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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

 توضيحات 
کاربرد  

   ندارد

 نياز به 

 اصلاح 

غير قابل  

 قبول

قابل  

 قبول
   الزامات مورد نظر/سنجه  روش ارزيابی 

 کارکنان آزمايشگاه

  

 

  

و سوابق کاری مسئول فنی و کارشناس    ارزيابی مدارک تحصيلی •

 )های( مسئول انجام اين گروه از آزمايش ها  

 ارزيابی سوابق دوره های آموزشی گذرانده شده کارکنان   •

 ارزيابی سوابق احراز صلاحيت کارکنان توسط مسئول فنی •

 

 NGSمسئول فنی و کارشناسان مسئول بخش    

آموزشی   های  دوره  و  بوده  مرتبط  مدرک  دارای 

لازم را جهت آشنايی با الزامات فنی مرتبط ديده  

 اند. 

1  

 فرآيند قبل از انجام آزمايش 

 اطلاعات لازم جهت جمع آوری نمونه، انجام آزمايش و تفسير نتايج  

  

 

  

  شامل   حداقلکه    شده،  ارائه  اطلاعات  بامستندات مرتبط    یبررس •

 : زير باشد  موارد

)عمق    ی روشعملکرد   یها يژگيو و  NGSدرباره    یاطلاعات کل -

 و پوشش( 

 تواناييها و محدوديت های آزمايش  -

   شيآزما  مراحل -

 --اطلاعات مربوط به نمونه های مورد نياز برای انجام آزمايش -

 آزمايش   ريسک هایمزايا و     -

 هزينه های آزمايش    -

 زمان گزارش دهی    -

 اخذ رضايت آگاهانه و حقوق بيمار در اين رابطه   شرايط -

براساس آخرين  نحوه برخورد در صورت وجود يافته های تصادفی) •

 انجام شود(    secondary findingsبرای    ACMGدستورالعمل  

ارائه    بررسی نحوه    ، وذيربط  کارکنان  و  یفن  مسئول  با  مصاحبه   •

  بيماران، )  به گروههای مختلف گيرندگان خدمات  لازم  اطلاعات

 ...(و  آزمايشگاههای ارجاع دهنده   پزشکان،

 ی گيرندگان خدمت  اطلاعات لازم برا  شگاهيآزما

NGS    ،بيماران کننده )شامل  درخواست    افراد 

آزمايش، آزمايشگاه های ارجاع دهنده و ...( را در 

راهنما،   ...قالب  و  ي  بروشور  و  کتبی    ابصورت 

  ی قرار م  آنهانموده و در دسترس    هيته  الکترونيک

 .دهد
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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

  

 

  

  حداقل  شي اطلاعات لازم همراه درخواست آزمابررسی وجود   •

 : شامل

 NGS  شياز درخواست آزما  هدفو    پزشک  صيتشخ -

 

اطلاعات کلينيکی و پاراکلينيکی فرد يا افراد بيمار در خانواده   -

که مويد سابقه بالينی خانواده در قالب شجره نامه،  فنوتيپ  

 بيماری و در نظر گرفتن تشخيص های افتراقی باشد 

 

 سوابق آزمايشات ژنتيکی که قبلا انجام شده  -

 

همراه    اطلاعات لازم برای انجام آزمايش

در آزمايشگاه  و  شده    ائهار  درخواست آزمايش

 .گرددمی  ثبت  

3  

 انتقال نمونه   شرايط ارجاع و 

  

 

  

ارسال • اطلاعات  ارجاع شده در    یبررسی سوابق  نمونه های  همراه 

 آزمايشگاههای ارجاع دهنده 

  ارجاعی   یها  نمونه  از  شده  ثبتو    دريافتسوابق اطلاعات    یبررس •

 در آزمايشگاههای ارجاع 

 

اطلاعات مورد    هيلک ،یارجاع  ی ها  نمونه  مورد  در

آزما  ازين انجام  آنال  ،شيجهت  بر   جينتا  زي که 

 . شود  یم  ارسال  نمونه  همراه  ،تاثيرگذار هستند
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حصول    یابي ارز  سوابق  یبررس   • عملکرد    کيفيتاز    اطمينانو 

