
    1



2   

مقدمه
امروزه دانش ژنتيك داراي كاربرد تشخيصي، پيشگيري و 
درمان هدفمند در تمام بيماري ها اعم از واگير و غيرواگير 
اس��ت. به همين دليل اين دان��ش مي تواند در اولويت هاي 
نظ��ام س��امت به كار گرفته ش��ود و دس��تيابي به اهداف 

برنامه های در اولويت را متحول ساخته و تسريع نمايد.
ب��ا توجه به اي��ن واقعيت در ح��ال حاض��ر برنامه ژنتيك 
اجتماع��ی بر كارب��رد دانش ژنتيك در برنامه پيش��گيری 
و كنت��رل بيماری های غيرواگير ت��ك عاملی و چندعاملی 

تمركز دارد.
اداره ژنتي��ك به منظور تحقق هدف »كاهش بار ناش��ی از 
بيماری های ارثی و ژنتيکی« بر پايه دو دهه تجربه مديريت 
ژنتيك س��امت در كشور، برنامه يکپارچه و جامع ژنتيك 
اجتماعی را تدوين و در كشور به مورد اجرا گذاشته است.

ضرورت  اجراي برنامه ژنتيك اجتماعي
مير  و  مرگ  ميزان  باعث شده  عفونی  بيماری های   كنترل 
موجب  شرايطی  چنين  يابد.  كاهش   )IMR( شيرخواران 
افزايش معلوليت و مرگ و مير ناشی از اختالات مادرزادی 
و ژنتيك می گردد و چنانچه اين شاخص به كمتر از 50 در 
هزار برسد، 25 درصد  موارد مرگ شير خواران به اين علت 

خواهد بود. 

 به طور خلاصه عوامل زیر در افزایش بروز موارد ژنتيك 
)و نقص زمان تولد( در ایران دخالت دارند:

• از 	 خاورميانه(  كشورهای  )و  ايران  در  خانوار  بعد 
تولد،  بيشتر  موارد  و  است  بيشتر  غربی  كشورهای 
از بروز بيماری های ژنتيك ) و نقص  موارد بيشتری 

ژنتيك زمان تولد( را به دنبال خواهد داشت.
• كودكان 	 مير  و  مرگ  اخير،  ده های  طی  ايران  در 

اين  و  است  يافته  افزايش  زندگی  به  اميد  و  كاهش 
خود بروز برخی بيماری های ژنتيك با شروع ديررس 
و بيماری های شايع با تعيين كننده های ژنتيك نظير، 
بيماري هاي  همچنين  و  قلبی  بيماری های  و  ديابت 
سرطانی شايع و بيماری های رواني نظير افسردگی و 

اسکيزوفرني را می افزايد. 
• سن ازدواج در ايران مطابق با افزايش ميزان صنعتی 	

شدن، به سنين بالاتر انتقال يافته است، بدين ترتيب 

احتمال باروری در سنين بالای 35 سال افزايش يافته 
است، اين عاوه بر آن است كه به هر حال در ايران 
حتی زمانی كه ازدواج با الگوهای غير صنعتی )الگوی 
سنين  اين  در  شدن  فرزند دار  می دهد،  رخ  روستا( 
ادامه می يابد، به عبارت ديگر فرزند آوری در شهر و 

روستا در سنين بالای 35 سال ادامه خواهد داشت.
• بيماری های 	 بروز  الگوی  پدران  بالای  سن  همچنين 

جهش  افزايش  نفع  به  و  می دهد  تغيير  را  ژنتيك 
خواهد بود. 

• اندميك ب��ودن هموگلوبينوپاتی ه��ا به ويژه در نواحی 	
س��احلی ايران بر مي��زان بروز مجم��وع بيماری های 
ژنتيك در كش��ور می افزايد. از جمل��ه اين بيماری ها 

سيکل سل و تالاسمی است.
• اندميك بودن بيماری مالاريا در ايران طی س��ال های 	

گذش��ته نيز بروز برخی بيماری ها )مثل G6PD( را 
عاوه بر هموگلوبينوپاتی ها افزوده است.

