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 دستَسالعول کطَسی

 تالاسوي-قثل اص تَلذ تتاتطخیع تطخیع ًاقلیي ٍ  

 

 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

یه ٞذف اص سذٚیٗ ایٗ ػٙذ دس وبسٌشٜٚ سؼییٗ اػشب٘ذاسدٞبی سـخیق ط٘شیه، اسائٝ  ّذف اص ایجاد:( 1

خٌّٛیشی اص سِٛذ وٛدوبٖ ٔجشلا  خٟز سبلاػٕی-خیق لجُ اص سِٛذ ثشب٘بلّیٗ ٚ سـ سـخیق ثشای وـٛسی دػشٛساِؼُٕ

  .اػز سبلاػٕی ٔبطٚس-ثٝ ثشب

 دزیش اػز.كلاح أىبٖكلاح ٚ ثب سبییذ ثبلاسشیٗ ٔمبْ ریثبصٍ٘شی ایٗ ػٙذ ًجك ٘ظش ٞشیه اص وبسوٙبٖ ری (1-1

 

ط٘شیه  سـخیق ٞبیوّیٝ آصٔبیـٍبٜ دسآٖ  ٞبی ٘بْ ثشدٜ ؿذٜ دسثشای ثیٕبسیدػشٛساِؼُٕ ایٗ  ( داهٌِ کاستشد:2

ٞبی وـٛسی اداسٜ ٕٞىبس ثب ثش٘بٔٝ؛ سـخیق دیؾ اص سِٛذ ػوٛ ؿجىٝٞبی سـخیق ط٘شیه آصٔبیـٍبٜدس ثٝ ٚیظٜ  دضؿىی

 وبسثشد داسد. ،ط٘شیه ٚصاسر ثٟذاؿز، دسٔبٖ ٚ آٔٛصؽ دضؿىی
 

 اص ٔٙبثغ ریُ اػشفبدٜ ؿذٜ اػز: دػشٛساِؼُٕدس سذٚیٗ ایٗ  ( هٌاتع:3

  INSO-ISO 15189اػشب٘ذاسد  (3-1

ٝ  … ٚ ثابصٍ٘شی  ٔذاسن، وٙششَ ٌزاسی،ؿٕبسٜ ٔؼشٙذػبصی، ٘بٔٝ آییٗ (3-2 -HD-GO-00-MN-RE ؿإبسٜ  ثا

001 

3-3) D.J. Weatherall, J.B. Clegg. The Thalassaemia Syndromes, Fourth Edition, 2001. 

3-4) Old JM. Screening and genetic diagnosis of haemoglobin disorders. Blood Rev. 2003 

Mar;17(1):43-53. 

3-5) Tan AS, Quah TC, Low PS, Chong SS. A rapid and reliable 7-deletion multiplex polymerase 

chain reaction assay for alpha-thalassemia. Blood. 2001 Jul 1;98(1):250-1. 

تعاسیف:( 4  

ٞبی ا٘دابْ وابس ؿاشح دادٜ    ٚ چٍٍٛ٘ی ا٘دبْ وبس ثب سؼییٗ ٔؼئِٛیز ػٙذی وٝ دس آٖ ٘حٜٛ  سٍش اجشایي: (4-1

 ؿذٜ اػز.

 

ػٙذی وٝ دس آٖ خضئیبر ا٘دبْ وبس ثٝ ًٛس دلیك ؿشح دادٜ ؿذٜ ٚ خٙجٝ دػاشٛس وابس   ( دستَسالعول کاسی: 4-2

 سا ثشای ٔدشی داسد.
 

ثي وّی ٚ ٔمشسار سؼییٗ ؿذٜ ثشای ٔٛهٛػبر ٔخشّف ػبصٔب٘ی سا ٔـخق وشدٜ ػٙذی وٝ هٛا ( آییي ًاهِ:4-3

 الاخشا اػز.ٞب لاصْٞبی وبسی ایٗ چبسچٛةٞب ٚ دػشٛساِؼُٕثٝ ًٛسی وٝ دس سذٚیٗ سٚؽ
  

 اػٙبدی وٝ ثشای ا٘دبْ وبس دس ػبصٔبٖ ثٝ كٛسر لٌؼی سؼییٗ ؿذٜ اػز. استاًذاسدّای داخلي: (4-4
 

ٚ اِؼُٕسدػشٛ وبسٌشٚٞی اػز وٝ ثٝ ٔٙظٛس سؼییٗ استاًذاسدّای تطخیع طًتیک:کاسگشٍُ تعییي  (4-5  ٞاب 

اػشب٘ذاسدٞبی سـخیق ط٘شیه ثش اػبع اػشب٘ذاسدٞبی ٔٛسد ٘یابص اص ػاٛی ٚصاسر ثٟذاؿاز ثاب  واٛس آصٔبیـاٍبٜ       

ثاٝ   ٞبی ػّٕی كب ت ٘ظش سـىیُ ؿذٜ ٚ دس ایٗ ػاٙذ ٞبی ط٘شیه ٚ ؿخلیزٔشخغ ػلأز، اداسٜ ط٘شیه، ا٘دٕٗ

 ؿٛد.اخشلبس وٕیشٝ ػٙٛاٖ ٔی

https://onlinelibrary.wiley.com/action/doSearch?ContribAuthorStored=Weatherall%2C+DJ
https://onlinelibrary.wiley.com/action/doSearch?ContribAuthorStored=Clegg%2C+JB
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Tan%20AS%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=11439976
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Quah%20TC%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=11439976
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Low%20PS%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=11439976
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Chong%20SS%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=11439976
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/11439976
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 دستَسالعول کطَسی

 تالاسوي-قثل اص تَلذ تتاتطخیع تطخیع ًاقلیي ٍ  

 

 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

  :( ضشح سٌذ5

 ثشای) سـخیق دیؾ اص سِٛذ ٞبی ػوٛ ؿجىٝثشای وّیٝ آصٔبیـٍبٜایٗ ػٙذ ثٝ ػٙٛاٖ یه دػشٛساِؼُٕ  :هقذهِ

وبسثشد داسد. سٚػبی آصٔبیـٍبٜ/ ٔؼئِٛیٗ فٙی ٞش آصٔبیـٍبٜ، خٟز ٔذیشیز كحیح ٞبی ٘بْ ثشدٜ ؿذٜ دس آٖ( ثیٕبسی

صْ اػز ٘ىبر هشٚسی ٔٛسد ٘یبص خٟز سـخیق ثیٕبسی سا ثب سٛخٝ ثٝ اِضأبر فٙی اػشب٘ذاسد لا سـخیق ثیٕبسی

INSO-ISO 15189  ،سػبیز ٕ٘بیٙذ. دس ایٗ لؼٕز لاصْ اػز اِضأبر فوب، اِضأبر وبسوٙبٖ، اِضأبر سدٟیضار

ٞب حٜٛ  فظ اًلاػبر ٚ دادٜاِضأبر لجُ اص آصٔبیؾ،  یٗ آصٔبیؾ ٚ دغ اص آصٔبیؾ ؿبُٔ كذٚس ٚ ٌضاسؽ ٘شبیح ٚ ٘

سـخیق  ٞبی ػوٛ ؿجىٝثشای وّیٝ آصٔبیـٍبٜ دػشٛساِؼُٕ ایٗ سػبیز وّیٝ ٔٛاسد روش ؿذٜ دس ٔذ ٘ظش لشاس ٌیشد.

ٞبی ػوٛ ؿجىٝ آصٔبیـٍبٜادٚاسی ٞبی ٕٔیضیاِضأی اػز ٚ دس آٖ(  ٞبی ٘بْ ثشدٜ ؿذٜ دس)ثشای ثیٕبسی دیؾ اص سِٛذ

ثی لشاس بٔٛسد اسصی ،ی ٔشسجي ثٝ ثیٕبسی دس سؼٟذٞبِیؼزٛاسد صیش ثش اػبع چهسػبیز ٔسـخیق دیؾ اص سِٛذ 

ٞبی روش وٝ للذ ػوٛیز دس ؿجىٝ سا داس٘ذ ٚ یب دسصٔیٙٝی ٞبیخٛاٞٙذ ٌشفز. سػبیز ٔٛاسد ٔضثٛس ثشای آصٔبیـٍبٜ

دس ایٗ  .ؿذبص سّمی خٛاٞذ ػٙٛاٖ أشیٝثبصدیذٞب ث دس صٔبٖؿٛد ٚ ٍٞٙبْ ثشسػی سمبهب وٙٙذ سٛكیٝ ٔیؿذٜ فؼبِیز ٔی

دػشٛساِؼُٕ سإٞٙبیی لاصْ ثشای یه سـخیق دلیك ٚ ٔٙبػت آٚسدٜ ؿذٜ اػز ٚ آصٔبیـٍبٜ ثب سػبیز ثؼیبسی اص ایٗ 

 ؿٛد.سإٞٙبیی ٔی ،ٔٛاسد دس صٔیٙٝ اػشمشاس یه ثش٘بٔٝ سـخیلی دلیك
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 تالاسوي-قثل اص تَلذ تتاتطخیع تطخیع ًاقلیي ٍ  

 

 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 هشحلِ اٍل:تالاسوي -تطخیع تتا( 5-1

 پزیشش عوَهي:( 5-1-1

ٕٞشاٜ فشْ  ثیٕبس ثب ٔؼشفی دضؿه ٔـبٚسٜ ط٘شیه اص ٔشوض ثٟذاؿشی ٚ دسٔب٘ی ٚیظٜ ٔـبٚسٜ ط٘شیهدٜ ٚ یب خب٘ٛا دزیشؽ

ثٝ  صٚخیٗلاصْ اػز  آصٔبیـبر ٔش ّٝ اَٚ سـخیق لجُ اص سِٛذ ٌیشد. ثشای ؿشٚع( كٛسر ٔی3اسخبع )فشْ ؿٕبسٜ 

ٞبی ٚ ٚاسیب٘ز HbA2 ، HbFٚ ٔمذاس  CBC)ٚ اِىششٚفٛسص ٌّٕٞٛٛثیٗ  خٖٛ ؿٙبػی ٕٞشاٜ ٘شبیح وّیٝ آصٔبیـبر

 .ذ٘ؿٛاسخبع دادٜ  ٔٙشخت آصٔبیـٍبٜ ط٘شیه( ثٝ ٌّٕٞٛٛثیٗ

                  ثبیذ فشْ اسخبع ثیٕبس اص ًشیك ٔؼشفی دضؿه ٔشخلق كٛسر ٌیشدخب٘ٛادٜ یب  دزیشؽ چٙب٘چٝ تثػشُ:

سحٛیُ دادٜ  ٚ ثٝ آصٔبیـٍبٜ دسیبفز خیٗصٚاص ٔشوض ثٟذاؿشی ٚ دسٔب٘ی ٚیظٜ ٔـبٚسٜ ط٘شیه سٛػي ( 3فشْ ؿٕبسٜ  )

 .سٛا٘ذ دس صٔبٖ خٛاثذٞی سحٛیُ دادٜ ؿٛد(ٔیایٗ فشْ ) ؿٛد

 سٙبلن یب آصٔبیـبرثشسػی چٙب٘چٝ  ؿٛد ٚثشسػی ٔی دلیمبً ٌّٕٞٛٛثیٗ ٚ اِىششٚفٛسص CBCدس ٔش ّٝ اَٚ، آصٔبیـبر

لاصْ اػز ػلاٜٚ ثش  سا ٌٔبِجٝ ٕ٘بیذ. آصٔبیؾ ىشاسسٛا٘ذ سٔی ط٘شیه آصٔبیـٍبٜ ٔؼئَٛ فٙیٚخٛد داؿشٝ ثبؿذ  خذی اثٟبْ

آصٔبیـٍبٜ  دلیك لشاس ٌیشد. )دس كٛسر ٚخٛد( ٘یض ٔٛسد ثشسػی ی ٌّٕٞٛٛثیٗٞبٚ ٚاسیب٘ز HbFٔمذاس  ،HbA2 ٔیضاٖ

ص لجُ ا ٗیٞٓ چٙ سا ًشا ی ٚ دس ٍٞٙبْ دزیشؽ خب٘ٛادٜ ٞب اًلاػبر لاصْ سا ٚاسد وٙذ. اػشب٘ذاسدفشْ دزیشؽ  ثبیذ ط٘شیه

اص صٔبٖ دزیشؽ سب  اسائٝ ٘شیدٝ ٔذر صٔبٖ٘بٔٝ اص صٚخیٗ سٛػي آصٔبیـٍبٜ ط٘شیه اخز ؿٛد. فشْ سهبیزثبیذ ٌیشی ٕ٘ٛ٘ٝ

ٔش ّٝ دْٚ )ثشسػی  PNDایٗ صٔبٖ ثشای اػز.  یه ٔبٜ   ذاوثش PNDدس ٔش ّٝ اَٚ  (turnaround time)خٛاثذٞی 

ٔبیـٍبٜ لجُ اص اسٕبْ صٔبٖ فٛق ثبیذ ثب روش دِیُ ثٝ خب٘ٛادٜ اًلاع دس كٛسر ٘یبص ثٝ صٔبٖ ثیـشش آص .اػزخٙیٗ( دٚ ٞفشٝ 

سٛا٘ذ اص دیٍش افشاد خب٘ٛادٜ ٔب٘ٙذ دذس ٚ ٔبدس آلب ٚ خب٘ٓ ٘یض سمبهبی ٘شیدٝ وٝ آصٔبیـٍبٜ لاصْ ثجیٙذ ٔیدس كٛسسی .دٞذ

 دس ایٗ خلٛف صٚخیٗ  .سٛا٘ذ ثبػث ػذْ دزیشؽ صٚخیٗ ؿٛدٚ یب خٖٛ ٕ٘بیذ. ػذْ ٕٞىبسی صٚخیٗ ٕ٘ی CBCآصٔبیؾ 

 ثٝ ٕٞىبسی دس ایٗ صٔیٙٝ ٞؼشٙذ.ّٔضْ 

 ا٘ٛاع ٚ دیٍش HbA ,HbA2, HbFٞبیٚ ٘ؼجز ؿٙبػیآصٔبیـبر خٖٛ ٘شبیح دلیك یدغ اص ثشسػ :تثػشُ

 ؿٛد.ِٔٛىِٛی ٔـخق ٔی اِىششٚفٛسص یب ػشٛ٘ی، ٘ٛع آصٔبیـبراص ًشیك  ٌّٕٞٛٛثیٗ

 سويتالا -سل تشکیثات آى )هاًٌذ سیكلّا ٍ ّوَگلَتیٌَپاتي تالاسوي ٍ اًَاع–تشای تتا  آصهایص (5-1-2

 ٍ ...( تالاسوي دلتا-یا تتا

 تالاسوي ـ هشحلِ اٍل-تتاتطخیع قثل اص تَلذ ( 5-1-2-1 

 پزیشش عوَهي:

ـبٚسٜ ط٘شیه ثیٕبس ثب ٔؼشفی دضؿه ٔـبٚس ط٘شیه اص ٔشوض ثٟذاؿشی ٚ دسٔب٘ی ٚیظٜ ٔخب٘ٛادٜ ٚ یب  دزیشؽ الف:

 ٌیشد.ط٘شیه ٚ سـخیق لجُ اص سِٛذ كٛسر ٔی ؿجىٝ خذٔبر آصٔبیـٍبٞی 3 شْ ؿٕبسٜثٝ ٕٞشاٜ ف

ـٍبٞی كٛسر ٔؼشفی دضؿه ٔشخلق ٔـبٚس دا٘ثب ٚ یب خب٘ٛادٜ  ثیٕبس دزیشؽ وٝ دس كٛسسی: 1تثػشُ

سٛػي خب٘ٛادٜ دسیبفز ٚ ثٝ  اؿشی ٚ دسٔب٘ی ٚیظٜ ٔـبٚسٜ ط٘شیهاص ٔشوض ثٟذ 3ٌشفز ثبیذ فشْ ؿٕبسٜ 
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

سٛا٘ذ دس صٔبٖ خٛاثذٞی كٛسر ٌیشد ٚ دسیبفز خٛاة ٔٙٛى ثٝ آٖ ایٗ أش ٔی سحٛیُ دادٜ ؿٛد. ٜآصٔبیـٍب

 ؿٛد.ٔی

               خیٗ لٌؼب ٘بلُ سبلاػٕی ثشب ثبؿٙذثبیؼشی ٞش دٚ ٘فش صٚٔیدس ایٗ  بِز  ،دس ٍٞٙبْ دزیشؽ ب:

(MCV<80 fl ,MCH<27 pg, HbA2>3.5)  ٍُشی ٘بلُ ػیىُ ػُ ٚ یب ِذٛس ٚ دی سبلاػٕی-ثشبٚ یب یىی ٘بل

 ٚ یب أثبِٟٓ ثبؿذ.