 ارجاع    شگاهيآزما

ارجاع    آزمايشگاه  یها  نامه  اعتبار و    ها  نامهيگواه  مجوزها،  یبررس •

مسئول  مراجع    ايو    یالملل  ن يب  معتبرسازمان ها و مجامع    از  که

 اخذ شده   یدولت
 

آزمايشگاه دارای يک خط مشی مکتوب و مشخص  

جهت انتخاب و ارزيابی آزمايشگاههای ارجاع برای  

 می باشد.  NGS آزمايش 
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بررسی قرارداد بين آزمايشگاه ارجاع دهنده و آزمايشگاه ارجاع و   -

 :  قرارداد  در  زير  موارد  حداقل  بودن  مشخص  از  اطمينان

همراه    اطلاعات لازمارسال  و    ،نمونه  هيتهجمع آوری و    مسئوليت -

 نمونه 

آزمايشگاه به لحاظ ارسال يا پذيرش نمونه    چنانچه

NGS  ،  با آزمايشگاههای ديگر ارتباط دارد، قرارداد

که     دو   مسئوليت  و  ارتباطنحوه  مشخصی 
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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

 و رعايت شرايط لازم برای انتقال   مسئوليت انتقال نمونه -

 زمان چرخه کاری انجام آزمايش های مختلف و آماده شدن نتايج  -

دهی و افراد مسئول ارسال و دريافت گزارش ها در  نحوه گزارش -

 ارجاع و ارجاع دهنده   دو آزمايشگاه

 نحوه ارتباط مالی دو آزمايشگاه  -

 حل اختلافات    و  رفع مشکلات  نحوه -

 قرارداد   بازنگری  زمانمدت اعتبار و   -

 شود   یم  ليارجاع دهنده تحو  شگاهيکه به آزما  يیها  ليفا -

 ها    ليارسال فا  نحوه   -

 دهنده ارجاع    شگاهي در آزما  ها  ليفا  ینگهدار  زمان  مدت -

 

را مشخص نمايد،    ارجاع دهنده و ارجاع  آزمايشگاه

 . مکتوب شده است

 

  

 

  

 مرتبط   یها   دستورالعمل  یبررس •

 

 شواهد و مشاهده روند ارجاع و انتقال نمونه ها   بررسی •

چگونگی انتقال نمونه    جهت  لازم  دستورالعملهای

کشامل   اه،  نمون  تيفيحفظ  و  امن    ، منيانتقال 

و   آلودگی  از  با  جلوگيری  ها  نمونه  اشتباه شدن 

و   آزمايشگاه  در داخل)نمونه  انتقال حين يکديگر

مکتوب    (به آزمايشگاههای ارجاع  ارسال  طی روند

 شود. می    تيرعابوده و  
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 ی حداقل شامل: ارجاع  یها   نمونه  به  مربوط  سوابق  یبررس   •

 مشخصات نمونه های ارجاعی و اطلاعات همراه نمونه  -

 ها   نمونه  انتقالزنجيره    مربوط به نگهداری و    سوابق   -

  ش ي آزما  رشيپذ  یاز ابتدا   داده هانمونه ها و  سوابق ثبت و رديابی   -

NGS  يینها  گزارش تا 

آزمايش   برای  ارجاعی  نمونه های  ، NGSسوابق 

در هر دو آزمايشگاه ارجاع دهنده و ارجاع تا مدت  

 زمان مقتضی نگهداری می شود. 
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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

  

 

  
بررسی سوابق نمونه های ارجاعی به خارج از کشور و اطمينان از   •

 رعايت الزامات مرتبط

خارج از    یها  آزمايشگاهصورت ارجاع نمونه به    در

گرفته شده    متبوع مربوطه از وزارت  ز  مجو  ،کشور

  3/4/1396د مورخ    316/307و ضوابط بخشنامه  

 . گردد  یم  رعايت

9  

 پذيرش و نگهداری نمونه قبل از آزمايش    

  

 

 

 

 

 

 

 

 

اساس    آزمايش  درخواست  یهانديکاسيونا  رعايت  یبررس    • بر 

  ی ابلاغ و مطابق با ضوابط    ش يآزما  یها   تيمحدود  و  ها  يیتوانا

   وزارت متبوع

  افت يدر  نيبحداقل دو هفته   –)از جمله بررسی محدوديت زمانی  

  دارند خون    افتيکه سابقه در  یمارانيدر ب  شيخون و انجام آزما

ش  اي/و انجام    هستند  یدرمان  یميتحت  های  محدوديت  و/يا 

استخوان   مغز  پيوند  که  بيمارانی  خون  نمونه  روی  بر  آزمايش 

 ( داشته اند

  آزمايش   یابلاغ  یهاتعرفه    رعايت   یارزياب  و سوابق پذيرش    یبررس •

در  تعيين  کدهای  با)مطابق   خدمات  شده  تعرفه   دفترچه 

 وزارت متبوع(    توسطی  ابلاغ  ژنتيک  آزمايشگاهی
 

 NGSقبل از انجام تست    در مراکز مجاز،  مشاورهسوابق انجام   •

 