وضعيت بيماري هاي مهم ژنتيك در ایران و 
فرصت هاي مداخله 

بيماری های قلبی – دیابت فاميلی )ژنتيکی(:
عوامل  شايعترين  جز  ديابت  و  كرونر  عروق  بيماری های 
مرگ و مير و كاهش كيفيت زندگی هستند. 50 درصد 
موارد اين بيماری ها در كشورهای غربی با استعداد ژنتيکی 
بروز  باعث  ابتا  ژنتيکی  استعداد  هستند.  همراه  ابتا 
استعداد  وجود  به عاوه  می گردد.  بيماری ها  اين  زودرس 
محيطی  عوامل  به  را  افراد  پاسخ گويی  ابتا،  ژنتيکی 
متفاوت می سازد. اين موضوع تاثير كنترل عوامل محيطی 
در پيشگيری و درمان را متفاوت می نمايد. با به كارگيری 
ابتدای  از  در خانواده  ابتا  ژنتيکی  استعداد  ژنتيك،  ابزار 
زندگی قابل برآورد است و اين مهم برنامه ريزی مديريت 
با تبيين  عوامل محيطی را موثر می سازد. مشاور ژنتيك 
را در مديريت صحيح  بيمار  بيماری،  ژنتيك  اختصاصات 
بيماری خود و پيشگيری بيماري در ديگر اعضا  خانواده و 

خويشان كمك می كند.

سرطان برست و کولون فاميلی ارثي:
درصد   10 تا  كولون  و  برست  ارثی  فاميلی  سرطان های 
اين موارد سرطان را تشکيل می دهند. در موارد ارثی اين 
برنامه ريزی  امکان  مشخص  موتاسيون  وجود  سرطان ها، 
فراهم  بيمار  برای خويشان در معرض خطر  را  پيشگيری 
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می آورد. با توجه به اين كه اين نوع سرطان ها می توانند زودتر 
اين  فاميلی رخ دهند، شناسايی  ارثی  از سرطان های غير 
موارد و برنامه ريزی پيشگيری عوامل خطر محيطی، كيفيت 
زندگی را به مراتب بيشتر افزايش می دهد. پيشگيری ژنتيك 
با  پيشگيری محيطی سرطان  برنامه های  كه  در شرايطی 
تاثير و اطمينان مشابه عمل نمی كند، فرصت منحصر به 
فرد برای پيشگيری اين سرطان های مهم محسوب می شود. 
كشور  شايع  سرطان های  از  كولون  و  برست  سرطان های 
محسوب می شوند و پيشگيری ژنتيك می تواند در كنترل 
آن ها نقش برجسته تری نسبت به ساير سرطان ها بازی كند.

بيماري هاي مهم کروموزومي، سندرم داون:
هزار  در   5 بروز  ميزان  با  كروموزومی  بيماری های 
و  كودكان  سامت  مهم  كننده های  تعيين  از  زنده  تولد 
بهداشت باروری است. سندرم داون در راس بيماری های 
ساليانه  فعلی،  تولد  نرخ  براساس  دارد.  قرار  كروموزومی 
باروری 4000  با اعمال سياست های  دست كم 2500 و 
مورد سندرم داون دربين متولدين زنده مورد انتظار است. 
پيشگيری سندرم داون در كشور عملياتی و به روش های 
پيشگيری  همچنين  است.  پذير  تحقق  صرفه  به  مقرون 
سندرم داون از مطالبات اصلی زنان باردار و خانواده های 

ايرانی است.

ناهنجاري هاي مادرزادي، نقص لوله عصبی:
نقايص  درصد  هفتاد  تشکيل  با  مادرزادی  ناهنجاری های 
و  كودكان  اصلی سامت  تعيين كننده های  از  تولد  ماژور 
باروری هستند. نقص لوله عصبی با حداقل 3000 مورد 
بروز در بين متولدين )با نرخ باروری فعلی(، ازشايعترين 
قابل  ناهنجاری های  مهمترين  از  و  مادرزادی  نقايص 

پيشگيری است.