  سبییذ ؿذٜ ثبؿذ. اِىششٚفٛسصیغ ثب سٚؽ وبدیلاسی HbA2ٔمذاس دس ایٗ ٔٛاسد : 1تثػشُ 

 ٚخٛد داؿز ٔؼئَٛ فٙی آصٔبیـٍبٜ ط٘شیه خذی اثٟبٔی سٙبلن یب آصٔبیـبر ثشسػیچٙب٘چٝ دس : 2تثػشُ

دس كٛسسی وٝ آصٔبیؾ ا٘دبْ ؿذٜ دس ٔشوض ثٟذاؿز ثب ذ. سا اص دضؿه ٌٔبِجٝ وٙ آصٔبیؾ سٛا٘ذ سىشاسٔی

خٟز  ٞبی ط٘شیه ا٘دبْ ؿذٜ ٔغبیشر داسد ٔشاستٚ ٘یض سؼزسىشاس ؿذٜ سٚؽ وبدیّشی ثٛدٜ ٚ ثب آصٔبیؾ 

 ثٝ اداسٜ ط٘شیه ٌضاسؽ ؿٛد.  وشجب ثبیؼشیٔی كٛسر ٔبِیٝ ثشسػی ٚ سفغ ٔـىلار ث

وٝ خب٘ٛادٜ داسای فشص٘ذ ٔجشلا ٘جبؿذ  اص سِٛذ دس كٛسسی آصٔبیـبر ٔش ّٝ اَٚ سـخیق لجُ ثشای: 3تثػشُ

ٚاِذیٗ آٟ٘ب ٚ یب فشد دیٍشی اص خب٘ٛادٜ ثشای ا٘دبْ آصٔبیـبر ثٝ سٚؽ  ٕ٘ٛ٘ٝ خٖٛ ٚ آصٔبیـبر خٖٛ ؿٙبػی

خب٘ٛادٜ داسای فشص٘ذ ٔجشلا  سٛػي آصٔبیـٍبٜ اخز ؿٛ٘ذ. چٙب٘چٝ غیشٔؼشمیٓ ٔٛسد ٘یبص اػز ٚ ٔیجبیؼشی

 وبفی اػز. فشص٘ذ ٔجشلا ٚ ٚاِذیٗ ٚی ثشای ا٘دبْ اصٔبیـبر ثبؿذ ٕ٘ٛ٘ٝ خٖٛ

ٞبی سؼییٗ ٔٛسبػیٖٛ )سٚؽ ٔؼشمیٓ( ٚ ٌٔبِؼٝ دیٛػشٍی ط٘ی ثشای سـخیق لجُ اص سِٛذ ا٘دبْ سٛاْ آصٔبیؾ ج:

 ػز.ا ، ......( )سٚؽ غیشٔؼشمیٓ( هشٚسیRFLP  ،SNP)اص خّٕٝ 

ٚ أثبِٟٓ  سبلاػٕی-ثشب –لُ ػیىُ ػُ ٚ یب دِشب سـخیق لجُ اص سِٛذ ثشای صٚخیٙی وٝ ٞش دٚ ٘ب تثػشُ:

 .اػز ٞش ٔٛسددس بف ثب ٔلا ظبر سـخیلی خثبؿٙذ ٔب٘ٙذ سبلاػٕی 

شٙذار آصٔبیـٍبٞی ؿبُٔ فشْ ثبیؼز وّیٝ ٔؼ)ٔش ّٝ اَٚ، ٔش ّٝ اَٚ ٚ دْٚ( ٔی PNDٞش  ثشای ا٘دبْ د:

دفشش آصٔبیـبر،  ٞبی آ٘بِیض ٘شبیح،شٌٌٝیشی، ثثشٌٝ سلٕیٓ ،(Work sheet)آصٔبیـٍبٞی  ٞبیوبسثشي ،دزیشؽ

یٝ ٔٛاسد وٝ ٚ ثم (Consent form)سىٕیُ ؿذٜ سهبیز ٘بٔٝ فشْ  دشٚ٘ذٜ خب٘ٛادٜ ثٝ ٕٞشاٜفشْ سدیبثی ٕ٘ٛ٘ٝ، 

ؿٛد وٝ دس دشٚ٘ذٜ آصٔبیـبر خب٘ٛادٜ سا دیٍیشی وشد ٚخٛد داؿشٝ ثبؿذ. سٛكیٝ ٔی سٛاٖٞب ٔیآٖ سٛػي

سٚصٞبی ٔشاخؼٝ، سٚصؿٕبس آٚسدٜ ؿٛد. ٔب٘ٙذ سٚص ٚ یب  فشْ دیٍیشی كٛسرٝ بس ثآصٔبیـٍبٞی ٞش خب٘ٛادٜ سٚ٘ذ و

وبس آصٔبیـٍبٞی ٚ ..... ٚ دبیبٖ ؿٙبػی، ؿشٚع ، دسیبفز ٕ٘ٛ٘ٝ خٙیٙی، دسیبفز آصٔبیـبر خٖٛدسیبفز ٕ٘ٛ٘ٝ خٖٛ

  .ٔـخق ؿٛد

 سٍش هستقین:( 5-1-2-1-1     

وٝ سٛػي ٔحممیٗ سا خٟؾ ؿبیغ وـٛس  20 ذالُ  یشٛأٖ ٌّٛثیٗ -ثشبسؼییٗ ٔٛسبػیٖٛ دس طٖ ثشای 

ٔٛسد ثشسػی لشاس  ARMS-PCR آٟ٘ب ثٝ سٚؽ یثشای صٚخیٗ یب فشص٘ذ ٔجشلا( 1ا٘ذ ) خذَٚ سؼییٗ ؿذٜ

)چٙب٘چٝ ٔٛسبػیٖٛ اص ًشیك فشص٘ذ ثیٕبس خب٘ٛادٜ ٔـخق ؿذٜ ثبؿذ خٟز سبییذ ٔٛسبػیٖٛ یبفز د دا

 بیخٟؾ  یسٛا٘ذ ثش اػبع فشاٚا٘یٔ ـٍبٜیآصٔباِجشٝ  یش٘ذ(.ؿذٜ، ٚاِذیٗ ثیٕبس ثبیذ ٔٛسد ثشسػی لشاس ٌ

ٞب( دس ٞبی ٔـخق ؿذٜ لجّی )وٙششَاػشفبدٜ اص ٕ٘ٛ٘ٝ وٙذ. ٝیسا سٟ ؼزیِ ٗیخبف ٌٔٙمٝ ا یٞبخٟؾ
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

ٞب ثٝ كٛسر ٕٞٛصیٍٛر ثبیؼز وٙششَآصٔبیـٍبٜ ٔی ARMSیؼٙی دس ٞش ٔٛسد  ٞش ٔٛسد هشٚسی اػز.

ٞبی خب٘ٛادٜ ٔٛسد شسػی ٚ ٕٞٛصیٍٛر آٖ خٟؾ سا دس وٙبس ٕ٘ٛ٘ٝ٘شٔبَ، ٞششٚصیٍٛر خٟؾ ٔٛسد ث

  وٙٙذٜ سٟیٝ ؿٛد ٚ یب اص ٞبی ٔشاخؼٝسٛا٘ذ سٛػي آصٔبیـٍبٜ اص ٕ٘ٛ٘ٝٞب ٔیآصٔبیؾ لشاس دٞذ. وٙششَ

 اػزثٝ دیٛػز ایٗ دػشٛساِؼُٕ  ARMS-PCR ِیؼز دشایٕشٞبی داخّی سٟیٝ ؿٛد. DNAٞبی ثب٘ه

  .(6-5سخٛع ثٝ ثٙذ )

 تالاسوي دس ایشاى-ّای ضایع تتاهَتاسیَى : 1ضواسُ  لجذٍ

 

 

 ثب سٚؽ سؼییٗ ٔٛسبػیٖٛ ثبیذ  ،ٔٛسبػیٖٛ ٔـخق ٘ـذ ٞبی ؿبیغ،ثشسػی خٟؾچٙب٘چٝ ثب 

Sequencing  ٖٞبی اص ٕٞبٖ اثشذا )ثذٖٚ ثشسػی خٟؾسٛا٘ذ آصٔبیـٍبٜ ٔی ا٘دبْ ؿٛد. ٌّٛثیٗ -ثشبط

  .اػشفبدٜ وٙذ٘یض ٌّٛثیٗ  -ثشبٞبی طٖ ٗ سٛاِی ثشای یبفشٗ خٟؾاص سٚؽ سؼیی ؿبیغ(

ٞبیی ٔب٘ٙذ چٙب٘چٝ دغ اص ا٘دبْ ٔٛاسد فٛق، ٔٛسبػیٖٛ ٔـخق ٘ـذ آصٔبیـٍبٜ ثبیذ ثب اػشفبدٜ اص سٚؽ

Gap- PCR  یبMLPA دس ٔٛاسدی وٝ ثش ٞبی  زفی دس خٛؿٝ ط٘ی ثشب سا ثشسػی ٕ٘بیذ )ٚخٛد خٟؾ

ؿٛ٘ذ ٚ ٞبی  زفی ثشسػی ٔیفٙی لجُ اص سؼییٗ سٛاِی، خٟؾ ٔؼئَٛٚ ٘ظش ؿٙبػی اػبع ٘شبیح خٖٛ

 .(٘یؼزٌشدد ٘یبصی ثٝ سؼییٗ سٛاِی ؿٙبػی ؿٙبػبیی ٔیوٙٙذٜ ٘شبیح خٖٛخٟؾ  زفی سٛخیٝ

ثب سٛخٝ ثٝ هشٚسر ثٝ  ذالُ سػب٘یذٖ خٌبی سـخیق دس كٛسر یبفشٗ ٔٛسبػیٖٛ سٚؽ  تثػشُ: 

 ثبیؼز ا٘دبْ ؿٛد.غیشٔؼشمیٓ )ثٝ ؿشح صیش( ٘یض ٔی

 

 سٍش غیشهستقین: (5-1-2-1-2 

( ثشای صٚخیٗ ٚ ٌّٛثیٗ-ٔشلُ ثٝ خٛؿٝ ط٘ی ثشبٚ ...  RFLP, STR ،SNPٌٔبِؼٝ دیٛػشٍی ط٘ی ) ثشسػی 

 ؿٛد.ٞب ا٘دبْ ٔیٔجشلای آٟ٘ب ٚ دس كٛسر ٘ذاؿشٗ فشص٘ذ ٔجشلا ثشای خب٘ٛادٜ آٖ فشص٘ذ

ػز یبثذ ٚ ٔحُ ٌٛیب ثذٖٚ ٞیچ اثٟبٔی لبثُ سفؼیش ثبؿذ. دس ثبیؼز ثٝ  ذالُ یه ٔحُ ٌٛیب دآصٔبیـٍبٜ ٔی

. اػزوٝ ٔٛسبػیٖٛ ٞش دٚ )صٚخیٗ( ٔـخق ثبؿذ  ذالُ یه ٔحُ ٌٛیب وبفی  سٚؽ غیشٔؼشمیٓ ٔـشٚى ثش ایٗ

ٔٛسد ثشسػی لشاس سٛا٘ٙذ ٔیصیش  یٞبیبفشٗ ٔحُ ٌٛیب ٔحُ یثشاؿٛد ٞب اػشفبدٜ ٔیSNPٚ یب  RFLPچٙب٘چٝ اص 

ٞبی (. اػشفبدٜ اص 2ٕٝ٘ٛ٘)خذَٚ ( آغبص ٌشدد ٌّٛثیٗ -ثشباػز ثشسػی ثب ٔبسوشٞبی داخُ طٖ  )ثٟشش ٌیش٘ذ

IVSII-1 
(G to A) 

 

IVSI-5 

(G>C) 

IVSI-110 
(G > A) 

Fr8-9 (+G) 

 

C36-37 

(-T) 
IVSI-1 

(G to A) 
CD30 

(G to C) 
CD39 

(C to T) 
CD44 

(+T) 

CD5 

(-CT) 

CD22 

(G to T) -25del 
C82-83 

(-G) 

IVSII-745 

(C to G) 

CD15 

(G to A) 

-28 

(A to G) 

IVSI-128 

( T to G) 

CD 8 

(-AA ) 

CD37 

(G to A) 

-88 

(C to T) 
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

ٞب ثٝ ٕٞشاٜ ٔـخلبر آ٘ضیٓ PCR-RFLPدشایٕشٞبی  ٞب( دس ٞش ٔٛسد هشٚسی اػز.ٔـخق ؿذٜ لجّی )وٙششَ

 (. 6-5)سخٛع ثٝ ثٙذ  اػزٚ لٌؼبر ایدبد ؿذٜ ثٝ دیٛػز 

 

 گلَتیي-دس خَضِ طًي تتا RFLP: هاسکشّای 2جذٍل ضواسُ 

5'ψβ-HincII 
A-HindIII 

G-HindIII XmnI -HincII 

 β-HinfI β-AvaII , β-RsaI 3'ψβ-HincII ٞبSNP دیٍش

 

سٚؽ غیشٔؼشمیٓ فمي دس كٛسر ػذْ ٕٞىبسی خب٘ٛادٜ )ثش اػبع ٔؼشٙذار ٔٛخٛد دس دشٚ٘ذٜ : 1 تثػشُ

 .اػزٔشثًٛٝ( لبثُ  زف 

سبلاػٕی ثٛدٖ فشد -ٌیشی ثبؿذ، ٘بلُ ثشبٝ سٚؽ غیشٔؼشمیٓ ٔجٙبی سلٕیٓوٝ ٘شید دس كٛسسی: 2تثػشُ 

 ثبیذ ٔحشص ؿٛد )ٔثلاً سىشاس آصٔبیـبر خٖٛ ؿٙبػی، داؿشٗ فشص٘ذ ٔجشلا ٚ...(. 