مقررات مربوط به پذيرش بيمار/ نمونه، جهت  

، بر اساس آخرين ضوابط  NGS انجام آزمايش  

 ابلاغی وزارت متبوع رعايت می شود. 
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  حداقل که    نمونه  عدم پذيرش  یمعيارها  راهنمای مکتوب  یبررس •

 : باشد  شده  لحاظ  آن  در  ريموارد ز

 DNAنامناسب نمونه    تيکم  اي  تيفيک -

 نامشخص بودن مشخصات برچسب نمونه   يا  مخدوش -

 NGSه برای آزمايش  نمون  عدم پذيرشمعيارهای  

  مانند   ربطافراد ذی    و   مشخص و مکتوب بوده،

و گيری  نمونه  و  پذيرش  فنی   مسئول   کارکنان 

از   قبل  و  داشته  معيارها  اين  از  کامل  آگاهی 
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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

  کد   و  برچسب  مشخصات  با  همراه  برگه  اطلاعات  یخوان  هم  عدم -

 نمونه 

 نمونه   در برگه اطلاعات  مندرجبودن مشخصات    ناکامل -

 نمونه   حاوینشت ظروف    يا  شکستگی -

 واضح نمونه خون    هموليز -

مرتبط،  ی و کارکنان فن یرينمونه گ رش،يپذ مسئول با مصاحبه •

   نمونه  عدم پذيرش  یمعيارها آنها از    یآگاه  یارزيابو  

مورد   را  معيارها  اين  آزمايش،  انجام  و  پذيرش 

 . بررسی قرار می دهند

 

  

 

  
ارجاع    شگاهيآزما،  پزشکان   با  تماس  سوابق  وشواهد    یبررس   •

 مراجعين   يا  دهنده

و   پزشک  با  موقع  به  تماس  برای  تمهيداتی 

در موارد ضروری )مثلا مواردی که لازم مراجعين  

است در مورد اشکال در کميت يا کيفيت نمونه  

 شده است. اطلاع رسانی شود( پيش بينی  
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 مرتبط   یها   دستورالعمل  یبررس •

نگهدار   یبررس • شرايط  و  آزمايش    یمکان  انجام  از  قبل  ها  نمونه 

  ، یفيزيک  شرايط  جملهلازم از  موارد    رعايتاز    اطمينانجهت حصول  

 ... ،مجاز  غير  یدسترسو    یآلودگاز    یپيشگير 

 

انجام آزمايش در شرايط مناسب    نمونه ها قبل از

 نگهداری می شوند 
13  

 آزمايش   انجام   فرآيند 

    NGSداده    ديتول     

  

 

  

 بررسی مستندات مرتبط با روش صحه گذاری/تصديق  •

 

   بررسی سوابق انجام صحه گذاری/تصديق روش آزمايش   •

 

گذاری/   صحه  جهت  آزمايشگاه  تصديق   روش 

آزمايش  انجام  از  قبل  مصرفی  مواد  و  ها    کيت 

 مشخص بوده و به اجرا در می آيد.
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 : شامل  ديباکه    نديفرا  نيا  مرتبط  یدستورالعمل ها   یبررس •

ژنوم    اگزوم،موجود در پانل،    یمناطق هدف )مثلا ژن ها   فيتوص -

 ( پروموتر  یها  تيسا  ايها    نترونيامناطق هدف مانند    گريد  اي

ی انجام  برا  مکتوب  يیاجرا  روش  یدارا   شگاهيآزما

 می باشد.      wet- labفرايند های آزمايش
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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