:B و  A  بيماري هاي خون ریزي دهنده ارثي، هموفيلی
بيماری های  اما  هستند،  نادری  بيماری های  هموفيلی ها 
اين  اهميت  دلايل  از  يکی  می آيند.  شمار  به  مهمی 
امکان پيشگيری ژنتيك و درمان استاندارد و  بيماری ها، 
بدون   است كه  اين در حالی  به صرفه آن هاست.  مقرون 
مفاصل  در  خونريزی  كنترل،  و  پيشگيری  برنامه  اجرای 
شديد  كاهش  و  جسمانی  معلوليت های  منجربه  بيماران 

كيفيت زندگی می شود. 
بسيار شديد  بودن  گران  بيماری،  اهميت  ديگر  از دلايل 
درمان )با فاكتور های انعقادی( است. 130/000/000 دلار 
مخارج ساليانه خريد صرفاً فاكتور انعقادي برای قريب به 

6000 بيمار موجود است. اين موضوع درمان استاندارد و 
ژنتيك  پيشگيری  با  همراه  مفاصل  تخريب  از  پيشگيری 

بيماری را در اولويت قرار می دهد.

بيماري هاي خوني ارثي، تالاسمي و سيکل سل:
ارثي  بيماري  شايعترين  سل  سيکل  و  تالاسمي  بيماري 
قديمي ترين  تاريخي  نظر  از  و  مي شوند  محسوب  جهان 
بيماري هايي هستند كه برنامه پيشگيري و كنترل آن ها 
عنوان  به  دليل همواره  به همين  است.  آمده  در  اجرا  به 
مورد  ارثي  برنامه هاي  حوزه  در  برنامه ها  ساير  الگوي 
بهره برداري قرار مي گيرند. تالاسمي بتا شايعترين بيماري 
ارثي ايران محسوب مي شود و از سال 1376 پيشگيري آن 

برنامه ريزي شده است.
سيکل سل كه عمدتاً در مناطق جنوبي و جنوب شرقي 
و  ادغام شده  تالاسمي  برنامه  قالب  در  است  شايع  ايران 
تالاسمي  همراه  به  بيماري  اين  براي  زوجين  غربالگري 

قابل اجرا است.

بيماری های متابوليك ارثی، فنيل کتونوری:
است  نادر  ارثي  متابوليك  بيماري ها ي  از  يك  هر  گرچه 
دليل  اين  به  و  است  زياد  آن ها  تنوع  و  تعداد  ليکن 
از سوي ديگر  گروه شايعي را تشکيل مي دهند.  مجموعاً 
بيماري هاي متابوليك ارثي غالباً كشنده اند و در مواردي 
كيفيت  و  سخت  بسيار  غالباً  درمان  مي مانند،  زنده  كه 
زندگي اضافه شده ناشي از درمان ناچيز است. به دلايل 
گفته شده اين بيماري ها تاثيرتعيين كننده بر شاخص هاي 

سامت نوزادان، كودكان و باروري دارند. 
ارثي قرار  بيماري هاي متابوليك  فنيل كتونوری در راس 
تلقي  آن ها  شايعترين  از  ايران(  )در  اكنون  هم  و  دارد 
 PKU مي شود )به ازا هر 5000 تولد زنده يك مورد بيمار
جامع  برنامه  اجراي  الگوي  بيماری  اين  مي شود(.  متولد 
متابوليك ارثي است و بستر اجراي اين برنامه را در كشور 

بوجود آورده است.
غربالگري نوزادان، بيمارستان هاي منتخب با عرضه خدمات 
ژنتيك  پيشگيري  و   )One Stop Clinic( متمركز 
بيماري، سه عرصه اصلي پيشگيري و كنترل بيماري هاي 
PKU دركشور  برنامه  اجراي  با  ارثي است كه  متابوليك 

سازماندهي شده است.
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استراتژی های برنامه ژنتيك اجتماعی
1. مشاوره ژنتيك برای زوج های جوان در هنگام ازدواج 
و پيش از بارداری با استفاده از بستر برنامه غربالگري 

تالاسمي 
2. غربالگری عامل خطر فاميلی و ارثی در جمعيت در 
معرض خطر بيماری های غير واگير شايع با استفاده از 

بستر غربالگري بيماري هاي غيرواگير 
خدمات  سنی  بسته های  در  ژنتيك  خدمات  ادغام   .3