 SNPدس سؼییٗ سٛاِی  ، چٙب٘چٝٚ ... ٌٛیبیی دیذٜ ٘ـذ  RFLP  ،SNPوٝ دس ا٘دبْ دس كٛسسی :3 تثػشُ

 سٚؽ غیشٔؼشمیٓ ٔحؼٛة ؿٛد.سٛا٘ذ ثٝ ػٙٛاٖ ٔـبٞذٜ ؿذ ٔی

آ٘بِیض دّٛسبیذیًٙ یب بسٛا٘ذ اص ًشیك ٞوٝ آصٔبیـٍبٜ ثٝ ٔحُ ٌٛیب دػز ٘یبفز ٔی دس كٛسسی :4 تثػشُ

ٔشلُ ثٝ دٚ ًشف  STRثب اػشفبدٜ اص ٔبسوش ٞبی  (Haplotyping or Linkage analysis)دیٛػشٍی 

بدٜ وشد، ٘یبصی ثٝ اػشفبدٜ اص ٔبسوش ٞبی وٝ آصٔبیـٍبٜ اص ایٗ سٚؽ اػشف طٖ اػشفبدٜ وٙذ. دس كٛسسی

SNP ٔثبَ صیش وبسثشد  .٘یؼزSTRدس ؿىُ صیش  دٞذ.ٌّٛثیٗ سا ٘ـبٖ ٔی-ٞبی ٔشلُ ثٝ طٖ ثشب

ثٝ ٔٙظٛسٞبی دیٍش لشاس ٞب ٚ ثمیٝ ٔبسوش ٞؼشٙذ (…D11 HBB) 11ٔبسوشٞبی اكّی ثش سٚی وشٚٔٛصْٚ 

 ز وشدٜ اػز.طٖ ٔؼیٛة سا اص دذس دسیبف II-2دادٜ ؿذٜ ا٘ذ. خٙیٗ 
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 

وٝ آصٔبیـٍبٜ ثؼذ اص ا٘دبْ ٔشا ُ فٛق )ٔؼشمیٓ یب غیشٔؼشمیٓ ٚ یب ٞشدٚ( ٘شٛا٘ؼز  دس كٛسسی :5 تثػشُ

ی سا وٝ ثب آٖ دثُ چه ا٘دبْ دادٜ لاصْ اػز آصٔبیـٍبٞ ٚ صٚخیٗ لٌؼب ٘بلُ ثشب ثبؿٙذ، ثٝ ٘شیدٝ ثشػذ

ثبیؼز ظشف یآصٔبیـٍبٜ ٔآٖ ٛسد ٔـبٚسٜ لشاس دٞذ ٚ ٕٔٞشاٜ ثب خضئیبر دشٚ٘ذٜ  سا ثٝ كٛسر وشجی اػز

٘یبص ثٝ  ٔٛسد ٔـبٚسٜ٘ظش خٛد سا وشجبً اػلاْ ٕ٘بیذ. چٙب٘چٝ آصٔبیـٍبٜ  ،یه ٞفشٝ ثؼذ اص دسیبفز دسخٛاػز

ٞضیٙٝ  ثشسػی ٘شبیح ٚ یب ٕ٘ٛ٘ٝ خب٘ٛادٜ داؿز آصٔبیـٍبٜ ٔحیٌی ٔیجبیؼز ٕٞىبسی لاصْ سا ثٝ ػُٕ آٚسد.

 .اػزثب آصٔبیـٍبٜ ٔحیٌی ٔـبٚسٜ  ٚا٘دبْ آصٔبیـبر 

ٔش ّٝ دْٚ  PND٘یبصی ثٝ  ٞبی فٛق آصٔبیـٍبٜ ٘شیدٝ ثٍیشد وٝوٝ ثؼذ اص ثشسػی دس كٛسسی : :6تثػشُ 

ٔٛسد ٔـبٚسٜ وشجی لشاس دٞذ  ٞی سا وٝ ثب آٖ دثُ چه ا٘دبْ دادٜ اػزسٛا٘ذ آصٔبیـٍب، ٔی٘یؼزسبلاػٕی 
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

ه ٞفشٝ ثؼذ اص دسیبفز دسخٛاػز، ٘ظش خٛد سا ثٝ كٛسر ظشف ی ثبیؼزٔی ٔٛسد ٔـبٚسٜٚ آصٔبیـٍبٜ 

 .اػزٞضیٙٝ ا٘دبْ آصٔبیـبر ٚ ٔـبٚسٜ ثب آصٔبیـٍبٜ ٔحیٌی  وشجی اػلاْ ٕ٘بیذ.

              ٞی وٝ آصٔبیـٍبأىبٖ ٔـبٚسٜ ٌشفشٗ اص  6ٚ  5ٞبی چٙب٘چٝ دس ٔٛاسد روش ؿذٜ دس سجلشٜ: 7تثػشُ 

ثبؿذ یب آصٔبیـٍبٜ ٔٛسد ٔـبٚسٜ لبدس ثٝ  ُ ٔـىُ ٘جبؿذ،  ذاؿشٝاػز ٚخٛد ٘ دثُ چه ثب آٖ ا٘دبْ ؿذٜ

سـخیق ٔشخغ ٔٛسد ٔـبٚسٜ وشجی لشاس دٞذ ٚ آصٔبیـٍبٜ سا  سٛا٘ذ آصٔبیـٍبٜ ٔشخغآصٔبیـٍبٜ ٔحیٌی ٔی

ظشف یه ٞفشٝ ثؼذ اص دسیبفز دسخٛاػز، ٘ظش خٛد سا ثٝ كٛسر  ثبیؼزٔی ٘یضط٘شیه )ثیٕبسی ٔشثًٛٝ( 

 .اػزٞضیٙٝ ا٘دبْ آصٔبیـبر ٚ ٔـبٚسٜ ثب آصٔبیـٍبٜ ٔحیٌی  .وشجی اػلاْ ٕ٘بیذ

 

 ّا تِ قشاس صیش است:هَاسد خاظ پیص اص تَلذ تالاسوي ٍ ّوَگلَتیٌَپاتي( تطخیع 5-1-3 

)ٔب٘ٙذ  اػز PNDثبؿذ ٘یبص ثٝ  HbSچٙب٘چٝ یىی اص صٚخیٗ لٌؼبً ٘بلُ ثشب ٚ دیٍشی ٘بلُ  (5-1-3-1

 ػُٕ ؿٛد(. سبلاػٕی-ثشب

)ثٝ  ٘یؼز PNDثبؿذ ٘یبص ثٝ  HbCچٙب٘چٝ یىی اص صٚخیٗ لٌؼبً ٘بلُ ثشب ٚ دیٍشی ٘بلُ ( 5-1-3-2

 ٔشاخؼٝ ؿٛد(. /http://2000.apogi.infoثٝ آدسع  ApoGIػبیز 

)  زاػ PNDثبؿذ ٘یبص ثٝ  HbEچٙب٘چٝ یىی اص صٚخیٗ لٌؼبً ٘بلُ ثشب ٚ دیٍشی ٘بلُ  (5-1-3-3

 ػُٕ ؿٛد(. سبلاػٕی-ثشبٔب٘ٙذ 

 (Lepore)یب ِذٛس ٚ سبلاػٕی-ثشب-٘بلُ دِشب یچٙب٘چٝ یىی اص صٚخیٗ لٌؼبً ٘بلُ ثشب ٚ دیٍش (5-1-3-4

 ػُٕ ؿٛد(. سبلاػٕی-ثشب)ٔب٘ٙذ  اػز PNDثبؿذ ٘یبص ثٝ 

سد. ٘ذا PNDثبؿذ ٘یبص ثٝ  HbD٘بلُ  یچٙب٘چٝ یىی اص صٚخیٗ لٌؼبً ٘بلُ ثشب ٚ دیٍش  (5-1-3-5

(HbD  فمي ثبHbS  ٝ٘یبص ثPND .)ؿٛد وٝ وؼی وٝ ٘بلُ ٌّٕٞٛٛثیٗ یبدآٚسی ٔی داسدD  ثبؿذ داسای

MCV  ٚMCH  ٘ؼجشب ًجیؼی ِٚی ٔمذاسHbA2  ثشبوٝ دلاِز ثش ٘بلُ  اػز 7/3سب  4/3 ذٚد-

اس ٔمذ ( ثٛد ٚ ٪70دسكذ )ٔؼٕٛلا ثیؾ اص  50ثیؾ اص  D٘ذاسد. اٌش فشدی ٚاخذ ٌّٕٞٛٛثیٗ  سبلاػٕی

MCV  ٚMCH  ٘بلُ ٕٞٛصیٍٛر  ثٝ ا شٕبَ صیبد ( ٚی26ٚ  76ٚی ٘ضدیه ٔشص ثٛد )ٔثلا ثیؾ اصD 

( ثٛد ٚ 25ٚ  75وٕشش اص  MCV  ٚMCHغیش ػبدی )ٔثلا  CBCِٚی اٌش ثب ٕٞیٗ ٔمذاس ٚاخذ  اػز

HbA2  ثٛد ٚی ثٝ ا شٕبَ صیبد ٘بلُ ٕٞضٔبٖ ٌّٕٞٛٛثیٗ  3.5ٚی ثیـشش اصD  ٚزا ِ .اػز سبلاػٕی-ثشب

سفىیه لبئُ  سبلاػٕی-ثشبٚ  Dٚ ٘بلُ سٛاْ  Dآصٔبیـٍبٜ ثبیذ ثشٛا٘ذ ثیٗ ٚهؼیز ٕٞٛصیٍٛر ٌّٕٞٛٛثیٗ 

 ؿٛد.

 ٕٔىٗثبؿذ  Alpha triplication٘بلُ  یاص صٚخیٗ لٌؼبً ٘بلُ ثشب ٚ دیٍش یچٙب٘چٝ یى (5-1-3-6

ـٍبٜ ٔشخغ سـخیق آصٔبی ٔـٛسر یذ ثب)هشٚسر ا٘دبْ ٔش ّٝ دْٚ ثبذ ٙثبؿ داؿشٝ PNDاػز ٘یبص ثٝ 

 .(شدیكٛسر ٌ ٔٙشخت ثش٘بٔٝ ٕٞبسِٛٛطیؼز ط٘شیه ٚ ثب ٔـٛسر

 

http://2000.apogi.info/
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

ٔٛاسد صیش  ٞبی ٔخشّف آٖ ٔب٘ٙذٚ  بِز Sickle cell disordersثیٕبسی داػی ؿىُ   (5-1-3-7

 :داس٘ذ PND٘یبص ثٝ 

1. Sickle cell anaemia (Hb SS) ُٕٞٛصیٍٛر ػیىُ ػُ ثب یه فشد ٘بلُ ػیىُ ػ 

2. Hb SC disease ٞش دٚ ًشف ٘بلُ ػیىُ ػُ ٞؼشٙذ 

3. Hb S/ß-thalassaemia  سبلاػٕی-ثشبیىی ٘بلُ ػیىُ ػُ ٚ دیٍش 

4. Hb S/D Punjab ٕٞ ٌُّٛثیٗ ٛیىی ٘بلُ ػیىُ ػُ ٚ دیٍشی ٘بلD  

5. Hb S/HbO Arab  ٗیىی ٘بلُ ػیىُ ػُ ٚ دیٍش ٌّٕٞٛٛثی O Arab  

6. Hb S/δβ thal (آ٘ٛاع )ا سبلاػٕی-ثشب-یىی ٘بلُ ػیىُ ػُ ٚ دیٍشی دِشبٖ 

 

 : ؿٛ٘ذٔحؼٛة ٔی خٌشثی یی وٝٞبٌّٕٞٛٛثیٙٛدبسی  (5-1-3-8

1. Hb C/ß-thalassaemia 

2. Hb D/ß-thalassaemia 

3. Hb D/HbD 

4. Hb C/HbC 

5. Hb C/HbD 

6. Hb C/HbE 

7. Hb D/HbE 

8. Hb E/HbE  

 :ٌیشی ؿٛدٞب اص ٔٙبثغ ریُ اػشفبدٜ ٚ سلٕیٓدس ٔٛسد ػبیش ٌّٕٞٛٛثیٙٛدبسی  ( 5-1-3-9

A database of Human Hemoglobin Variants and Thalassemias 
http://globin.bx.psu.edu/hbvar/menu.html 

http://www.chime.ucl.ac.uk/APoGI 

http://2000.apogi 

www.screening.nhs.uk/sickleandthal

http://www.sickleandthal.org.uk/Documents/LabHandbook2006.pdf 

ٌّٛثیٗ دس خذَٚ  -ثشبٞبی ؿبیغ طٖ ٞب ٚ ٚاسیب٘زوٙؾ ا٘ٛاع خٟؾاًلاػبر ٔشثٛى ثٝ ثشٞٓ خلاكٝ

 آٚسدٜ ؿذٜ اػز. 3ؿٕبسٜ 

 

 

 

 

 

http://globin.bx.psu.edu/hbvar/menu.html
http://globin.bx.psu.edu/hbvar/menu.html
http://www.chime.ucl.ac.uk/APoGI
http://www.chime.ucl.ac.uk/APoGI
http://www.screening.nhs.uk/sickleandthal
http://www.screening.nhs.uk/sickleandthal
http://www.sickleandthal.org.uk/Documents/LabHandbook2006.pdf
http://www.sickleandthal.org.uk/Documents/LabHandbook2006.pdf
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 .گلَتیي-تتاخَضِ طًي ضایع  ّایکٌص اًَاع ٍاسیاًتتشّنخلاغِ : 3جذٍل ضواسُ 

 β- 

thal 

δβ- 

thal 

HbS HbD HbE Hb 

Lepore 

HbC HbO 

Arab 

β- thal + + + - + + - + 
δβ- thal + + + - + + - + 
HbS + + + + + + + + 

HbDPanjub - - + - - - - - 
HbE + + + - - + - - 

HbLepore + + + - + + - + 
HbC - - + - - - - - 
HbO Arab + + + - - + - - 

 

سیؼه ثشٚص ثیٕبسی  یؼٙی -( PND1خٛ٘ی ٚخٛد داسد ) اسخبع ثٝ سیؼه ثشٚص ثیٕبسی ط٘شیىی ٚ وٓ یؼٙی +

 ( . PND1ثٝ اسخبع ثٝ  ٘یبصػذْ خٛ٘ی ٚخٛد ٘ذاسد )ط٘شیىی ٚ وٓ

 MCV<80, MCH<27, HbA2: NL, HbF>3ٞششٚصیٍٛر:  ثشبی-سؼشیف دِشب

 

چٙب٘چٝ دس ٘شبیح اِىششٚفٛسص، ٚاسیب٘شی ؿٙبػبیی ؿذ،  شٕب ٘یبص ثٝ سبییذ ٘ٛع ٚاسیب٘ز ثب سٚؽ ِٔٛىِٛی  تثػشُ:

ًٕیٙبٖ اص ٘ٛع ٚاسیب٘ز ثب سٚؽ ِٔٛىِٛی ٔی سٛاٖ دس ٔٛسد ٘یبص یب ػذْ ٘یبص ثٝ سـخیق ٚ سٟٙب دغ اص ا اػز

 دیؾ اص سِٛذ لوبٚر ٕ٘ٛد. 