نمونه های قابل قبول که برای آن ها آزمون تاييد شده   توصيف -

(، شامل تعريف حداقل  FFPEاست )مثلا خون، بزاق، نمونه های  

 الزامات نمونه برای انجام آزمون 

در صورت کاربرد، روش ها و مواد مورد استفاده برای جداسازی   -

 NGSاسيدهای نوکلئيک و تبديل آنها به کتابخانه  

مناطق هدف - برای غنی سازی  نياز  مواد مورد  در  )  روش ها و 

 ( صورت کاربرد

روش ها و مواد مورد استفاده برای نشان دار نمودن مولکولی /   -

 ( در صورت کاربرد)   شده  poolبارکد گذاری نمونه های  

)به عنوان     wet benchکنترل های مورد استفاده در فرآيند   -

يا  تشخيص  های  محدوديت  دادن  نشان  برای  کنترل  مثال، 

 کنترل دارای جهش های شناخته شده( 

مواد مورد استفاده در   (versionنسخه) پلت فرم تعيين توالی و  -

و تراشه    flow cellsتوالی يابی و مواد مصرفی )به عنوان مثال 

 ها( 

نرم افزار های نصب شده بر روی دستگاه توالی يابی و نسخه آنها   -

فايل های   مثال  عنوان  )به  داده ها و فرمت خروجی  برای  که 

FASTQ استفاده شده ) 

 

 

 

  

 

  

کيفيت  برنامه  یبررس • متر  ديبا  که تضمين  و    کسيشامل  ها 

 باشد   یفيکنترل ک  یپارامترها

بر اساس هر    زيآنال  یعملکردها   یابيو ارز  شيپا  یبراکاربرد آن  

   است.  یدوره ا   شيدر پا  نيو همچن  ز،ي ران آنال

، توسط مسئول فنیبررسی سوابق پايش برنامه تضمين کيفيت   •

 موارد نامنطبق  انحرافات و    شناسايی  مشتمل بر

برطرف شدن    د ييتابررسی سوابق  اقدامات اصلاحی انجام شده و   •

 مشکل توسط مسئول فنی آزمايشگاه 

مکتوب   تيفيک  تضمين  برنامه  کي  از  شگاهيآزما

   .کند  یم  تبعيت  زيآنال  نديفرا  یبرا 
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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

  

 

  

 :   نتايجرد    یمستندات مرتبط با معيارها   یبررس

باشد    یفيکنترل ک  یها و پارامترها   کسيبر اساس ماتر  ديبا  ارهايمع  

به اعتبار سنج  یساز  نهيکه در طول  و  با  نييتع   یتست  و    د يشده 

شکست خورده و نبايد    wet bench  نديفرا  یمشخص باشد چه زمان

 نمونه صورت گيرد.    شتريپردازش ب

 است:    ريمعيار ها شامل موارد ز  نياز ا  یبرخ

پس1 اسيد  نوکلئيک  قطعات  اندازه  توزيع  ساز  (  قطعه    ی از 

(fragmentation  ) 

   توزيع اندازه آن  و  NGS( غلظت کتابخانه  2

   flow cell(  تراکم کلاستر در  3

 قطعات خوانش شده   یکيفيت باز  یامتيازها توزيع  (  4

ها5 فيلتر  به  توجه  با  که  شده  خوانش  قطعات  درصد   ی کيفيت  ی( 

 قابل قبول هستند   یياب  یدستگاه توال

 ی قطعات خوانش شده توليد  ی( تعداد کل6

فايل    (7 )  FASTQتناسب حجم  بازهای  bytesخروجی  با تعداد   )

 توليد شده 

 شده    map  یهاread  درصد  (8

  ی آنها از معيارها  یآگاه یمرتبط، و ارزياب یمصاحبه با کارکنان فن •

   نتايج  عدم پذيرش

رعا  یبررس • بررس  تيشواهد  مثلا  که   نتايجیسوابق    یمعيارها 

 د ان  پذيرش نشده  

از    اطمينانمورد قبول، جهت    نتيجه های  یارزيابسوابق    یبررس •

 مورد نظر   شرايط  رعايت

حاصل از   جينتا  رشيپذ  عدمو    رشيپذ  یارها يمع

مشخص و مکتوب    dry labو     wet lab  نديفرا

   .است

   

17 MOL.36015 

  

 

  

 