سامت:
بيماري هاي  شامل  كودكان:  و  نوزادان  غربالگري  •	
متابوليك ارثي در بستر برنامه غربالگري نوزادان براي 

PKU
و  داون  سندرم  شامل  بارداری:  دوران  غربالگری  •	

NTD ناهنجاری های مادرزادی شامل
شامل  سالمندی:  و  ميانسالی  دوران  غربالگری  •	
و  كولون  و  برست  شامل  فاميلی  ارثی/  سرطان های 

بيماری عروق كرونر زودرس

روش اجرای برنامه ژنتيك اجتماعی 
به  مقرون  و  مشترك  مديريت  روش  اجتماعي،  ژنتيك 
صرفه مجموعه بيماري هاي مهم ژنتيك در جامعه است. 
سامت  نظام  موجود  امکانات  آرايي  باز  با  روش  اين  در 
جديدي  فضاهاي  موجود،  فرايند های  بهره ور  چيدمان  و 
براي توسعه خدمات در نظام سامت بوجود مي آيد. بدين 
ترتيب ظرفيت نظام سامت در بستر فعلي افزايش خواهد 
فضاها،  اين  در  دراولويت  برنامه هاي  راه اندازي  با  و  يافت 
تحمل  غيرقابل  افزايش  بدون  ژنتيك  خدمات  پوشش 
حوزه  در  مردم  مطالبات  و  مي يابد  گسترش  كار  حجم 
خدمات ژنتيك در قالب هاي استاندارد و مقرون به صرفه 

به طور وسيع پاسخ داده مي شود.

ژنتيك اجتماعی: چگونگی ارائه خدمات ادغام يافته در سه سطح نظام سامت

نظام ارجاع و مراقبت در برنامه ژنتيك اجتماعی
1. شناسايي و مراقبت موارد ارثي فاميلي در سطح يك 
2. تاييد موارد شناسايی شده مشکوك به بيماري هاي 
ژنتيك توسط نظام مشاوره ژنتيك )عمومی( سطح دو 
و تشخيص باليني قطعي توسط نظام تخصصي منتخب 

در سطح دو
3. مشاوره هاي تخصصي و فوق تخصصي در سطح سه 

)جهت كمك به تشخيص قطعي در سطح دو(

دست آوردها
برنامه هاي  اجراي  از  آمده  دست  به  تجارب   )1

ژنتيك اجتماعي:
شروع  حالي  در  كشور  در   1376 سال  در  تالاسمي  برنامه 
شد كه زير ساخت هاي برنامه هاي ژنتيك در نظام سامت 
دچار محدوديت شديد بود. در اين شرايط برنامه تالاسمي 
نقش ظرفيت سازي در نظام سامت را نيز به عهده داشت. 
اين برنامه توانست در طول يك دهه اهداف ياد شده را در 
نيز  تالاسمي  بيماري  بروز  نمايد.  فراهم  محدوده مورد نظر 
با استفاده از بستر ايجاد شده به كمتر از يك پنجم رسيد. 
غربالگري  شده  ايجاد  زيرساخت هاي  از  استفاده  با  سپس 
نوزادان براي شايعترين بيماري متابوليك ارثي ايران شروع 
در  ژنتيك  اولويت  در  و  مهم  بيماري  چند  همچنين  شد. 

مناطق پايلوت به اجرا درآمد. 
در اين شرايط بروز بيماري هاي ژنتيك و در نتيجه مطالبات 
افزايش  روزافزون  به طور  مردم  سوي  از  ژنتيك  خدمات 
مي يافت. از سوی ديگر گسترش بيشتر برنامه ها بدليل ادغام 
به  را  كار  حجم  سامت  خدمات  سطوح  در  آن ها  عمودي 
شدت مي افزود و مانعي در سر راه توسعه برنامه ها محسوب 
جديد  روش هاي  طراحي  با  تا  شد  باعث  روند  اين  مي شد. 
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نظام شناسايي موارد در معرض خطر ژنتيك متحول شود 
و با اتخاذ استراتژي هاي ويژه حداكثر بهره برداري از  بستر 
برنامه هاي موجود سامت با حداقل افزايش حجم كار براي 