سٛا٘ذ خٟز ثشسػی ا شٕبَ ٕٞضٔب٘ی سبلاػٕی ثب ٔیضاٖ ٚاسیب٘ز ؿٙبػبیی ؿذٜ دس ٘شیدٝ اِىششٚفٛسص ٔی

ثبؿذ ٚ ثب دبسی ٛٚ ٌّٕٞٛٛثیٙ سبلاػٕی-ثشب٘بلُ  سٛا٘ذ ٕٞضٔبٖٔیٌّٕٞٛٛثیٙٛدبسی ٔٛسد اػشفبدٜ لشاس ٌیشد. یه فشد 

  .اصدٚاج وٙذثبؿذ ّف شٞبی ٔخیب ٚاسیب٘زٚ  سبلاػٕی-ثشبفشد دیٍشی وٝ ٘بلُ 

دْٚ  ش ِّٝزا سلٕیٓ ثٝ ا٘دبْ یب ػذْ ا٘دبْ ٔ .ثبیذ ثؼشٝ ثٝ ؿشایي سؼییٗ ٌشددٞب دس ٔٛسد ایٗ صٚج PND٘یبص ثٝ 

PND اػبع ثشدس كٛسر ٘یبص دِٝ وبفی ٚ اٞب ثش اػبع ٌٔٙك ػّٕی ٚ یٞبی ٌّٕٞٛٛثیٙٛدبسثشای دیٍش  بِز 

چٙب٘چٝ أىبٖ ٔـبٚسٜ  كٛسر دزیشد. ی وٝ ثب آٖ دثُ چه ا٘دبْ دادٜ اػزآصٔبیـٍبٞ ی٘ظش وشجدسخٛاػز ٚ 

٘جبؿذ یب آصٔبیـٍبٜ ٔٛسد ٔـبٚسٜ لبدس ثٝ  ُ ٔـىُ ٘جبؿذ،  ،ٞی وٝ دثُ چه ثب آٖ ا٘دبْ ؿذٜآصٔبیـٍبٌشفشٗ اص 

 ٔشخغٔٛسد ٔـبٚسٜ وشجی لشاس دٞذ ٚ آصٔبیـٍبٜ سا  سـخیق ط٘شیه سٛا٘ذ آصٔبیـٍبٜ ٔشخغیـٍبٜ ٔحیٌی ٔیآصٔب

 ظشف یه ٞفشٝ ثؼذ اص دسیبفز دسخٛاػز، ٘ظش خٛد سا ثٝ كٛسر وشجی اػلاْ ٕ٘بیذ. ثبیؼزٔی ٘یض سـخیق ط٘شیه

 .اػزیٌی ٚ ٔـبٚسٜ ثب آصٔبیـٍبٜ ٔح ا شٕبِی لاصْ الاخشا ٞضیٙٝ ا٘دبْ آصٔبیـبر
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 دّي هشحلِ اٍل:ًحَُ گضاسش( 5-1-4    

ثبیؼز ٌضاسؽ وشجی سٟیٝ وشدٜ ٚ ثٝ خب٘ٛادٜ، دضؿه، ٔشوض ثٟذاؿشی ٚ فٛق آصٔبیـٍبٜ ٔی ثؼذ اص ا٘دبْ آصٔبیـبر

 دسٔب٘ی ٚیظٜ ٔـبٚسٜ ط٘شیه ٚ یب دس كٛسر دسخٛاػز لب٘ٛ٘ی ثٝ ٔشاخغ ریللاح اسائٝ دٞذ.

 ذ ؿبُٔ  ذالُ ٔٛاسد صیش ثبؿذ:ٌضاسؽ ٔش ّٝ اَٚ ثبی( 5-1-4-1

 ٘بْ ٚ ٘بْ خب٘ٛادٌی صٚخیٗ )ٚ فشص٘ذ( .1

 /ؿٕبسٜ ِٔٛىِٛیؿٕبسٜ دشٚ٘ذٜ  .2

 ( آصٔبیـٍبٜ ) ٔشخغ ٔؼشفی خب٘ٛادٜ ٘حٜٛ ٔؼشفی ثٝ .3

 ثبیؼز دس ػشثشي آصٔبیـٍبٜ ٘ٛؿشٝ ؿٛد(آدسع ٚ ٔـخلبر آصٔبیـٍبٜ )ٌضاسؽ ٔی .4

 خٖٛ( سبسیخ اِٚیٗ ٔشاخؼٝ خب٘ٛادٜ ) سبسیخ دسیبفز ٕ٘ٛ٘ٝ .5

 ٚ ٘ٛع ٕ٘ٛ٘ٝیب اسػبَ ٕ٘ٛ٘ٝ  ٌیشیٔحُ ٕ٘ٛ٘ٝ .6

 سبسیخ ٌضاسؽ ٟ٘بیی  .7

ٔؼمیٓ، ٘ٛع ٔٛسبػیٖٛ ٚ ٘شیدٝ سٚؽ ٞبی سـخیق ِٔٛىِٛی )ٔؼشمیٓ، غیشسٚؽ یب سٚؽ .8

 خق ثبؿذ(.غیشٔؼشمیٓ ٔـ

ٚ یب ثٝ سٚؽ  ،Sequencingثٝ سٚؽ IVSII-1ثشای ٔثبَ )  ٞبی ِٔٛىِٛی٘شیدٝ ثشسػی سٚؽ .9

ARMS-PCR ٚPCR-RFLP .... دس ٌضاسؽ فبسػی یب اٍّ٘یؼی.( سـخیق دادٜ ؿذٜ اػز           

 .ٞبی ٌٛیب ( روش ؿٛد)فمي ٔحُسبػیٖٛ ٚ ٘شیدٝ ثشسػی غیش ٔؼشمیٓثبیؼز ٘بْ ٔٛٔی

سـخیق لجُ  ٚ ٘یبص ٚ یب ػذْ ٘یبص ثٝسـخیق لجُ اص سِٛذ  دس ٔشٗ فبسػی أىبٖ یب ػذْ أىبٖ .10

 اثشلاء ا شٕبَ ٚ یبفز ؿذ صایٕبسیث ٖٛیٔٛسبػٔثلا ٘ٛؿشٝ ؿٛد . اص سِٛذ ٚ صٔبٖ ٔشاخؼٝ روش ؿٛد

 .داسد ....  ٔشخلق ثب ٔـبٚسٜ ثٝ بصی٘ بیٚ  اػز% 25 سبلاػٕی-ثشب ثٝ ٗیخٙ

 هٕیٕٝدس ( داؿشٝ ثبؿذ )disclaimerٞش ٌضاسؽ ثبیذ خٕلاسی دس خلٛف ا شٕبَ خٌب ) .11

 .(یه ٕ٘ٛ٘ٝ آٔذٜ اػز

 اػزٚ ٘بْ وبسؿٙبػی وٝ ٔؼئَٛ دشٚ٘ذٜ  ؼئَٛ فٙی٘بْ ٚ ٘بْ خب٘ٛادٌی ٚ أوبء ٚ ٟٔش ٔ  .12

 آٚسدٜ ؿٛد.

 

 : PNDی ثثت دادُ ّا( 5-1-5

ٝ خب٘ٛادٜ دس ػبٔب٘ٝ اداسٜ ط٘شیه دس ٞبی ٔشثٛى ثدادٜ ٔٛظف ثٝ ثجزثؼذ اص ا٘دبْ آصٔبیـبر ٚ اسائٝ ٌضاسؽ، آصٔبیـٍبٜ 

ای ثٝ اًلاع ٞبی خذاٌب٘ٝاص ًشیك دػشٛساِؼُٕ ٞب. ٘حٜٛ ثجز دادٜاػزفٛاكُ ٚ ثب اػشب٘ذاسدٞبی سؼییٗ ؿذٜ ٚ ثٍٟٙبْ 

 ٞبی ػوٛ ؿجىٝ سـخیق سػیذٜ اػز.آصٔبیـٍبٜ

 .اػزٞبی اسػبِی كحز ٚ سىٕیُ دادٜ ٔؼئَٛ  ٔؼئَٛ: ؿخق ًكتِ هْن

 ٞب اؿبسٜ ؿذٜ اػز:دس ادأٝ ثٝ ثشخی ٘ىبر ٔٛسد سبویذ دس ثجز دادٜ

  شٕب ؿٕبسٜ ٞش دشٚ٘ذٜ ثجز ٌشدد. -
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

ٞب ٘جبیذ خبِی ثبلی  شٕب ثبیذ سىٕیُ ٌشد٘ذ ٚ ایٗ ٌضیٙٝ (ٚ آِفب)٘بْ ٔٛسبػیٖٛ ثشب  ٞبی ٔشثٛى ثٌٝضیٙٝ -

ثٕب٘ٙذ.  شٕب ٘بْ خٟؾ ثجز ٌشدد ٚ ٕٞٛصیٍٛر یب ٞششٚصیٍٛر ثٛدٖ خٟؾ دس ثجز اًلاػبر ٔٛسد سٛخٝ 

 لشاس ٌیشد. 

o  ثجز  دس ٔحُ ٔشثٛى ثٝ آٖ ثجز ٚ اص "ثشسػی ٘ـذٜ"چٙب٘چٝ ثشسػی ا٘دبْ ٘ـذٜ  شٕب اكٌلاح

 دس ایٗ ٔٛاسد خٛدداسی ٌشدد.  "٘شٔبَ"

o  سٟٙب دس كٛسسی وٝ ػّیشغٓ ا٘دبْ آصٔبیؾ ِٔٛىِٛی وبُٔ، خٟـی یبفز ٘ـذٜ اص اكٌلاح

 اػشفبدٜ ؿٛد.  "٘شٔبَ"

o ٞبی فبلذ خٟؾ"ٞبی ؿبیغ ثشسػی ؿذٜ ٚ ٘شٔبَ ثٛدٜ اص اكٌلاح دس كٛسسی وٝ سٟٙب خٟؾ

 اػشفبدٜ ؿٛد.  "ؿبیغ

             كٛسر كحیح ٚ وبُٔٝ ث MCV,MCH, Hb, HbA2ؿٙبػی ؿبُٔ خٖٛ سٕبٔی ٔٛاسد ٔشثٛى ثٝ -

 اص دغ ؿٙبػی خٖٛ ٘شبیح  شٕب ؿذٜ، ا٘دبْ دسٔب٘ی آٞٗ )ثب  ذالُ یه سلٓ اػـبس( سىٕیُ ٌشد٘ذ. چٙب٘چٝ

 .ٌشدد ثجز ٘یض دسٔب٘ی آٞٗ

 هشحلِ دٍم: تالاسوي-تتاتطخیع قثل اص تَلذ ( 5-2

دزیشد وٝ ٔش ّٝ اَٚ سا لجُ اص ثشای وؼب٘ی كٛسر ٔی سبلاػٕی-ثشباص سِٛذ  سـخیق لجُ ٔش ّٝ دْٚ (5-2-1

 ا٘ذ ٚ ٚهؼیز ِٔٛىِٛی آٟ٘ب ٔـخق ؿذٜ اػز.ثبسداسی ا٘دبْ دادٜ ٞبی اَٚٞفشٝثبسداسی ٚ یب دس

ثؼذ اص ٔحشص ؿذٖ ٘بلُ ثٛدٖ صٚخیٗ كٛسر ٌیشد.  لجُ اص  ثشای اخز ٕ٘ٛ٘ٝ خٙیٙی اػضاْ خب٘ٛادٜ (5-2-1-1

ثب ٕٞبٍٞٙی ٕ٘ٛ٘ٝ خٙیٙی ٌشفشٗ ثشای ٔـخق ؿذٜ ثبؿذ. اػضاْ خب٘ٛادٜ   Rhٚ ٚهؼیز ػٗ ثبسداسی اػضاْ 

( لاصْ اػز ػٗ CVSٌیشی اص خٙیٗ )ٔثلا ثشای اػضاْ خب٘ٛادٜ خٟز ٕ٘ٛ٘ٝ كٛسر ٌیشد ٚط٘شیه آصٔبیـٍبٜ 

  Rhٚ ٚهؼیز  خٛ٘ی ٔبدس ٌشٜٚ ؿٛدسٛكیٝ ٔیثبسداسی ثؼذ اص ٞفشٝ دٞٓ ثبؿذ )سبییذ ؿذٜ اص ًشیك ػٌٛ٘ٛشافی(. 

 .كٛسر ٌیشد 12-11سشخیحب ٕ٘ٛ٘ٝ ٌیشی ثیٗ ٞفشٝ چٙب٘چٝ خب٘ٛادٜ ثٝ ٔٛلغ ٔشاخؼٝ وشدٜ ثبؿذ  ٔـخق ؿٛد.