 : باشد  داشته  وجود  شگاهيآزما  در  ديبا  ريز  مدارک  و  سوابق •

 را مشخص کند.    ها ارتقاء  شيپا  فراينددستورالعملی که   -

 سوابق فعاليت های پايش و ارزيابی  -

برای   برنامه مدونی  آزمايشگاه )درصورت کاربرد( 

ا ثبت  و  استقرار  به  ی رتقاها پايش،    مربوط 

تجهيزات، شيمی تعيين توالی و مواد و کيت های  

 دارد.  NGSمورد استفاده در توليد داده   

18 MOL.36035 
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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

 اطلاعات از جمله نوع سوابق صحه گذاری/تصديق مجدد/تأييد -

پايش شده   (QC) ارتقا، و متريکس ها و پارامترهای کنترل کيفی

 برای ارزيابی عملکرد آناليزی  

گذاری/تصديق/   - صحه  جهت  آزمايشگاه  فنی  مسئول  تاييديه 

 تصديق مجدد و تغييرات پروتکل  

 تاريخ اجرا  -

•  

دستورالعمل  نيا قالب  در  مدون  مکتوب    یبرنامه 

ی  نرم افزار   یارتقاها دوره ای    یو اجرا   شيپا  یبرا 

متناسب با آن    وتهيه شده    ،، شيمی ، تجهيزات

آزما کهمی  نشان    شگاهيدستورالعمل،  به   دهد 

 . ابدي  یدست م  یقابل قبول  یعملکرد  یها يژگيو

  

 

  

ول فنی آزمايشگاه  ئ بررسی سوابق و ثبت موارد استثناء توسط مس •

 يا فرد منتصب وی  

بررسی سوابق هر گونه اقدام اصلاحی که در نتيجه اين بررسی ها   •

 صورت گرفته است. 

 : ثبت موارد عدم انطباق

  ی شده برا  یکه مراحل ط   يینمونه ها  شگاهيآزما

کنند    ینم  یرو يمکتوب پ  يیاجرا  یآنها از روش ها

 کند.   یرا ثبت م

 

19 MOL.35860 

  

 

 ی مصرف  مواد  و  ها  تيک  ی برا  یموجود   کنترل  ستميس  یابيارز •  

 

موجودی   مديريت  جهت  تمهيداتی  آزمايشگاه 

در نظر گرفته    NGSکيت و مواد مصرفی آزمايش  

 است. 

20  

  

 

  
شرايط  با  مرتبط  مستندات  یبررس • بينی  جهت    بانيپشت  پيش 

 جلوگيری از ايجاد وقفه در انجام کار

 
آزمايشگاه تمهيداتی را برای پيشگيری از وقفه کار  

نموده   مکتوب  و  گرفته  نظر  در  آزمايش  انجام  و 

 است. 

 

21  

     NGSداده    زيآنال  

  

 

  

   کيداده ها به تفک  زيآنال   مراحلمستندات مرتبط با    یبررس •

 ها  داده  یفيو نحوه کنترل ک  سوابقمستندات مرتبط با    یبررس •
کار   مراحل  تعيين    (work flow)دستورالعمل 

تهيه شده و مورد استفاده    NGSآناليز داده های  

 قرار می گيرد.

22  

https://www.google.com/url?q=http://bcancer.ir/NSite/Information/default.aspx?Info=12&SGr=&page1=19&sa=U&ei=6U-EU9yINcKL7AbVhYHoCg&ved=0CCwQ9QEwAA&usg=AFQjCNGwrGXsizdNJpZRrjWiiry9lm5CZg
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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

  

 

  

با  QCمهم    یپارامترها • فرا  ديکه  انجام  از    ی فراخوان   نديقبل 

 و ثبت شود:  یبررس  FASTQ  ليفا  یجهش، بررو

o بازها   ازيامت  عيتوز 

o ها طول خوانش   عيتوز 

o یهاخوانش   درصد  N 

o ی تکرار   یهادرصد خوانش   نمودار 

o ی آداپتور   یمحتوا   درصد 

o یبازها   یفراخوان  یدرصد احتمال  نمودار  DNA   از دستگاه 

o یدرصد محتوا   نمودار  GC 

                         

  flagsو ديتابيس های استفاده شده و   ها  applicationتک تک   -

که برای راه اندازی و اجرای    configurationيا ساير آيتم های  

 پايپلاين لازم است. 