شناسايي موارد در معرض خطر ژنتيك به عمل آيد.
 اين برنامه ريزي همچنين موجب شد تا با استفاده از مشي 
از  بسياري  پذيري  تکرار  شامل  ژنتيك  بيماري هاي  ويژه 
بيماري هاي ارثي و فاميلي، از ساده ترين ابزار براي شناسايي 
خدمات  بسته هاي  ساير  در  ژنتيك  خطر  معرض  در  موارد 
وسيع  به طور  ژنتيك  معرض خطر  در  موارد  شود،  استفاده 
برنامه ها  ساير  به  كار  شده  اضافه  حجم  و  شوند  شناسايی 

بسيار محدود باشد.
غربالگري  روش هاي  با  همراه  غيراختصاصي  روش  اين 
اختصاصي بيماري هاي شايع ارثي فاميلي، پوشش وسيع و 

پاسخگويي به مطالبات متنوع مردم را فراهم مي آورد.
موارد  به  استاندارد  خدمت  عرضه  براي  بعد  مرحله  در 
شناسايي شده، مشاوران ژنتيك در برنامه هاي كشوري تحت 
آموزش هاي برنامه ريزي شده قرار گرفتند تا بتوانند به اين 
اين  دهند.  پاسخ  ژنتيك  مشاوره  مطالبات  از  متنوع  طيف 
سيستم ارجاع سطح بندي شده، دسترسي سازمان يافته را 
تا سطح تخصصي و فوق تخصصي فراهم مي آورد و خدمات 
و  بيماران  از  يك  هر  دسترس  در  موثر  به طور  را  ژنتيك 

خانواده هاي در معرض خطر ايشان قرار مي دهد.   

2( زیرساخت هاي ایجاد شده براي اجراي کامل 
برنامه ژنتيك اجتماعي:

	•طراحي و استقرار نظام ارجاع براي كنترل و پيشگيري 
از بيماري هاي ژنتيك در سطوح نظام سامت؛

	•تشکيل شبکه كشوری تشخيص ژنتيك؛ ادغام خدمت 
در نظام سامت؛

	•تشکيل شبکه كشوری مشاوره ژنتيك؛ ادغام خدمت 
در نظام سامت؛

ژنتيك  مشاوره  شامل  ژنتيك  خدمات  به  دسترسی  •	
از روستايی و  اعم  برای همه مردم  و تشخيص ژنتيك 

شهری
• تامين ابزارهای مديريت تسهيل شده برنامه ژنتيك 	

اجتماعی شامل: 
« سامانه های مدرن آموزش از راه دور

«  نرم افزار پيشرفته ژنتيك اجتماعی و مشاوره ژنتيك 

3( نتایج اختصاصي برنامه کشوری پيشگيری از 
بروز بتا تالاسمی ماژور:

	•كاهش بروز بيماری تالاسمی در كشور از 1000 تولد 
در سال به كمتر از 200 مورد در سال ) نجات 10/000 
 30/000/000 حداقل  جويی  صرفه  و  تاكنون  زندگی 

دلار در هر سال تا به حال(
برای  دانش  توليد  و  بين المللی  علمي  اعتبار  كسب  •	
منحصر  برنامه  به عنوان  تالاسمی  برنامه  معرفی  كشور: 
به فرد و الگوی ژنتيك اجتماعی جهان در مستندات و 

مراكز برجسته علمی
به  نزديك  ازدواج:  هنگام  در  زوجين  غربالگری  •	

1/000/000 زوج در سال
	•مشاوره ژنتيك با 3000 زوج ناقل )در معرض خطر( 

شناسايی شده: حداقل 2 جلسه به ازاء يك خانواده 
ساليانه   :)PND( تولد  از  پيش  ژنتيك  تشخيص  •	
حداقل 1000 حاملگی در معرض خطر تولد فرزند مبتا 

به تالاسمی
مراقبت ژنتيك 40/000 خانواده در معرض خطر)تا  •	
كنون(: تا تکميل خانواده حداقل با 2 فرزند سالم )هر 

خانواده به مدت 15 سال به طور متوسط( 

جدول اطلاعات غربالگری زوجين در هنگام ازدواج در برنامه کشوری پيشگيری از بروز تالاسمی، 1389 - 1393