5-2-1-2)  ٕٝ٘ٛ٘CVS  شٕبً ثبیذ سٛػي فشد آٔٛصؽ دیذٜ صیش ٔیىشٚػىٛح Invert  یب اػششیٛػىٛح سٕیض

 .وٙذػبَ ٍٟ٘ذاسی  5 ذالُ ثشای ثب٘ه ٕ٘ٛ٘ٝ خٙیٙی سٟیٝ ٚ ثبیؼشی د. آصٔبیـٍبٜ ٔیؿٛ

) ثٝ  یٖٛ ٚ سٚؽ غیشٔؼشمیٓٚاِذیٗ ثشای سؼییٗ ٔٛسبػ DNAثبیؼز ثٝ ٕٞشاٜ ٕ٘ٛ٘ٝ خٙیٙی ٔی (5-2-1-3

 ARMS-PCRدس كٛسر اػشفبدٜ اص سٚؽ  ٔٛسد آصٔبیؾ لشاس ٌیشد. (روش ؿذٜ PNDؿش ی وٝ دس ٔش ّٝ اَٚ 

ٞبی ٔٛسد آصٔبیؾ لشاس ٌیشد. اػشفبدٜ اص ٕ٘ٛ٘ٝ ثبس 2ُ ذالثبیؼز  ٕ٘ٛ٘ٝ خٙیٙی ثشای ٔٛسبػیٖٛ ٚاِذیٗ ٔی

 ٌیشدٔیاٌش سـخیق ثب سٚؽ سؼییٗ سٛاِی كٛسر  ٞب( دس ٞش ٔٛسد هشٚسی اػز.ٔـخق ؿذٜ لجّی )وٙششَ

 اص دٚ ًشف سؼییٗ سٛاِی ؿٛد. بٚی خٟؾ خب٘ٛادٜ  PCR ثبیؼز لٌؼٝ ٔی

ؿٛد وٝ ٕ٘ٛ٘ٝ ٞفشٝ ثبؿذ سٛكیٝ ٔی 14ٌیشی اص خٙیٗ ػٗ خٙیٗ ثیؾ اص چٙب٘چٝ دس صٔبٖ ٕ٘ٛ٘ٝ (5-2-1-4

ثب یه سٚؽ خٙیٙی خٟز سؼییٗ ٔٛسبػیٖٛ ٔٛسد ثشسػی لشاس ٌیشد. دس كٛسسی وٝ سؼییٗ ٚهؼیز خٙیٗ سٟٙب 

ثٝ دِیُ وٕجٛد ٚلز یب ٔـخق ٘جٛدٖ خٟؾ یب ٘ذاؿشٗ خبیٍبٜ ٌٛیب دس خب٘ٛادٜ( ا٘دبْ  )ٔؼشمیٓ یب غیشٔؼشمیٓ،

ثؼذ ؿٛد آصٔبیـٍبٜ سٛكیٝ ٔی ثبس سىشاس ؿٛ٘ذ. 2ثبیؼز  ذالُ یٔ یٕ٘ٛ٘ٝ خٙیٙ یآصٔبیـبر لاصْ ثش سٚیشد، ٌٔی
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

ٞبی ا شٕبِی ثؼذی ٞبی خٛد سا خٟز سىٕیُ ط٘ٛسیخ یب ٞبدّٛسیخ، ثشای ثبسداسیثشسػیاص ّٟٔز لب٘ٛ٘ی ػمي 

 ا٘دبْ دٞذ.

ثبسداسی ثبؿذ ٚ آصٔبیـٍبٜ ٘شٛا٘ذ لجُ اص اسٕبْ 16 خش ٞفشٝآوٝ ٔشاخؼٝ خب٘ٛادٜ ثؼذ اص  دس كٛسسی :1تثػشُ 

ؿٛد ٔملش ؿٙبخشٝ ٕ٘ی، خب٘ٛادٜثشػذ ثٝ ؿشى ٌّٔغ وشدٖ ثٝ ٔٛلغ  ّٟٔز لب٘ٛ٘ی ػمي دسٔب٘ی ثٝ خٛاة

ایٗ ٔٛسد دس كٛسسی كحز داسد وٝ ٔشاخؼٝ  ٕ٘بیذ(.٘بٔٝ لاصْ سا اخز )ثٟشش اػز آصٔبیـٍبٜ اص خب٘ٛادٜ سهبیز

 بیـٍبٜ ٔش ّٝ اَٚ ثبؿذ.خب٘ٛادٜ ثٝ ٕٞبٖ آصٔ

ٔٛسبػیٖٛ دس یىی یب ٞش دٚ ٚاِذ ٔـخق ٘جبؿذ ٚ  ،چٙب٘چٝ دس ثشسػی ٔش ّٝ دْٚ یب اَٚ ٚ دْٚ :2 تثػشُ

غیشٔؼشمیٓ فشكز ثشسػی دلیك ٔب٘ٙذ سؼییٗ سٛاِی ٚخٛد ٘ذاؿز ٚ یب ثٝ ٘شیدٝ ٘شػیذ اػشفبدٜ اص سٚؽ 

 (.آٔذ ثبلا دس وٝ یؿش  ثٝ ٗیصٚخ ثٛدٖ ٘بلُز یلٌؼ كٛسر)دس  اػزٔدبص 

چٙب٘چٝ آصٔبیـٍبٜ ٔحیٌی دس ٔش ّٝ اَٚ ٚ دْٚ ٚ یب دْٚ ظشف دٚ ٞفشٝ ٘شٛا٘ؼز ثٝ ٘شیدٝ ثشػذ  :3تثػشُ 

هٕٗ ادأٝ آصٔبیـبر ٚ أىبٖ ثٝ خٛاة ٘شػیذٖ لجُ اص اسٕبْ ّٟٔز لب٘ٛ٘ی ػمي دسٔب٘ی ٚخٛد داؿشٝ ثبؿذ، 

ٞبی ؿٙبػی ٚ ٘شبیح ثشسػیثٝ ٕٞشاٜ ٘شبیح خٖٛ ثبیؼز ٕ٘ٛ٘ٝ ٚاِذیٗ ٚ خٙیٙی ٚ ..... سا ًی ٘بٔٝ سػٕیٔی

ٔٛسد آصٔبیـٍبٜ  اسػبَ داسد. ی وٝ ثب آٖ دثُ چه ا٘دبْ دادٜ اػزآصٔبیـٍبٞثٝ  ُٕ آٔذِٜٔٛىِٛی ثٝ ػ

ٔحیٌی شی ٔـبٚسٜ لاصْ ٚ دلیك سا ثٝ كٛسر وشجی ثٝ آصٔبیـٍبٜ ظشف  ذاوثش یه ٞفشٝ ٔی ثبیؼٔـبٚسٜ 

ٞی وٝ دثُ چه ثب آٖ ا٘دبْ ؿذٜ ٘جبؿذ یب آصٔبیـٍبٜ آصٔبیـٍبٌشفشٗ اص  چٙب٘چٝ أىبٖ ٔـبٚسٜسائٝ دٞذ. ا

ٔٛسد ٔـبٚسٜ وشجی ٔٛسد ٔـبٚسٜ لبدس ثٝ  ُ ٔـىُ ٘جبؿذ، آصٔبیـٍبٜ ٔحیٌی ٔی سٛا٘ذ آصٔبیـٍبٜ ٔشخغ سا 

ظشف یه ٞفشٝ ثؼذ اص دسیبفز دسخٛاػز، ٘ظش خٛد سا ثٝ كٛسر  ثبیؼزٔی ٔشخغ ٘یضلشاس دٞذ ٚ آصٔبیـٍبٜ 

 .اػزٞضیٙٝ ا٘دبْ آصٔبیـبر ٚ ٔـبٚسٜ ثب آصٔبیـٍبٜ ٔحیٌی  جی اػلاْ ٕ٘بیذ.وش

٘شٛا٘ذ ثٝ ٔٛلغ ٚهؼیز خٙیٗ سا ٔـخق وٙذ ٌضاسؽ  آصٔبیـٍبٜ )ثبلا( 3چٙب٘چٝ ثب فشم سجلشٜ  :4تثػشُ 

ٌیشی خٙیٗ ثٝ خب٘ٛادٜ دادٜ ثٝ ٕٞشاٜ دِیُ ػذْ سـخیق لٌؼی ٚ ا شٕبَ خٌش ظشف یه ٞفشٝ ثؼذاص ٕ٘ٛ٘ٝ

 د. ؿٛ

٘شبیح ٔبدس ثبؿذ سؼییٗ خٙیٗ اص ٘ظش ٔٛسبػیٖٛ ٚ سٚؽ غیشٔؼشمیٓ ؿجیٝ ٚهؼیز ِٔٛىِٛی  وٝ دس كٛسسی( 5-2-2

ٞبی خٙیٙی ًٛس وّی ثشای وّیٝ ٕ٘ٛ٘ٝٝ سؼییٗ ٞٛیز ِٔٛىِٛی ث )هشٚسی اػز ثب ٕ٘ٛ٘ٝ ٔبدسی(  ٝ)سفغ ؿجٟ ٞٛیز خٙیٗ

سبییذ دس ٔٛاسدی وٝ خٙیٗ ػبِٓ اػز، (. ٕٛ٘ٝ سا ٔـخق وٙذسٛا٘ذ خٌبی خبثدبیی ٘صیشا دس ٔٛاسدی ٔی ؿٛدسٛكیٝ ٔی

ٌّٛثیٗ  -ثشبٞبی خٛؿٝ ط٘ی  STRٔثُ ؿىُ صیش وٝ اص  اِضأی اػزكحز ٕ٘ٛ٘ٝ )سؼّك ٕ٘ٛ٘ٝ خٙیٗ ثٝ دذس ٚ ٔبدس( 

 .(اػزثشای سبلاػٕی ٘بلُ ِٚی ٔجشلا ثٝ ػٙذسْٚ داٖٚ  II-2اػشفبدٜ ؿذٜ اػز )دس ایٗ ٔٛسد خٙیٗ 
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 

 

 

٘چٝ ٕ٘ٛ٘ٝ خٙیٙی ٔبیغ آٔٙیٖٛ ثبؿذ غیش اص ثشسػی ِٔٛىِٛی اص خّٕٝ سؼییٗ ٔٛسبػیٖٛ ٚ سٚؽ چٙب( 5-2-2-1

ی وـز دادٜ ؿذٜ ثبیذ ٞبغیشٔؼشمیٓ ) روش ؿذٜ دس ٔش ّٝ اَٚ ( وـز آٖ ا٘دبْ ؿٛد ٚ ثشسػی ثش سٚی ػَّٛ

 د.ا٘دبْ ؿٛ DNA typing ٔب٘ٙذ ثبلا ٔثلا ثب سٚؽ ٝسفغ ؿجٟ ثبیؼزا٘دبْ ٌیشد. دس هٕٗ ٔی

)دس    ػبَ ػٗ داس٘ذ 35ٌیشی خٙیٗ  ذالُ وٝ دس صٔبٖ ٕ٘ٛ٘ٝ ٞبییٓثشای خب٘ؿٛد سٛكیٝ ٔی( 5-2-2-2

ٔجٙب اِجشٝ . )ثب ٞضیٙٝ ٔدضا( ٘یض ثشسػی ؿٛدْ )ػٙذسْ داٖٚ( وشٚٔٛصٚ ػذدی كٛسر سٛافك خب٘ٛادٜ( خٟز اخشلاَ

 دػشٛساِؼُٕ یب ػٙذ دیـٍیشی اص ثشٚص ػٙذسْٚ داٖٚ خٛاٞذ ثٛد.

 دوشٚٔٛصٚٔی دیـٟٙبد ؿٛاخشلالار ػذدی ػبَ ػٗ داس٘ذ ثشسػی  35وٝ صیش ی ٞبیثشای خب٘ٓ :1 ُتثػش

ٞبی ػٙذسْٚ NIPTوٝ ثب سٚؽ   شی اٌش خب٘ٓ غشثبٍِشی سا ا٘دبْ دادٜ ٚ یب للذ ا٘دبْ داسد ٍٔش ایٗ
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

ثش  ٝ ٔجشٙیاِجشسٛكیٝ ؿٛد. اویذا ػبَ  35ٞبی ثبلای ِٚی ثشای خب٘ٓ. دٚسٜ ثبسداسی ثشسػی ؿذٜ ثبؿذ

 دػشٛساِؼُٕ یب ػٙذ دیـٍیشی اص ثشٚص ػٙذسْٚ داٖٚ خٛاٞذ ثٛد.

كٛسر ٌیشد ٚ یب ؿٛد وـز ٕ٘ٛ٘ٝ وٝ ٕ٘ٛ٘ٝ ثشای اخشلاَ وشٚٔٛصٚٔی ثشسػی ٔی دس كٛسسی :2 تثػشُ

QF-PCR ٝدس كٛسر اثشلا خٙیٗ ثٝ سبلاػٕی ثشسػی وشٚٔٛصٚٔی ٔشٛلف ؿٛد. ا٘دبْ  ٚ یب سٚؽ ٔـبث

           سبلاػٕی ثشسػی وشٚٔٛصٚٔی  ٜ ٔجٙی ثش ػذْ ػمي خٙیٗ ٔجشلا ثٝٛاػز خب٘ٛادؿٛد. دس كٛسر دسخ

 سٛا٘ذ ادأٝ یبثذ.ٔی

ٞب ثبیذ ثؼذ اص سؼییٗ ٚهؼیز خٙیٗ ثشای سبلاػٕی ثبؿذ صیش اٌش خٙیٗ ٔجشلا ثشسػی ػٙذسْٚ :3تثػشُ 

 ٞب ٘یؼز.ثٝ ثشسػی ػٙذسْٚثٝ سبلاػٕی ثبؿذ ٚ خب٘ٛادٜ للذ ػمي خٙیٗ ٔجشلا سا داؿشٝ ثبؿٙذ ٘یبصی 

 تتاـ تالاسوي  گضاسش هشحلِ دٍم( 5-2-3

ثبیؼز ٌضاسؽ وشجی سٟیٝ وشدٜ ٚ آصٔبیـٍبٜ ٔی ع ٔٛاسد فٛق (بٞبی روش ؿذٜ ) ثش اػثؼذ اص ا٘دبْ آصٔبیؾ

دضؿه ٔشوض ثٟذاؿشی، دسٔب٘ی ٚیظٜ ٔـبٚسٜ ط٘شیه ٚ یب دس كٛسر دسخٛاػز لب٘ٛ٘ی ثٝ ٔشاخغ ، ثٝ خب٘ٛادٜ