رفته - کار  به  های  اسکريپت  يا  مراحل  اتصال      ساير    جهت 

applicationهای مجزا در يک پايپلاين 

در صورتيکه خود آزمايشگاه ابزار يا پاپلاينی را راه اندازی کرده   -

های   و کد  اجرايی  نتايج  انجام شده،  های  تست  سوابق  است، 

 مربوطه  

و    assemblyثبت   - منبع  ورژن،  رفرانس،  محل    URLتوالی 

مرجع و هرگونه تغييری که در فايل رفرانس   assembly دانلود

جهت   شده،  رفرانس    applicationاعمال  توالی  به  که  هايی 

 تواليهای خوانش شده احتياج دارند.   alignmentجهت  

در هر    یوخروج  یداده ورود   یها  ليفا  اياطلاعات و    فيتوص -

   نديمرحله از فرا

  ف يتعراستاندارد(    9-3-1-5)  یو حدود آستانه اختصاص  ارهايمع -

واريانت    یحاصل از مرحله  فراخوان  یشده جهت ورود داده ها 

(Variant calling   آنال مراحل  به  بند  ز،ي(  تفس  یطبقه    ر يو 

فرايندهای   ثبت  جهت  مکتوب  دستورالعمل 

جهت   استفاده  مورد  )پايپلاين(  بيوانفورماتيک 

 آناليز داده، در آزمايشگاه مشخص شده است. 

 

 

23 MOL.36105 
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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

  از ي، امتread coverage depth) به عنوان مثال حداقل    انتيوار

 (allelic readدرصد    د،ينوکلئوت  اي  انتيوار  تيفيک

ها  یکيوانفورماتيب  یندها يفرا - آستانه  جهت    یو  قبول  مورد 

  ا ي مسبب    یها/ژن ها   انتيوار  يیو شناسا  یبند  تيمرحله اولو

   )در صورت کاربرد(  ديکاند

به دست آمده از پايپلاين     جينتا  عدم پذيرشو    رشيپذ  یارها يمع -

  ی ها و پارامترها   کسيبر اساس متر  ديبا  ارهايمع  نيداده. ا  زي آنال

 باشد.   شيآزما  یساز  نهيشده در مراحل به  نييتع   یفيکنترل ک

کارکنان مرتبط به دستورالعمل    یو اطمينان از دسترس  یارزياب •

 ن يپلايها و اطلاعات  پا

 

  

 

  

ها و    کسيمشتمل بر متر  ، سوابق صحه گذاری/تصديق  یبررس   •

  ات ــــــــيعمل  یابيکه قبلا جهت استقرار و ارز  QC  یپارامترها

 استفاده شده است.    یکيوانفورماتيب

  ی ندها يتوليد داده و فرا  یشگاهيآزما  یندها يکه فرا  یطيدر شرانکته:    

ترک توسط  داده  آزما  یبيآناليز  دو  و    شگاهياز  داده  کننده  توليد 

م  شگاهيآزما انجام  داده  فن  لازمستشود،    ی پردازنده    ی مسئول 

و مرور مراحل صحه    یبر بررس  یمبن  یپردازنده داده، سوابق  شگاهيآزما

 ارائه دهد.   زيداده را ن  ديتول  شگاهيآزما  یها گذاری/تصديق

 

پايپلاين   گذاری/تصديق      شگاه يآزما  توسطصحه 

 انجام گرفته است. 

 

24 MOL.36115 

  

 

  

  ، یدييمطالعات تا  ايسوابق صحه گذاری/تصديق مجدد و/  یارزياب   •

که قبلا جهت استقرار و   QC  یها و پارامترها   کسيمشتمل بر متر

 استفاده شده است.   یکيوانفورماتيب  اتيعمل  یابيارز

گذاری/تصديق  ی کتب  هيدييتا  یبررس   •   توسط   مجدد  یها  صحه 

 شگاه يآزما  یفن  مسئول

 

اعما  نرم  در    تغييرات  لدر صورت  نوع  ديتابيس، 

پلاين  يافزار ، شاخص های مرتبط با نرم افزار و پا

ها الگوريتم  کل    ،يا  مجدد  گذاری/تصديق  صحه 

می   انجام  آزمايشگاه  توسط  آن  اجزاء  يا  فرايند 

 گيرد.

25 

 

 

 

 

 
MOL.36125 
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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

  

 

  

  ها   یرسان  روز  به  و  ارتقاها  ها، pach  شيدستورالعمل پا  یبررس •

در اين دستورالعمل بايد مشخص شود که در چه فواصلی پايش  )

 و به روز رسانی ها انجام می شوند(. 

