
اسفند23مورنینگ شنبه 

اه اپروچ به آزمایشات زوجین مراجعه کننده به درمانگ:  موضوع
ازدواجپزشک خانواده در مشاوره زمان 

خانوادهمتخصص پزشکی ،خانم دکتر آسوده: راهنمااستاد

اینترن پزشکی خانواده، محمد رفیع زاده: ارائه دهنده



زوج مراجعه کننده جهت مشاوره زمان ازدواج: کیس بالینی

ساله جهت مشاوره پیش از ازدواج به درمانگاه 18ساله و خانم 22آقای : معرفی کیس
.  پزشکی خانواده مراجعه کرده اند



شرح حال 

ساله بدون ذکر بیماری یا مشکل خاصی22آقای 

PMH: Neg

DH: Neg

PH/E: 

.  سمع قلب و ریه نرمال بود. نیستIctericو Pale. در ظاهر نرمال به نظر میرسد
.معاینات نورولوژیک نرمال بود. معاینه شکم نرمال بود و ارگانومگالی نداشت



شرح حال 

ساله بدون ذکر بیماری یا مشکل خاصی18خانم 

PMH: Neg

DH: Neg

PH/E: 

.  سمع قلب و ریه نرمال بود. نیستIctericو Pale. در ظاهر نرمال به نظر میرسد
.معاینات نورولوژیک نرمال بود. معاینه شکم نرمال بود و ارگانومگالی نداشت



CASE 







مبانی برنامه ژنتیک اجتماعی

د و در ژنتیک اجتماعی برنامه عرضه خدمات ژنتیک سلامت به صورت نظام من: تعریف
قالب ارجاعات سازمان یافته در سه سطح ارائه خدمت برای عموم جامعه و گروه های در 

.معرض خطر با رعایت عدالت است

ع و مهم پیشگیری از بروز و کاهش معلولیت های ناشی از بیماری های ژنتیک شای: هدف
کودکان و بزرگسالان در ایران



مبانی و روشها در برنامه ژنتیک اجتماعی

اپیدمیولوژی بیماریهای ژنتیک در ایران 

ناهنجاری ها و بیماری های ارثی کودکان( الف

ت کاهش بیماری های عفونی و افزایش سهم بیماری های ژنتیک در مرگ و  معلولی•
شیرخواران

افزایش سنین باروری•

(مالاریا)تاثیر انتخاب طبیعی •



پیامد ناهنجاری ها و بیماری های ارثی در کودکان

مرگ زودرس•

معلولیت جسمی ذهنی•

ایجاد عوارض بلند مدت در نتیجه افزایش مستمر مراجعات بیمارستانی•

رنده و عدم رضایتمندی پایدار در بیمار و تیم پزشکی و نهایتاً استیصال خدمت گی•
این خدمت دهنده به دلیل ماهیت صرفاً تسکینی، نگهدارنده و موقتی درمان در غالب

بیماری ها



بیماری های ارثی فامیلی بزرگسالان ( ب

نقش تعیین کننده ژنتیک در کنترل بیماری های غیرواگیر•

شناسایی افراد در معرض خطر قبل از ایجاد تغییرات بیماریزا•

افزایش اثربخشی مداخلات اصلاح سبک زندگی•

افزایش انگیزش افراد برای مشارکت•

پیشگیری ژنتیکی از سرطان های ارثی فامیلی•



های برنامه ژنتیک اجتماعی استراتژی

–غربالگری تالاسمی : خدمات ادغام یافته ژنتیک در زمان ازدواج: استراتژی اول

سیکل سل و غربالگری ژنتیکی

میآموزش زوجین درخصوص ضرورت های مشاوره ژنتیک در بستر برنامه غربالگری تالاس•

احبهمشاوره ژنتیک توسط مراقب سلامت با استفاده از پرسشنامه استاندارد به روش مص•

مشاوره ژنتیک برای زوجین، در صورت مثبت شدن پرسشنامه غربالگری•

(شامل انجام آزمایشات و مشاوره ژنتیک در صورت لزوم)انجام غربالگری تالاسمی•



های برنامه ژنتیک اجتماعی استراتژی

غربالگری و ارزیابی های ژنتیک ادغام یافته در بسته های: استراتژی دوم
موجود خدمات سلامت

لی فامی–پوشش بیماری های غیرواگیر شایع دوران بزرگسالی دارای عامل خطر ارثی 
(شامل بیماری های عروق کرونر زودرس فامیلی و سرطان های برست و کولون ارثی)

علاوه بر بیماریهای ژنتیک دوران کودکی



فعالیت های اصلی در قالب استراتژی اول

انجام آموزش های مردمی مرتبط•

انجام غربالگری ژنتیکی/ انجام آزمایشات غربالگری اختصاصی•

بررسی نتایج آزمایشات غربالگری اختصاصی و غربالگری ژنتیکی•

مشاوره ژنتیک پیش از تشخیص•

اخذ مشورت تخصصی کلینیکی و پارا کلینیکی•

ارائه خدمات بالینی در بیمارستان منتخب•

مشاوره ژنتیک پس از تشخیص•

تکمیل پرونده ژنتیک•

مراقبت ژنتیک•



وش پرسشنامه غربالگری ژنتیک به رغربالگری ژنتیکی زمان ازدواج، 
مصاحبه فعال



وش پرسشنامه غربالگری ژنتیک به رغربالگری ژنتیکی زمان ازدواج، 
مصاحبه فعال









وظایف پزشک مرکز ارائه خدمات هنگام ازدواج

اری بررسی موارد مثبت غربالگری ژنتیک هنگام ازدواج جهت تأیید وجود خطر بیم•
فامیلی/ های ارثی