 ح اسائٝ دٞذ. ریللا

 :ثبیؼز ؿبُٔ ٔٛاسد صیش ثبؿذٔی ٌضاسؽ( 5-2-3-1     

 (ٚخٛد كٛسر دس/ػبِٓ ٘بلُٔجشلا/ ٘بْ ٚ ٘بْ خب٘ٛادٌی صٚخیٗ )ٚ فشص٘ذ .1

 /ؿٕبسٜ ِٔٛىِٛیؿٕبسٜ دشٚ٘ذٜ .2

 ٘حٜٛ ٔؼشفی ثٝ آصٔبیـٍبٜ ) ٔشخغ ٔؼشفی خب٘ٛادٜ  ( .3

 سبسیخ ٔشاخؼٝ خب٘ٛادٜ ) ٔش ّٝ دْٚ ٚ یب اَٚ ٚ دْٚ ( .4

 ٚ ٘ٛع ٕ٘ٛ٘ٝ ٌیشی اص ٚاِذیٗ ٚ یب اسػبَ ٕٕ٘ٛ٘ٝ٘ٛ٘ٝ ٔحُ .5

 ٌیش ٘ٛع ٕ٘ٛ٘ٝ خٙیٙی ٚ دضؿه ٕ٘ٛ٘ٝ .6

 آدسع ٚ ٔـخلبر آصٔبیـٍبٜ )ٌضاسؽ دس ػشثشي آصٔبیـٍبٜ ٘ٛؿشٝ ؿٛد( .7

 ثشداسیسبسیخ ٚ ػٗ خٙیٗ دس ٍٞٙبْ ٕ٘ٛ٘ٝ .8

 سبسیخ كذٚس ٌضاسؽ  .9

 ٘شیدٝ ٔٛسبػیٖٛ ٚاِذیٗ ) فشص٘ذ ٔجشلا یب ٘بلُ ( ٚ خٙیٗ. .10

 ٘شیدٝ سٚؽ غیشٔؼشمیٓ ٚاِذیٗ ) فشص٘ذ ٔجشلا یب ٘بلُ ( ٚ خٙیٗ .11

 .وٝ خٙیٗ ػبِٓ، ٔجشلا یب ٘بلُ اػزٔٛهٛع  ٘شیدٝ ٟ٘بیی ٚهؼیز خٙیٗ ٚ سٛهیح ایٗ .12

13. Disclaimer )روش ا شٕبَ خٌب( 

 اػزٚ ٘بْ وبسؿٙبػی وٝ ٔؼئَٛ دشٚ٘ذٜ  ٘بْ ٚ ٘بْ خب٘ٛادٌی ٚ أوبء ٚ ٟٔش ٔؼئَٛ فٙی  .14

 .آٚسدٜ ؿٛد

 : PND ی ثثت دادُ ّا (5-2-4

ٞبی ٔشثٛى ثٝ خب٘ٛادٜ دس ػبٔب٘ٝ اداسٜ ثؼذ اص ا٘دبْ آصٔبیـبر ٚ اسائٝ ٌضاسؽ، آصٔبیـٍبٜ ٔٛظف ثٝ ثجز دادٜ

ٞبی ٞب اص ًشیك دػشٛساِؼُٕ. ٘حٜٛ ثجز دادٜاػز دس فٛاكُ ٚ ثب اػشب٘ذاسدٞبی اػلاْ ؿذٜ ٚ ثٍٟٙبْ ط٘شیه

 ؿجىٝ سـخیق سػیذٜ اػز. ٞبی ػوٛخذاٌب٘ٝ ای ثٝ اًلاع آصٔبیـٍبٜ
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

ؿٙبػی ٔبدس ٔشثٛى ثٝ دٚساٖ ثبسداسی ایـبٖ ثبؿذ  شٕب دس ػبٔب٘ٝ ثجز ٌشدد. چٙب٘چٝ خٛاة آصٔبیـبر خٖٛ

 روش ؿذٜ اػز. سبلاػٕی ٔش ّٝ اَٚ-ثشبسـخیق لجُ اص سِٛذ ػبیش ٘ىبر ٔٛسد سبویذ دس ا٘شٟبی لؼٕز 

 .اػزی اسػبِی كحز ٚ سىٕیُ دادٜ ٞب ٔؼئَٛفٙی  ٔؼئَٛؿخق  ًكتِ هْن:

دس كٛسسیىٝ خٙیٗ ٔجشلا ثبؿذ آصٔبیـٍبٜ ٔی ثبیؼز ٘بٔٝ ای خذاٌب٘ٝ ثشای ػبصٔبٖ دضؿىی لب٘ٛ٘ی  تثػشُ:

. لاصْ اػز ػىغ صٚخیٗ ثٝ ٌٛاٞی ٔشثًٛٝ اِلبق ٚ ٕٟٔٛس اػزسٟیٝ وشدٜ ٚ ٌٛاٞی ٕ٘بیذ وٝ خٙیٗ ٔجشلا 

 ثٝ ٟٔش آصٔبیـٍبٜ ؿٛد. 

 

 تالاسوي  ٍ دٍم تتاـ تطخیع قثل اص تَلذ هشحلِ اٍل( 5-3

خب٘ٓ ثبسداس ثبؿذ )ٔؼٕٛلا اص ًشیك ػٌٛ٘ٛشافی ٔـخق  PNDچٙب٘چٝ دس ٍٞٙبْ اِٚیٗ ٔشاخؼٝ خب٘ٛادٜ ثٝ ٔشوض 

ٞبی سذٚیٗ ؿذٜ فٛق ا٘دبْ خٛاٞذ ( ٔش ّٝ اَٚ ٚ دْٚ سٛأبً ثش اػبع دشٚسىُاػزٔی ؿٛد ٚ ثؼذ اص ٞفشٝ ٞفشٓ 

 ؿذ. 

 ـ تالاسوي گضاسش هشحلِ اٍل ٍ دٍم  تتا ( 5-3-1

ثبیؼز ٌضاسؽ وشجی سٟیٝ ٞبی روش ؿذٜ )ثش اػبع دشٚسىُ سذٚیٗ ؿذٜ( آصٔبیـٍبٜ ٔیثؼذ اص ا٘دبْ آصٔبیؾ

وشدٜ ٚ ثٝ خب٘ٛادٜ، دضؿه ٔشوض ثٟذاؿشی، دسٔب٘ی ٚیظٜ ٔـبٚسٜ ط٘شیه ٚ یب دس كٛسر دسخٛاػز لب٘ٛ٘ی ثٝ 

 ٔشاخغ ریللاح اسائٝ دٞذ.

ٚ ٘یض ػذْ الذاْ ثٝ ٔٛلغ ٚ یب ثٝ خٛاة ٘شػیذٖ ٚ یب دس  Disclaimerدس ا شٕبَ ثشٚص خٌب یب  تثػشُ:

ثبسداسی( ٚ ػذْ أىبٖ ٚ یب دیش ثٝ خٛاة سػیذٖ ثٝ خب٘ٛادٜ سزوش  16ٔشاخؼٝ دیش ٍٞٙبْ )ثؼذ اص ٞفشٝ 

 ٘بٔٝ ٘یض اػلاْ ؿٛد.دادٜ ؿٛد ٚ دس ٌشفشٗ سهبیز

 : PNDی ثثت دادُ ّا( 5-3-2

ٞبی ٔشثٛى ثٝ خب٘ٛادٜ سا دس ػبٔب٘ٝ اداسٜ ثبیؼشی دادٜاسؽ، آصٔبیـٍبٜ ٔیثؼذ اص ا٘دبْ آصٔبیـبر ٚ اسائٝ ٌض

                ٞب اص ًشیك ثجز ٕ٘بیذ. ٘حٜٛ ثجز دادٜ دس فٛاكُ ٚ ثب اػشب٘ذاسدٞبی اػلاْ ؿذٜ ٚ ثٍٟٙبْ ط٘شیه

 ٞبی ػوٛ ؿجىٝ سـخیق سػیذٜ اػز.ای ثٝ اًلاع آصٔبیـٍبٜٞبی خذاٌب٘ٝدػشٛساِؼُٕ

 ؿٙبػی ٔبدس ٔشثٛى ثٝ دٚساٖ ثبسداسی ایـبٖ ثبؿذ  شٕب دس ػبٔب٘ٝ ثجز ٌشدد. خٛاة آصٔبیـبر خٖٛچٙب٘چٝ 

 اػز.ٞبی اسػبِی كحز ٚ سىٕیُ دادٜ ٔؼئَٛؿخق ٔؼَٛٚ فٙی  ًكتِ هْن:      

 روش ؿذٜ اػز. سـخیق لجُ اص سِٛذ سبلاػٕی ثشب ا ٔش ّٝ اَٚػبیش ٘ىبر ٔٛسد سبویذ دس ا٘شٟبی لؼٕز 
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 دستَسالعول کطَسی

 تالاسوي-قثل اص تَلذ تتاتطخیع تطخیع ًاقلیي ٍ  

 

 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 تتا ٍ دیگشیقغعي ًاقل  هطكَک )کِ یكي -تتاّای صٍج ٍل تشایپیص اص تَلذ هشحلِ ا تطخیع( 5-4

 (ّستٌذ HbA2>3.2  ٍHbF<3ٍ/یا   MCH<26 pg ٍ/یا MCV<75 fl )داسای

ًجیؼی داؿشٝ  HbA2   ٚHbFسٛا٘ٙذ ٔمذاس سبلاػٕی ٔی-سبلاػٕی ٚ ٘یض افشاد ٚاخذ دِشبی ثشب-دِشب-افشاد ٘بلُ ٌبٔب

، اص ًشفی أىبٖ خٛاة اؿشجبٜ دس اِىششٚفٛسص ٌّٕٞٛٛثیٗ ٚ ... ٚخٛد داسد ٚ دس ٔٛاسدی ٕٔىٗ اػز فشدی ٘بلُ ثبؿٙذ

ػز وٝ ا داؿشٝ ثبؿذ. ٘ىشٝ دیٍشی وٝ ثبیذ سٛخٝ وشد آٖ 26ٚ  76٘ضدیه ثٝ   MCHٚ یب MCV، ٔمذاس سبلاػٕی-ثشب

سبلاػٕی ٘جٛدٖ -بلاػٕی ثٛدٖ یه فشد دِیُ ثش ٘بلُ ثشبس-سبلاػٕی دس وـٛس، سبییذ ٘بلُ آِفب-ثب سٛخٝ ثٝ فشاٚا٘ی اِفب

 .٘یؼزٚی 

سٛا٘ذ ٔٙدش ثٝ سِٛذ فشد ٔجشلا ؿٛد، ِزا لاصْ اػز ٞش ٌبٜ سبلاػٕی ٔی-ثب سٛخٝ ثٝ ایٙىٝ اصدٚاج ایٗ افشاد ثب فشد ٘بلُ ثشب

ّز سبویذ دػشٛس اِؼُٕ یب آِفب ثٛد، ثٝ ػ سبلاػٕی-ثشبسبلاػٕی ثٛد ٚ ًشف دیٍش ٔـىٛن ثٝ -یه ًشف ٘بلُ لٌؼی ثشب

سبلاػٕی ٚ ٘یض ؿذر ٚ یب ا شٕبَ ثبلای ٚاثؼشٝ ثٝ خٖٛ ؿذٖ ایٗ ثیٕبساٖ، فشد ٔـىٛن -ثشبوـٛسی ثٝ دیـٍیشی اص 

 سبلاػٕی ثٛدٖ ٔٛسد آصٔبیؾ لشاس ٌیشد. -ثشای سد ٘بلُ ثشب

 پزیشش عوَهي:( 5-4-1

ٕٞشاٜ  ثٟذاؿشی ٚ دسٔب٘ی ٚیظٜ ٔـبٚسٜ ط٘شیهثیٕبس ثب ٔؼشفی دضؿه ٔـبٚسٜ ط٘شیه اص ٔشوض خب٘ٛادٜ ٚ یب  دزیشؽ

ْ اػز لاص آصٔبیـبر ٔش ّٝ اَٚ سـخیق لجُ اص سِٛذ ٌیشد. ثشای ؿشٚع( كٛسر ٔی3فشْ اسخبع )فشْ ؿٕبسٜ 

 ( ثHbA2  ٚHbFٝٚ ٔمذاس   CBC،ؿٙبػیا٘دبْ ٌشفشٝ )آصٔبیـبر خٖٛیٝ آصٔبیـبر خب٘ٛادٜ ثٝ ٕٞشاٜ ٘شبیح وّ

 .٘ذؿٛ اسخبعآصٔبیـٍبٜ ط٘شیه 

 (3ثبیذ فشْ اسخبع )فشْ ؿٕبسٜ  .ثیٕبس اص ًشیك ٔؼشفی دضؿه ٔشخلق كٛسر ٌیشد دزیشؽ چٙب٘چٝ تثػشُ:

 سحٛیُ دادٜ ؿٛد.  اص ٔشوض ثٟذاؿشی ٚ دسٔب٘ی ٚیظٜ ٔـبٚسٜ ط٘شیه سٛػي خب٘ٛادٜ دسیبفز ٚ ثٝ آصٔبیـٍبٜ

 اًجام آصهایص:( 5-4-2

كٛسر سبلاػٕی -ثشسػی ثشب ،دبْ ٚ ثشای فشد ٔـىٛن٘لاػٕی اسب-ٔش ّٝ اَٚ ثشبثبیذ  ،ثشای فشد ٘بلُ لٌؼی ثشب

-ثشب صا دس طٖثبیذ ثب ا٘دبْ سؼییٗ سٛاِی طٖ ثشب ثشای سد ٚ یب سبییذ ٚخٛد خٟؾ ثیٕبسی سبلاػٕی-ثشبثشسػی ٌیشد. 

ٌّٛثیٗ ا٘دبْ ؿٛد. ثشای ثشسػی ػذْ ٚخٛد  زف، -ٌّٛثیٗ ٚ یب ثشسػی ػذْ ٚخٛد  زف دس خٛؿٝ ط٘ی ثشب

-ٞبی اًشاف طٖ ثشبRFLPٚ یب  SNPاػشفبدٜ وٙذ ٚ یب اَٚ اص چٙذ  MLPAسٛا٘ذ ٔؼشمیٕب اص سٚؽ ٜ ٔیآصٔبیـٍب

ٌّٛثیٗ ٌٛیب -ٞبی داخُ ٚ یب اًشاف طٖ ثشب RFLPٞب ٚ یب SNPٌّٛثیٗ اػشفبدٜ وٙذ. دس كٛسسی وٝ ٞش یه اص 

ٝ ػذْ ٚخٛد  زف إًیٙبٖ  بكُ ث ثبیذآصٔبیـٍبٜ . اِجشٝ اػزسٛاٖ سفؼیش وشد وٝ فشد فبلذ  زف ط٘ی ثٛد٘ذ ٔی

خٛاٞذ ثٛد ٚ  سبلاػٕی-ثشبٞب سبییذ ؿذ فشد ٘بلُ ای ٚ یب  زف ثب ایٗ سٚؽٕ٘بیذ. دس كٛسسی وٝ ٚخٛد خٟؾ ٘مٌٝ

 سبلاػٕی وبس ادأٝ یبثذ. -ٔب٘ٙذ صٚج ٘بلُ ثشب اػزلٌؼی ثشب ٘بلُ ٘یض چٖٛ صٚج ٚی 

الذاْ ثیـششی لاصْ ٘یؼز ٚ  ٘یؼزسبلاػٕی -٘بلُ ثشب ،نوٝ آصٔبیـٍبٜ إًیٙبٖ دیذا وشد وٝ فشد ٔـىٛ دس كٛسسی

 ؿٛد.ثٝ خب٘ٛادٜ دادٜ ٔی سبلاػٕی-ثشبٔش ّٝ دْٚ ثشای  PNDٌضاسؿی ٔجٙی ثش ػذْ ٘یبص ثٝ 
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 دستَسالعول کطَسی

 تالاسوي-قثل اص تَلذ تتاتطخیع تطخیع ًاقلیي ٍ  

 

 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 / هطكَکتتاـ تالاسوي  اٍلگضاسش هشحلِ ( 5-4-3

وشجی سٟیٝ وشدٜ ٚ ثٝ  ثبیؼز ٌضاسؽآصٔبیـٍبٜ ٔی بع ٔٛاسد فٛق (ٞبی روش ؿذٜ ) ثش اػثؼذ اص ا٘دبْ آصٔبیؾ

دضؿه ٔشوض ثٟذاؿشی، دسٔب٘ی ٚیظٜ ٔـبٚسٜ ط٘شیه ٚ یب دس كٛسر دسخٛاػز لب٘ٛ٘ی ثٝ ٔشاخغ ، خب٘ٛادٜ

 ریللاح اسائٝ دٞذ. 