 ی سوابق فعاليتهای پايشی  ارزياب •

بررسی سوابق صحه گذاری/تصديق های مجدد مشتمل بر نوع   •

ارتقاء نرم افزاری و اينکه چه متريکس ها و پارامترهای کنترل  

 جهت ارزيابی عملکرد آناليزی استفاده شده است   (QC)کيفی  

بررسی تاييديه مکتوب صحه گذاری/تصديق های مجدد توسط   •

 مسئول فنی 

 به روز رسانی يا ارتقاتاريخ   •

ثبت سوابق،    ش،يجهت پا  یدستورالعمل  شگاهيآزما

به روز    ري( و ساupgrades)  ینرم افزار   یارتقاها 

هاupdates)  یها  یرسان پايپلاين    ی ( 

 . دارد  کيوانفورماتيب
 

26 

 

 

 

 

 

 
MOL.36135 

  

 

  

ها به همراه شماره    سيتابيو د   هاscript  ، ینرم افزار   بسته  یبررس •

هر گزارش    ی،که برا   نهاآ   configuration itemورژن و    یها

NGS/  مشخص شده باشد.   ديبا  ماريب 

- یاختصاص  یبر اساس نامگذار  ،یبه پايپلاين به صورت کل  اشاره •

مثال:    شگاهيزماآ عنوان  و/v1.01  پايپلاين NGS)به  وارد    اي( 

  dataset  کياز    زيبه ازائ هر آنال  کهي)در صورت  log fileکردن  

 شود(، قابل قبول است.  یم  ديتول  ماريب

 

مورد استفاده برای هر گزارش  ورژن پايپلاين های  

NGS/    بيمار، قابل رديابی است.گزارش 
27 

MOL.36145 
 

 

  

 

  

شامل اطلاعات جمعيتی،   بررسی پايگاه های اطلاعاتی که حداقل •

 پيش بينی اثر واريانت و ميزان حفاظت شدگی واريانت باشد. 

پايگاه های اطلاعاتی اختصاصی می تواند مشتمل بر داده های قبلی   •

 مرتبط باشد.   NGSآن مرکز و يا ساير مراکز  

 

مشخصی اطلاعاتی  های  يا    پايگاه  )عمومی 

داده آناليز  جهت  تعيين   NGSهای  اختصاصی( 

 شده و مورد استفاده قرار می گيرد.

28 

 

 NGSتاييد نتايج   
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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

  

 

  

های     • انديکاسيون  شامل  مشی  خط  با  مرتبط  مستندات  بررسی 

 فنوتيپ(   -آزمايش تاييدی ) بررسی های مرتبط ژنوتيپ  

 بررسی سوابق انطباق با خط مشی آزمايش تاييدی     •

آزمون     • نتايج  انطباق  ای  دوره  بررسی  نتايج    NGSسوابق  با 

 آزمايشات تاييد کننده

 

آزمايشگاه دارای يک خط مشی مکتوب برای نحوه  

 تاييد انواع واريانت های گزارش شده است. 
29 

 

 
MOL.35850 

 

 

 

 فرآيند پس از انجام آزمايش  

 هستند، مورد استفاده قرار می گيرد(.  NGSدهی نتايج آزمايش    اين قسمت از چک ليست برای بررسی آزمايشگاه هايی که مسئول تفسير نهايی و گزارش  )     

 نتايج  دهی  گزارش      

  

 

  

محدوده    مرتبط با زمان چرخه کاری و    یها  دستورالعمل  یبررس •

 نتايجو گزارش    شيانجام هر آزما  یبرا  یزمان

 شده  تعيينزمان    مدت  یط  نتايج  گزارش  سوابق  یبررس •

 

برای    شده  نيي تع  زمان  مدت  ظرف  ،شيآزما  جينتا

  کننده  ارجاع  مرکز/    پزشک  بهآماده شدن نتايج،  

 . گردد  یم  گزارش

30 MOL.36155 

  

 

  

بررسی دستورالعمل فرايند به کار رفته جهت طبقه بندی، تفسير  •

 و گزارش دهی واريانت های تعيين توالی شده  

سوابق انطباق با دستورالعمل موجود برای طبقه بندی،    بررسی •

 تفسير و گزارش دهی واريانت ها 

  شده   گزارش  اي/و  شده  يیشناسا   یها   انتيوار  سيتابيد  یبررس •

    شگاهيآزما

 بررسی سوابق آناليز داده ها  •

نتايج بر اساس استانداردها   دهی تفسير و گزارش

 NGSگزارش دهی  و دستورالعمل های تخصصی  

 ارائه می گردد. 