تعداد زوجين سال
غربالگری شده

تعداد زوج ناقل قطعی 
شناسايی شده

تعداد زوج مشکوك 
شناسايی شده

درصد ازدواج دركل 
زوجين غربال شده

درصد نياز به 
مشاوره ويژه

1389108132427251444775.721.59
1390110004524841601276.721.68
139197486026141574078.621.88
139298750026141574070.731.66
139387854923421138575.741.56
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جدول اطلاعات مراقبت ژنتيك زوجين در معرض خطر تولد فرزندان مبتلا به تالاسمی، 1389 - 1393

تعداد زوجين سال
تحت مراقبت 

ژنتيك

تعداد تشخيص 
ژنتيك جنين 

)PND2(

درصد پوشش 
تشخيص ژنتيك 

در جنين 
)PND2(

درصد جنين 
مبتا به 

تالاسمی ماژور

درصد سقط 
جنين مبتا

ميزان بروز 
در ده هزار 
تولد زنده

تعداد 
موارد بروز 

سالانه

138935432246474.8016.8597.841.37181
139037851288580.3417.2496.771.17157
139141143286077.9716.9396.301.04141
139245786319777.7518.0995.970.95 *134 *

139348364320578.0016.7796.23**

*آمار بروز تالاسمی هر سال پس از گذشت 2 سال از آن تاريخ كامل می گردد

نمودار روند بروز، به تفکيك کل کشور و مناطق ویژه، 1376-1392

منظور از مناطق ويژه، 4 استان در جنوب و جنوب شرق كشور است كه مديريت بروز تالاسمی در آن ها با چالش های متفاوتی نسبت به ساير مناطق رو به روست 
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اطلاعات غربالگری برنامه پيشگيری و کنترل بيماری فنيل کتونوری، کل کشور

تعداد كل سال
مواليد زنده

كل نوزادان 
غربالگري 

شده

درصد 
پوشش 
غربالگری

تعدادموارد 
مثبت 

غربالگری

ميزان 
موارد مثبت 
غربالگری در 

 1000

تعداد موارد 
 HPLC

مثبت

ميزان 
موارد 
مثبت 

تاييد در 
10000

تعداد موارد 
مثبت 
تاييد 

شده در 
بيمارستان 

ميزان موارد 
مثبت تاييد 

شده در 
بيمارستان 
* 10000

13911421689919011649090.172082.261541.67
13921471834153875510513910.903212.092191.42
1393153436214826519711850.802661.791941.31

* مثبت بيمارستانی شامل مواردی است كه بيماری ايشان توسط پزشك منتخب بيمارستان تاييد شده است

اطلاعات مراقبت ژنتيك برنامه پيشگيری و کنترل بيماری فنيل کتونوری، کل کشور

تعداد كل مادر سال
تحت مراقبت

درصد تشکيل 
پرونده ژنتيك

درصد انجام تشخيص 
ژنتيك  در والدين 

)PND1(

تعداد آزمايش 
تشخيص ژنتيك در 

)PND2( جنين

تعداد جنين 
مبتا

درصد سقط 
جنين مبتا 

)تعداد(
1391141158384011)10( 90.91
1392149770435519)19(100.00
1393201971446720)18( 90.00

4( نتایج اختصاصي برنامه کشوری پيشگيری 
و کنترل فنيل کتونوری:

	•الگوي پيشگيری و درمان ژنتيك مبتنی بر جامعه
	•غربالگ��ری نوزادان كش��ور: نزديك ب��ه  1/500/000  

نوزاد درسال

	درمان دوره ای بيماران شناس��ايی ش��ده در غربالگری: 
برای تمام عمر در بيمارس��تان های منتخب  توسط تيم 

بالينی در سراسر كشور

"	•مش��اوره ژنتيك خانواده های بيماران و خويش��اوندان 
)با ازدواج فاميلی(

	•تش��خيص ژنتيك خانواده ها با پوشش بيمه: به منظور 
پيشگيری از تولد فرزند  بعدی مبتا در خانواده

	  مراقب��ت ژنتيك والدين: تکميل خان��واده با دو فرزند 
سالم )مراقبت هر خانواده بيمار به مدت 15 سال به طور 

متوسط(
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