 :ثبیؼز ؿبُٔ ٔٛاسد صیش ثبؿذٌضاسؽ ٔی( 5-4-3-1

 ٘بْ ٚ ٘بْ خب٘ٛادٌی صٚخیٗ  -1

 /ؿٕبسٜ ِٔٛىِٛیؿٕبسٜ دشٚ٘ذٜ -2

 خغ ٔؼشفی خب٘ٛادٜ  (٘حٜٛ ٔؼشفی ثٝ آصٔبیـٍبٜ ) ٔش -3

 سبسیخ ٔشاخؼٝ خب٘ٛادٜ  -4

 ٚ ٘ٛع ٕ٘ٛ٘ٝ ٚ یب اسػبَ ٕ٘ٛ٘ٝ ص خب٘ٛادٜ ٌیشی أحُ ٕ٘ٛ٘ٝ -5

 آدسع ٚ ٔـخلبر آصٔبیـٍبٜ )ٌضاسؽ دس ػشثشي آصٔبیـٍبٜ ٘ٛؿشٝ ؿٛد( -6

 سبسیخ كذٚس ٌضاسؽ  -7

 ٞبی ِٔٛىِٛی ٔٛسد اػشفبدٜ سٚؽ -8

 خب٘ٛادٜ٘شیدٝ ٔٛسبػیٖٛ  -9

  ٜ خب٘ٛاد٘شیدٝ سٚؽ غیشٔؼشمیٓ  -10

 سبلاػٕی-ثشبٔش ّٝ دْٚ  PND٘شیدٝ ٟ٘بیی ٘یبص یب ػذْ ٘یبص ثٝ   -11

12- Disclaimer )روش ا شٕبَ خٌب( 

 اػزٚ ٘بْ وبسؿٙبػی وٝ ٔؼئَٛ دشٚ٘ذٜ  ٘بْ ٚ ٘بْ خب٘ٛادٌی ٚ أوبء ٚ ٟٔش ٔؼئَٛ فٙی  -13

 آٚسدٜ ؿٛد.

طٚس سذٚیٗ ؿذٜ اػز ٚ سبلاػٕی ٔب-ایٗ دػشٛساِؼُٕ ثشای خٌّٛیشی اص سِٛذ وٛدوبٖ ٔجشلا ثٝ ثشب: 1 تثػشُ

ٞبی دسٌیش( ٔشاوض دسٌیش دس ایٗ فشایٙذ )اص ٔشاوض ثٟذاؿز، دضؿىبٖ ٔشخلق ٔٙشخت ٚ آصٔبیـٍبٜثٙبثشایٗ 

ثٝ سبلاػٕی ٘ذاس٘ذ. ثب سٛخٝ -ٞبی ٔشثٛى ثٝ آِفبٔؼئِٛیشی دس خلٛف سِٛذ وٛدوبٖ ٔجشلا ثٝ ا٘ٛاع ثیٕبسی

، ٘یؼزسبلاػٕی -دػشٛساِؼُٕ ٘یبصی ثٝ ثشسػی آِفب ٔـىٛن، ثش ًجك ایٗ -ٞبی ثشبوٝ دس ٔٛسد صٚج ایٗ

ٚ  Hemoglobin Barts hydrops fetalisٔؼئِٛیشی دس خلٛف  ،ثٙبثشایٗ ٔشاوض دسٌیش دس ایٗ فشایٙذ

HbH Disease .دس ٔٛسد ایٗ صٚج ٞب ٘ذاس٘ذ 

 ییـٍبٞثبیؼز وّیٝ ٔؼشٙذار آصٔبیٔش ّٝ اَٚ، ٔش ّٝ اَٚ ٚ دْٚ( ٔ)  PNDا٘دبْ ٞش  یثشا :2 تثػشُ

 ح،ی٘شب ضیآ٘بِ یٞبثشٌٝ ،یشیٌٓیثشٌٝ سلٕ (،Work sheet یآصٔبیـٍبٞ یٞبؿبُٔ فشْ دزیشؽ،وبسثشي

 Consent)ؿذٜ  ُیٕ٘ٛ٘ٝ، دشٚ٘ذٜ خب٘ٛادٜ ثٝ ٕٞشاٜ فشْ سهبیز ٘بٔٝ سىٕ یبثیدفشش آصٔبیـبر، فشْ سد

form)  ٝوشد ٚخٛد داؿشٝ ثبؿذ. سٛكیٝ  یسٛاٖ آصٔبیـبر خب٘ٛادٜ سا دیٍیشیٞب ٔآٖ سٛػيٚ ثمیٝ ٔٛاسد و

سٚصؿٕبس آٚسدٜ ؿٛد. ٔب٘ٙذ  یشیٍیٞش خب٘ٛادٜ سٚ٘ذ وبس ثلٛسر فشْ د یؿٛد وٝ دس دشٚ٘ذٜ آصٔبیـٍبٞیٔ

ؿٙبػی، ؿشٚع دسیبفز آصٔبیـبر خٖٛ ٙی،ٔشاخؼٝ، دسیبفز ٕ٘ٛ٘ٝ خٖٛ، دسیبفز ٕ٘ٛ٘ٝ خٙی یسٚصٞب بیسٚص ٚ 

 وبس آصٔبیـٍبٞی ٚ ..... ٔـخق ؿٛد. بٖیٚ دب
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 تالاسوي-قثل اص تَلذ تتاتطخیع تطخیع ًاقلیي ٍ  

 

 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 : PNDّای ثثت دادُ( 5-4-4

 ٞبی ٔشثٛى ثٝ خب٘ٛادٜ دس ػبٔب٘ٝ اداسٜ ط٘شیهثؼذ اص ا٘دبْ آصٔبیـبر ٚ اسائٝ ٌضاسؽ، آصٔبیـٍبٜ ٔٛظف ثٝ ثجز دادٜ

ای ثٝ ٞبی خذاٌب٘ٝٞب اص ًشیك دػشٛساِؼُٕ. ٘حٜٛ ثجز دادٜاػز دس فٛاكُ ٚ ثب اػشب٘ذاسدٞبی اػلاْ ؿذٜ ٚ ثٍٟٙبْ

 ی ػوٛ ؿجىٝ سـخیق سػیذٜ اػز.ٞباًلاع آصٔبیـٍبٜ

 .اػزكحز ٚ سىٕیُ دادٜ ٞبی اسػبِی  ٔؼئَٛفٙی  ٔؼئَٛؿخق  ًكتِ هْن:          

 

 روش ؿذٜ اػز. سبلاػٕی ٔش ّٝ اَٚثشب سـخیق لجُ اص سِٛذ ػبیش ٘ىبر ٔٛسد سبویذ دس ا٘شٟبی لؼٕز 

 

 هطكَک/هطكَک  ّایصٍج پیص اص تَلذ هشحلِ اٍل تشای تطخیع( 5-5

ّش دٍ کِ  ،هطكَک –هطكَک ّای صٍج پیص اص تَلذ هشحلِ اٍل تشای تطخیع( 5-5-1

 .(ّستٌذ HbA2>3.2  ٍHbF<3ٍ/یا   MCH<26 pg ٍ/یا MCV<75 fl)داسای

ًجیؼی داؿشٝ  HbA2   ٚHbFسبلاػٕی ٔی سٛا٘ٙذ ٔمذاس -ٚ ٘یض افشاد ٚاخذ دِشب سبلاػٕیی ثشب-دِشب-افشاد ٘بلُ ٌبٔب

اة اؿشجبٜ دس اِىششٚفٛسص ٌّٕٞٛٛثیٗ ٚ ... ٚخٛد داسد ٚ دس ٔٛاسدی ٕٔىٗ اػز فشدی ثبؿٙذ، اص ًشفی أىبٖ خٛ

 داؿشٝ ثبؿذ. ٘ىشٝ دیٍشی وٝ ثبیذ سٛخٝ وشد آٖ 26ٚ  76٘ضدیه ثٝ   MCHٚ یب MCV، ٔمذاس سبلاػٕی-ثشب٘بلُ 

-ثشبدِیُ ثش ٘بلُ  سبلاػٕی ثٛدٖ یه فشد-سبلاػٕی دس وـٛس، سبییذ ٘بلُ آِفب-ػز وٝ ثب سٛخٝ ثٝ فشاٚا٘ی اِفبا

 .٘یؼز٘جٛدٖ ٚی  سبلاػٕی

سٛا٘ذ ٔٙدش ثٝ سِٛذ فشد ٔجشلا ؿٛد، ِزا لاصْ اػز ٞش ٌبٜ صٚج ٞش وٝ اصدٚاج ایٗ افشاد ثب یىذیٍش ٔی ثب سٛخٝ ثٝ ایٗ

ٚ ٘یض  سبلاػٕی-ثشبیب آِفب ثٛد٘ذ، ثٝ ػّز سبویذ دػشٛساِؼُٕ وـٛسی ثٝ دیـٍیشی اص  سبلاػٕی-ثشبدٚ ٔـىٛن ثٝ 

-یب ا شٕبَ ثبلای ٚاثؼشٝ ثٝ خٖٛ ؿذٖ ایٗ ثیٕبساٖ،  ذالُ یىی اص دٚ فشد ٔـىٛن ثشای سد ٘بلُ ثشب ؿذر ٚ

 سبلاػٕی ثٛدٖ ٔٛسد آصٔبیؾ لشاس ٌیشد. 

 دٍ حالت صیش اهكاى پزیش است کِ دس اداهِ تِ ّش کذام اص آًْا اضاسُ ضذُ است: اص ّا یكي تشای ایي صٍج

 .داضتِ تاضٌذًشهال  A2تا هقذاس  MCH ≤  23ص دٍ عشف، هَاسدی کِ حذاقل یكي ا ( 5-5-1-1

ثبیذ ثب  سبلاػٕی-ثشبثشسػی كٛسر ٌیشد. سبلاػٕی دس  ذالُ یىی اص دٚ ًشف -ثشسػی ثشبثبیذ دس ایٗ ٔٛاسد 

ٌّٛثیٗ ٚ یب ثشسػی ػذْ ٚخٛد -ثشب صا دس طٖا٘دبْ سؼییٗ سٛاِی طٖ ثشب ثشای سد ٚ یب سبییذ ٚخٛد خٟؾ ثیٕبسی

سٛا٘ذ ٔؼشمیٕب اص سٚؽ ٌّٛثیٗ ا٘دبْ ؿٛد. ثشای ثشسػی ػذْ ٚخٛد  زف، آصٔبیـٍبٜ ٔی-ؿٝ ط٘ی ثشب زف دس خٛ

MLPA  اػشفبدٜ وٙذ ٚ یب اَٚ اص چٙذSNP  یب ٚRFLP ٌّٛثیٗ اػشفبدٜ وٙذ. دس كٛسسی -ٞبی اًشاف طٖ ثشب

سٛاٖ سفؼیش وشد وٝ یٌّٛثیٗ ٌٛیب ثٛد٘ذ ٔ-ٞبی داخُ ٚ یب اًشاف طٖ ثشب RFLP ٞب ٚ یب SNPوٝ ٞش یه اص 

ٞش چٙذ ٚظیفٝ آصٔبیـٍبٜ اػز وٝ ثٝ ػذْ ٚخٛد  زف إًیٙبٖ  بكُ ٕ٘بیذ. اِجشٝ  اػز؛فشد فبلذ  زف ط٘ی 

خٛاٞذ ثٛد ٚ ثبیذ  سبلاػٕی-ثشبٞب سبییذ ؿذ فشد ٘بلُ ای ٚ یب  زف ثب ایٗ سٚؽدس كٛسسی وٝ ٚخٛد خٟؾ ٘مٌٝ
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     00ضواسُ تاصًگشی:   

-ثبؿٙذ ٔب٘ٙذ صٚج ٘بلُ ثشب سبلاػٕی-ب٘چٝ ٞش دٚ ٘بلُ ثشب٘یض ثشسػی ؿٛد. چٙ سبلاػٕی-ثشباص ٘ظش صٚج ٚی 

وٝ آصٔبیـٍبٜ إًیٙبٖ دیذا وشد وٝ  ذالُ یىی اص دٚ فشد ٔـىٛن ٘بلُ  سبلاػٕی وبس ادأٝ یبثذ. دس كٛسسی

-ثشبٔش ّٝ دْٚ ثشای  PNDالذاْ ثیـششی لاصْ ٘یؼز ٚ ٌضاسؿی ٔجٙی ثش ػذْ ٘یبص ثٝ  ٘یؼزسبلاػٕی -ثشب

 ؿٛد.ٛادٜ دادٜ ٔیثٝ خب٘ سبلاػٕی

سبلاػٕی ٔبطٚس سذٚیٗ -ایٗ دػشٛساِؼُٕ ثشای خٌّٛیشی اص سِٛذ وٛدوبٖ ٔجشلا ثٝ ثشبوٝ  اػزلاصْ ثٝ روش ٔدذد 

ٞبی ؿذٜ اػز ٚ ثٙبثشایٗ ٔشاوض دسٌیش دس ایٗ فشایٙذ )اص ٔشاوض ثٟذاؿز، دضؿىبٖ ٔشخلق ٔٙشخت ٚ آصٔبیـٍبٜ

سبلاػٕی ٘ذاس٘ذ. ثب سٛخٝ ثٝ -ٞبی ٔشثٛى ثٝ آِفب ثٝ ا٘ٛاع ثیٕبسیدسٌیش( ٔؼئِٛیشی دس خلٛف سِٛذ وٛدوبٖ ٔجشلا

داؿشٝ ثبؿٙذ، ثش ًجك  MCH ≤  23ٔـىٛن، وٝ  ذالُ یىی اص دٚ ًشف،  –ٞبی ٔـىٛنوٝ دس ٔٛسد صٚج ایٗ

، ثٙبثشایٗ ٔشاوض دسٌیش دس ایٗ فشایٙذ، ٔؼئِٛیشی دس ٘یؼزایٗ دػشٛساِؼُٕ ٘یبصی ثٝ ثشسػی آِفب سبلاػٕی 

 ٘یض دس ٔٛسد ایٗ صٚج ٞب ٘ذاس٘ذ. Hemoglobin Barts hydrops fetalis  ٚHbH Diseaseخلٛف 

