنجاري هاي مادرزادي(

سازماندهي ارجاع مادر با آنومالي كشف شده در جنين بعد از 16 هفتگي براي درمان . 1
قبل از تولد )جهت مواردي كه قابل درمان است( 

سازماندهي مراقبت بعد از تولد در مبتلايان به آنومالي. 2
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مسجد امام خمينی)ره( اصفهان
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طرح کنترل سندرم داون

هدف کلي

كاهش بروز سندرم داون

اهداف اختصاصي

كاهش ناهنجاري هاي مادرزادي . 1
كاهش مرگ و مير شيرخواران. 2

استراتژي ها

آموزش اختصاصي جامعه . 1
مراقبت اختصاصي دوران حاملگي در زنان 35 ساله و بالاتر . 2
پيشنهاد خدمات اختصاصي دوران حاملگي در زنان زير 35 سال. 3
مراقبت ويژه حاملگي در زنان با سابقه ی داشتن فرزند مبتلا به سندرم داون . 4

فعاليت ها

الف- )ناظر به استراتژي آموزش اختصاصي جامعه(

آموزش زنان در مقاطع مختلف در سنين باروري. 1
آموزش عمومي جامعه . 2

و  ساله   35 زنان  در  دوران حاملگي  اختصاصي  مراقبت  استراتژي  به  )ناظر  ب- 
بالاتر(

تعيين ميزان خطر ابتلا جنين در زنان 35 ساله و بالاتر در سه ماهه اول حاملگي. 1
تشخيص پيش از تولد با نمونه گيري از بافت كوريون در صورت وجود خطر ابتلا جنين . 2

حداقل به ميزان يک به سيصد
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 35 زير  زنان  در  حاملگي  اختصاصي  خدمات  پيشنهاد  استراتژي  به  )ناظر  ج- 
سال( 

پيشنهاد تعيين ميزان خطر ابتلا در زنان زير 35 سال . 1
پيشنهاد تشخيص پيش از تولد با نمونه گيري از پرزهاي جنيني در صورت وجود خطر . 2

حداقل يک به سيصد

د- )ناظر به استراتژي مراقبت ويژه حاملگي در زنان با سابقه ی داشتن فرزند 
مبتلا به سندرم داون(

انجام نمونه گيري از پرزهاي جنيني . 1



41 برنامه پيشگيری از بيماری های ژنتيکی و مادرزادی

نتايج برنامه پيشگيري تالاسمي بتا
برنامه غربالگري تالاسمي بتا در ايران بزرگترين برنامه غربالگري تالاسمي بتا در جهان است 
)جدول يک(. با وجود وسعت و گستره عمل و دربرگيرندگي تمام سطوح خدمت، اين برنامه 

توانسته برنامه موثر ژنتيک اجتماعي جهان نيز لقب گيرد.
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نمودار شماره يك - زوج هاي غربالگري شده  در برنامه پيشگيري  بروز بتا تالاسمي ماژور 
به تفکيك سال )-1383 1376(

نمودار شماره دو - زوج هاي مينور و مشکوك نهايي ناقل بتا تالاسمي شناسايي شده در 
برنامه پيشگيري  بروز بتا تالاسمي ماژور به تفکيك سال )-1383 1376(
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نمودار شماره  سه  ـ موارد  بروز  بتا تالاسمي ماژور شناسايي شده بر حسب استراتژي کنترل 
بروز  )1383-1376(
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نمودار شماره چهار ـ فراواني بروز در محدوده عملياتي استراتژي يك، برحسب سال 
ازدواج والدين

نمودار شماره پنج  ـ فراواني بروز در محدوده عملياتي استراتژي دو به تفکيك سال تولد
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 نمودارهاي چهار و پنج بروز تالاسمي بتا و عملکرد استراتژي هاي يک و دو را )به صورت 
اختصاصي( در منطقه تحت پوشش دانشگاه هاي علوم پزشکي كشور بين سال هاي 76 تا 83  
نشان مي دهند. منحني بروز بر حسب سال ازدواج والدين نشان دهنده اصلي و حساس عملکرد 
مديريت برنامه پيشگيري تالاسمي است. اين منحني همچنين نشان مي دهد كه موفقيت اين برنامه 

به طور غالب به مشاوره والدين و آگاهي بخشي ايشان بستگي دارد. 

در مورد علل بروز تالاسمي بتا در هر يک از سالهاي بعد از شروع برنامه، در مجموع هر يک 
از علل از سال 76 تا سال 83 روند رو به كاهش داشته است. در ميان اين علل، بيشترين سهم 
در سالهاي نخست، مربوط به اختلال در پوشش غربالگري، مشاوره ژنتيک و پيگيري )مراقبت( 
زوجين بوده است. اين علل نيز مانند ساير علل بروز از سال 76 تا 83 به طور مستمر روند نزولي 

داشته اند.



برنامه پيشگيری از بيماری های ژنتيکی و مادرزادی46



47 برنامه پيشگيری از بيماری های ژنتيکی و مادرزادی

فرصت هاي مبادله تجارب با ساير کشورها

الف ـ تشخيص ژنتيك:

PND براي بيماري هايي كه كماكان براي بيماران و خانواده هاي آنها غير قابل تحمل است 
و همچنين سقط آنها از منظر قوانين اجتماعي غير قابل قبول است.

ب ـ مشاوره ژنتيك:

با هدف تجديد نظر در اصول فني و اخلاقي اين تخصص و با در نظر گرفتن تاثير دانش ژنوم 
بر چگونگي عرضه خدمات مشاوره ژنتيک 

ج ـ ژنتيك اجتماعي:

  اقتصاد برنامه:
• توسعه ابزارهايي كه قيمت خدمات را با حفظ ارزشهاي كيفي كاهش دهد.	
• توسعه ابزارهايي كه زمان تمام شده اقدامات را با حفظ ارزشهاي كيفي كاهش دهد.	

د ـ هر يك از برنامه هاي منفرد ژنتيك اجتماعي:

• تشخيص ژنتيک بيماري هاي مورد نظر 	
• حوزه هاي مختلف مشاوره ژنتيک اجتماعي	
• خدمات و حمايت بيماران با استفاده از ظرفيت موجود: بازآرايي خدمات براي پاسخگويي 	

بهتر به نيازهاي بيماران