ور فامیلی به پزشک مشا/ ارجاع موارد تأیید شده دارای عامل خطر بیماری های ارثی•
ژنتیک در چارچوب موازین دستورالعمل

نظارت بر تکمیل و ارسال فرم عملکرد مرکز ارائه خدمات هنگام ازدواج به مرکز •
بهداشت شهرستان در پایان هر فصل



می ماژورپیشگیری از بروز بتا تالاساولین برنامه ژنتیک اجتماعی ایران، 





تالاسمی

در زمره مهمترین و شایعترین اختلالات ژنتیکی در سطح جمعیتی قرار دارد•

به علت وجود جهش در ژن آلفا یا بتای گلوبین فرد مبتلا ایجاد میشود•

و ساخت زنجیره 16ساخت زنجیره های آلفا توسط دو جفت ژن بر روی کروموزوم •

انواع تالاسمی بر . رمزگذاری میشود11توسط یک جفت ژن بر روی کروموزوم های بتا
دی اساس نوع ژن معیوب و انواع فنوتیپ حاصل از این ژن های جهش یافته دسته بن

میشوند



تالاسمی بتا

(هموزیگوت)تالاسمی ماژور•

(هتروزیگوت)تالاسمی مینور•



تالاسمی آلفا

αاختالل ساخت زنجیره •

تظاهرات متنوع تر از نظر بالینی•

ایع مهم است به ویژه در مناطقی که این سندرم در کنار سندرم های بتا تالاسمی ش•
است



کلاستر ژن های گلوبین



تغییر بیان زنجیره های گلوبین در مراحل مختلف تکاملی



تا اپیدمیولوژی بتا تالاسمی ماژور و ضرورت پیشگیری از بروز ب
تالاسمی ماژور در کشور

تالاسمی ماژور، شایعترین بیماری خونی ارثی کشور است•

است که به صورت واضحی بالاتر از 4%میانگین شیوع ناقلی ژن تالاسمی در کشور •
است( 1.5%)میانگین این شاخص در جهان 

بیمار بر اساس مطالعه هزینه اثربخشی انجام شده در کشور هزینه نگهداری سالانه هر•
دلار تعیین شده است8،000تالاسمی نزدیک به 



اضی ثبت الگوریتم اجرایی غربالگری ناقلی بتا تالاسمی در زوجین متق
(راهبرد اول برنامه)ازدواج 



د سابقه الگوریتم اجرایی غربالگری ناقلی بتا تالاسمی در زوجین فاق
(راهبرد سوم برنامه)غربالگری زمان ازدواج 





شرح مراحل غربالگری ناقلی بتا تالاسمی



روفورز شامل الکت)تفسیر نتایج آزمایش های تکمیلی : مرحله ی سوم
(هموگلوبین با سیستم بسته و اندازه گیری فریتین

و A2ین الکتروفورز هموگلوبین با سیستم بسته به منظور بررسی درصد هموگلوب•
فریتین برای هر دو نفر گیری نیز اندازهو Hb Fهموگلوبین جنینی 

مشکوک پرخطر و زوج مشکوک  تقسیم بندی زوج در یکی از سه گروه زوج ناقل، زوج•
کم خطر



جدول متقاطع طبقه بندی زوجین کم خون بعد از آزمایش های 
تکمیلی



نحوه آهن درمانی و تفسیر نتایج آزمایش پس از آن

پس از یک ماهCBCشروع آهن درمانی و چک مجدد •

طبقه بندی زوج پس از پایان آهن درمانی •



اقدامات بعد از طبقه بندی زوج: مرحله چهارم

زوج سالم•

زوج ناقل و زوج مشکوک پرخطر•

زوج مشکوک کم خطر•

زوجین مشکوک به اختالل هموگلوبین به جز بتا تاالسمی•





(منبع )تشخیص افتراقی های آنمی میکروسیتیک



سطوح پیشگیری

کارکنانآگاهی آموزش همگانی جهت مشارکت افراد، •

آموزش در سطح مسئولین جهت تامین بودجه و فراهم کردن دسترسی به خدمات •
مورد نیاز و حمایت های اجتماعی

(مبارزه با مالاریا)کنترل و حذف عوامل محیطی موثر بر شیوع ژن های تالاسمی•



سطوح پیشگیری

انجام تست های تشخیصی جهت شناسایی زوجین در خطر•

انجام تست های تشخیصی ژنتیک و مراقبت های ژنتیک در زوجین در خطر جهت•
جلوگیری از تولد فرزند مبتلا

لازمدرمانی مداخلاتزودرس بیماران از طریق استراتژی دو برای شناسایی •



سطوح پیشگیری

 و کاهش درمان بهینه افراد مبتلا به بیماری جهت افزایش کیفیت زندگی افراد مبتلا•
(میدرمان بهینه شامل ترنسفیوژن خون و شلاتور های آهن در تالاس)عوارض بیماری 

فرادجلوگیری از انجام تست های ژنتیکی بی مورد و تحمیل هزینه های اضافی به ا•



باتشکر از توجه شما
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