 .داضتِ تاضٌذ MCH <  23هَاسدی کِ صٍج ّش دٍ  (5-5-1-2

 ٘شٔبَ(ٌّٕٞٛٛثیٗ  اِىششٚفٛسصثب ثبؿٙذ ) MCH<23ٌبٜ صٚخیٗ ٔؼشفی ؿذٜ اص ًشف ٔشوض ثٟذاؿز داسای ٞش

-ثشبثشسػی ٌیشد. كٛسر ٔی صٚخیٗٞب( دس یىی اص ای ٚ  زفمٌٝ)خٟؾ ٘ سبلاػٕی-ثشباَٚ ثشسػی ثبؿٙذ 

ٌّٛثیٗ ٚ یب -ثشب صا دس طٖثبیذ ثب ا٘دبْ سؼییٗ سٛاِی طٖ ثشب ثشای سد ٚ یب سبییذ ٚخٛد خٟؾ ثیٕبسی سبلاػٕی

-ٌّٛثیٗ ا٘دبْ ؿٛد. ثشای ثشسػی ػذْ ٚخٛد  زف، آصٔبیـٍبٜ ٔی-ثشسػی ػذْ ٚخٛد  زف دس خٛؿٝ ط٘ی ثشب

ٌّٛثیٗ -ٞبی اًشاف طٖ ثشبRFLPٚ یب  SNPاػشفبدٜ وٙذ ٚ یب اَٚ اص چٙذ  MLPAؼشمیٕب اص سٚؽ سٛا٘ذ ٔ

ٌّٛثیٗ ٌٛیب ثٛد٘ذ -ٞبی داخُ ٚ یب اًشاف طٖ ثشب RFLPٞب ٚ یب SNPاػشفبدٜ وٙذ. دس كٛسسی وٝ ٞش یه اص 

ثٝ ػذْ ٚخٛد  زف  ٞش چٙذ ٚظیفٝ آصٔبیـٍبٜ اػز وٝاِجشٝ  اػزسٛاٖ سفؼیش وشد وٝ فشد فبلذ  زف ط٘ی ٔی

-ثشبٞب سبییذ ؿذ فشد ٘بلُ سٚؽ ای ٚ یب  زف ثب ایٗإًیٙبٖ  بكُ ٕ٘بیذ. دس كٛسسی وٝ ٚخٛد خٟؾ ٘مٌٝ

٘یض ثشسػی ؿٛد. چٙب٘چٝ ٞش دٚ ٘بلُ ثشب ثبؿٙذ ٔب٘ٙذ  سبلاػٕی-ثشباص ٘ظش  خٛاٞذ ثٛد ٚ ثبیذ صٚج ٚی سبلاػٕی

وٝ آصٔبیـٍبٜ إًیٙبٖ دیذا وشد وٝ  ذالُ یىی اص دٚ فشد  سبلاػٕی وبس ادأٝ یبثذ. دس كٛسسی-صٚج ٘بلُ ثشب

 Hemoglobin)شبِیغ ف ، صٚخیٗ ثبیذ ثشای خٌّٛیشی اص ا شٕبَ ٞیذسٚدغ٘یؼزسبلاػٕی -ٔـىٛن ٘بلُ ثشب

Barts hydrops fetalis )ٞبی ٞبیی ٔب٘ٙذ ثشسػی  زفثبیؼز ثب سٚؽدس ثبسداسی ثشسػی ؿٛ٘ذ. آصٔبیـٍبٜ ٔی

سا دس یىی اص صٚخیٗ سد وٙذ. اِجشٝ  Cisٚخٛد خٟؾ ثٝ كٛسر   ... ٞبی ٘بؿبیغ ٚز ثشسػی  زفٚ دس ٟ٘بی ؿبیغ،

ٝ ثشػذ وٝ آٟ٘ب ٚاخذ ٞبی خٛ٘ی ٚاِذیٗ آلب ٚ خب٘ٓ ثٝ ایٗ ٘شیدآصٔبیـٍبٜ ٕٔىٗ اػز اص ًشیك ثشسػی ا٘ذوغ

ٔمبثُ ٘یض ثبیذ  ًشف یبفز ؿذ دس یىی اص صٚخیٗ Cisسشا٘غ ٞؼشٙذ. ٞش ٌبٜ خٟؾ ثٝ كٛسر خٟؾ ثٝ كٛسر 

ثشای  سِٛذ ٛد٘ذ سـخیق لجُ اصث Cis وٝ ٞش دٚ ٘بلُ خٟؾ ثٝ كٛسر ٔٛسد ثشسػی لشاس ٌیشد ٚ دس كٛسسی

 شبِیغ سٛكیٝ ؿٛد.ف غدخٌّٛیشی اص سِٛذ وٛدن ٔجشلا ثٝ ٞیذسٚ

سٌیش دس سبلاػٕی ٔبطٚس سذٚیٗ ؿذٜ اػز ٚ ٔشاوض د-ایٗ دػشٛساِؼُٕ ثشای خٌّٛیشی اص سِٛذ وٛدوبٖ ٔجشلا ثٝ ثشب

ٞبی دسٌیش( ٔؼئِٛیشی دس خلٛف سِٛذ ایٗ فشایٙذ )اص ٔشاوض ثٟذاؿز، دضؿىبٖ ٔشخلق ٔٙشخت ٚ آصٔبیـٍبٜ

)ٔشثٛى ثٝ  خلٛف ٞیذسٚدغ فشبِیغدس سبلاػٕی ٘ذاس٘ذ. -ٞبی ٔشثٛى ثٝ آِفبوٛدوبٖ ٔجشلا ا٘ٛاع ثیٕبسی

ػٕی ٔبطٚس ٚ ثؼذ اص سد آٖ ٚ ثب سبلا-ٌّٛثیٗ( وٝ دس خشیبٖ ثشسػی ثشب-ٞبی ػیغ دس خٛؿٝ ط٘ی آِفب زف
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     00ضواسُ تاصًگشی:   

فشبِیغ خٛاٞٙذ ثٛد  ٘شٔبَ ٔـىٛن ثٝ ا شٕبَ سِٛذ وٛدن ٔجشلا ثٝ ٞیذسٚدغ MCH<23  ٚA2داؿشٗ 

 ٞبی ػیغ ثش ٔجٙبی دػشٛساِؼُٕ اخشا ؿٛد.ثشسػی خٟؾ

 / هطكَک اٍل صٍج ّای هطكَکگضاسش هشحلِ ( 5-5-2

ثبیؼز ٌضاسؽ وشجی سٟیٝ وشدٜ ٚ آصٔبیـٍبٜ ٔی فٛق ( بع ٔٛاسدٞبی روش ؿذٜ ) ثش اػثؼذ اص ا٘دبْ آصٔبیؾ

دضؿه ٔشوض ثٟذاؿشی، دسٔب٘ی ٚیظٜ ٔـبٚسٜ ط٘شیه ٚ یب دس كٛسر دسخٛاػز لب٘ٛ٘ی ثٝ ٔشاخغ ، ثٝ خب٘ٛادٜ

 ریللاح اسائٝ دٞذ. 

 :ثبیؼز ؿبُٔ ٔٛاسد صیش ثبؿذٌضاسؽ ٔی (5-5-2-1  

 ٘بْ ٚ ٘بْ خب٘ٛادٌی صٚخیٗ  .1

 ىِٛی/ؿٕبسٜ ِٔٛؿٕبسٜ دشٚ٘ذٜ .2

 ٘حٜٛ ٔؼشفی ثٝ آصٔبیـٍبٜ ) ٔشخغ ٔؼشفی خب٘ٛادٜ  ( .3

 سبسیخ ٔشاخؼٝ خب٘ٛادٜ  .4

 ٚ ٘ٛع ٕ٘ٛ٘ٝ ٚ یب اسػبَ ٕ٘ٛ٘ٝ ص خب٘ٛادٜ ٔحُ ٕ٘ٛ٘ٝ ٌیشی ا .5

 آدسع ٚ ٔـخلبر آصٔبیـٍبٜ )ٌضاسؽ دس ػشثشي آصٔبیـٍبٜ ٘ٛؿشٝ ؿٛد( .6

 سبسیخ كذٚس ٌضاسؽ  .7

 ٞبی ِٔٛىِٛی ٔٛسد اػشفبدٜ سٚؽ .8

 خب٘ٛادٜ ٘شیدٝ ٔٛسبػیٖٛ  .9

  خب٘ٛادٜ ٘شیدٝ سٚؽ غیشٔؼشمیٓ  .10

 یب ٞیذسدغ فشبِیغ سبلاػٕی-ثشبٔش ّٝ دْٚ  PND٘شیدٝ ٟ٘بیی ٘یبص یب ػذْ ٘یبص ثٝ   .11

12. Disclaimer )روش ا شٕبَ خٌب( 

 اػزٚ ٘بْ وبسؿٙبػی وٝ ٔؼئَٛ دشٚ٘ذٜ  ٘بْ ٚ ٘بْ خب٘ٛادٌی ٚ أوبء ٚ ٟٔش ٔؼئَٛ فٙی  .13

 آٚسدٜ ؿٛد.

 

  :PNDّای ثثت دادُ ( 5-5-3       

ٞبی ٔشثٛى ثٝ خب٘ٛادٜ دس ػبٔب٘ٝ اداسٜ ثؼذ اص ا٘دبْ آصٔبیـبر ٚ اسائٝ ٌضاسؽ، آصٔبیـٍبٜ ٔٛظف ثٝ ثجز دادٜ

ٞبی ػوٛ ؿجىٝ ای ثٝ اًلاع آصٔبیـٍبٜٞبی خذاٌب٘ٝٞب اص ًشیك دػشٛساِؼُٕ. ٘حٜٛ ثجز دادٜاػزط٘شیه 

 سـخیق سػیذٜ اػز.

 .اػزكحز ٚ سىٕیُ دادٜ ٞبی اسػبِی ٔؼئَٛ ی فٙ ٔؼئَٛؿخق  ًكتِ هْن:            

 

 روش ؿذٜ اػز. سبلاػٕی ٔش ّٝ اَٚثشب سـخیق لجُ اص سِٛذ ػبیش ٘ىبر ٔٛسد سبویذ دس ا٘شٟبی لؼٕز           
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 ضوائن ( 5-6

 )دشایٕشٞبی ٔٛسب٘ز( ARMS-PCR: دشایٕشٞبی 1ؿىُ ( 5-6-1

 َ()دشایٕشٞبی ٘شٔب ARMS-PCR: دشایٕشٞبی 2ؿىُ ( 5-6-2

 ٌّٛثیٗ -دس خٛؿٝ ط٘ی ثشب RFLPٞبی: خبیٍب3ٜؿىُ( 5-6-3

 ٌّٛثیٗ -دس خٛؿٝ ط٘ی ثشب RFLPٞبی ٔشسجي ثب خبیٍبٜ ٞبی : دشایٕشٞب ٚ آ٘ضی4ٓؿىُ ( 5-6-4

 ٞبی ؿبیغ خٛؿٝ ط٘ی آِفب ٌّٛثیٗثشای ثشسػی  زف Gap-PCR: دشایٕشٞبی ٔشثٛى ثٝ 5ؿىُ ( 5-6-5

 ٞبی آِفب ٚ ٘شیدٝ  بكّٝ ثش سٚی طَ اِىششٚفٛسصشایٕشٞب ثشای ثشسػی  زف: ٔحُ لشاسٌیشی د6ؿىُ ( 5-6-6   

 .ثبیؼز دس سٕبٔی ٌضاسؿبر آٚسدٜ ؿٛدیخٌب( وٝ ٔثشٚص )روش ا شٕبَ  Disclaimerای اص : 7ٕٝ٘ٛ٘ؿىُ ( 5-6-7   
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 

 

 
 )پشایوشّای هَتاًت( ARMS-PCR: پشایوش ّای 1ضكل 
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 

 

 
 )پشایوشّای ًشهال( ARMS-PCRش ّای : پشایو2ضكل 
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 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 

 

 
 گلَتیي -تتادس خَضِ طًي  RFLP: جایگاُ ّای3ضكل

 

 

 

 

 

 

 



 

 HD-GO-00-MN-FO-002-00                                                                                                    كفحٝ  27 اص 29

 

 

 دستَسالعول کطَسی

 تالاسوي-قثل اص تَلذ تتاتطخیع تطخیع ًاقلیي ٍ  

 

 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 

 

 گلَتیي -تتادس خَضِ طًي  RFLP: پشایوشّا ٍ آًضین ّای هشتثظ تا جایگاُ ّای 4ضكل 

 

 



 

 HD-GO-00-MN-FO-002-00                                                                                                    كفحٝ  28 اص 29

 

 

 دستَسالعول کطَسی

 تالاسوي-قثل اص تَلذ تتاتطخیع تطخیع ًاقلیي ٍ  

 

 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 

 ا گلَتیيتشای تشسسي حزف ّای ضایع خَضِ طًي آلف Gap-PCR: پشایوشّای هشتَط تِ 5ضكل 

 

 

 

 

 : هحل قشاس گیشی پشایوشّا تشای تشسسي حزف ّای آلفا ٍ ًتیجِ حاغلِ تش سٍی طل الكتشٍفَسص6ضكل 

 

 



 

 HD-GO-00-MN-FO-002-00                                                                                                    كفحٝ  29 اص 29

 

 

 دستَسالعول کطَسی

 تالاسوي-قثل اص تَلذ تتاتطخیع تطخیع ًاقلیي ٍ  

 

 HD-GO-00-MN-WI-006    ضواسُ سٌذ: 

     00ضواسُ تاصًگشی:   

 

 

 

 

 It is of utmost importance for all clinicians involved in the care of families requesting 

prenatal diagnosis, and the families themselves to be aware of the risk of errors in DNA 

analysis. Incorrect diagnosis may result from (1) Incorrect hematological data and clinical 

diagnosis for thalassemia  (2) Incomplete family studies and history (3) Mix-up of DNA or 

blood samples both in transportation or in the lab(4)Paternity problems, adoptions, IVF (5) 

Maternal contamination of CVS (6) Rare molecular events (7) New or spontaneous mutations 

(8) Technical errors. 

The risk of error from DNA recombination in diagnosis by polymorphism is approximately 

0.3%. The risk of error from the various reasons mentioned above and several other factors is 

approximately 0.5% whereas the chances of technical error of all types of DNA analysis are 

estimated to be 0.5%. 

We at Medical Genetics Laboratory of دٞٙذٜ٘بْ آصٔبیـٍبٜ ٌضاسؽ   routinely perform both direct 

mutation analysis and RFLP. We also apply other QC to reduce the risk of errors to the 

minimum. Any feedback from our colleagues in the clinical field would be most welcomed. 

Comments can be given either in written form or calling us at the numbers given below or by 

email. 

 

 .تایست دس تواهي گضاسضات آٍسدُ ضَدي خغا( کِ هتشٍص )رکش احتوال  Disclaimer: ًوًَِ ای اص 7ضكل 

 

 -( هستٌذات: 6

 