31  

  

 

  

مجدد واريانت ها در دوره  ارزيابی    بررسی سوابقی که نشان دهد •

 انجام می شود   آزمايشگاهتوسط    های زمانی تعيين شده  

  ر ييها دچار تغ  انتي وار  کهيسوابق اقدامات انجام شده زمان   یابيارز •

 شوند.   یم   یطبقه بند

 

دستورالعمل مدونی جهت ارزيابی دوره ای گزارش  

در آزمايشگاه وجود دارد که در    NGSهای قبلی  

  گزارش   مجدد  یابي ارز  یزمان  فواصل  و  طيشراآن  

    است  شده  نييتع  ها

32  
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 NGS چک لیست ارزیابی نحوه انجام آزمایش های

ويرايش:   

     1403مرداد

 

     

  نحوه و دليل گزارش بررسی سياست مدون آزمايشگاه در رابطه با   •

يافته های ژنتيکی نامرتبط با هدف بالينی آزمايش )در صورت  

 وجود(  

يافته های   • با  ارتباط  بيماران در  آگاهانه  بررسی سوابق رضايت 

 ژنتيکی تصادفی يا ثانويه 

 ACMG  به مريض  variantگزارش دهی   •

های ناشناخته  جهش   Follow upسياست آزمايشگاه در رابطه با   •

  (reanalysis)چيست

•  post –test genetic counseling 

 

آزمايشگاه دارای سياست مشخصی جهت گزارش  

ثانويه( می  )يا  دهی يافته های ژنتيکی تصادفی 

 باشد. 

 

 

 

 

33 

 

 

 

 
MOL.36165 

 ها  گزارش  و  ها   نمونه  ینگهدار   

  

 

  

  آناليز   یلازم برا  یها  فايل همه    یحاو  ديشده با  رهيذخ  یها  داده •

ها معمولا شامل    فايل   ايناز ابتدا تا انتها باشد.    بيمارانمجدد  

 باشند:   یم  ريموارد ز

ها، فايل ها و داده های متريکس کيفيت،   رديابی هويت نمونه -

گزارش متريکس کيفيت توالی يابی، فايل نقشه برداری، واريانت  

هايی که به صورت دستی بررسی شده اند و فايل های مرتبط با  

 واريانت ها و تفسير آنها .

شامل   - است  ممکن  شده  نگهداری  فايلهای  از  هايی  نمونه 

FASTQ ،BAM  ،VCF   .و مشتقات آن باشند 

بررسی خط مشی مکتوب که شامل نوع فايل ها و مدت زمان   •

حداقل به مدت   fastqنگهداری هر کدام  باشد. ) فايل توالی  

 . سال نگهداری شود(  5به مدت    vcfو فايل توالی    دوسال

 ارزيابی سوابق نگهداری داده ها مطابق با خط مشی تعيين شده  •

 

آزمايشگاه دستورالعمل مشخصی برای مدت زمان  

داده   فايل های خام  و  نتايج  نمونه ها،  نگهداری 

 تهيه نموده و به اجرا درآورده است.   NGSهای  
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 نکات تکميلی: 

آخرين    ابلاغی بر اساس  راهنماهای و در صورت عدم وجود    ، درمان و آموزش پزشکیراهنماهای ابلاغ شده توسط وزارت بهداشتبا استفاده از  بايد    ی تهيه شده در آزمايشگاهتمامی دستورالعمل ها 

 شوند.   مکتوب  Best Practice Guidelines (BPG)يا     American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) گايدلاين های معتبر مانند   نسخه

شده در    یطراحيا کيت های    Research Use Only   (RUO)استفاده نمايد و درصورت استفاده از کيت های    (  (In vitro diagnostic; IVD  آزمايشگاهی  تشخيصکيت های  آزمايشگاه بايد از  

 در آزمايشگاه موجود باشد.    (validation)  صحه گذاری/تصديقمربوط به چگونگی    يشگاه، مستنداتآزما

 

 منابع مورد استفاده:

    ISO  :15189  2022استاندارد  (1

 9/3/1397د مورخ    5366/400وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی طی بخشنامه    -، ابلاغی معاونت درمان  1397ويرايشاستاندارد آزمايشگاههای پزشکی  (  2

3) Bennett RL  at al. Standardized human pedigree nomenclature: update and assessment of the recommendations of the National Society of Genetic Counselors. 

Genet Couns. 2008 Oct;17(5):424-33.  

  

 

  

انتقال    یشده برا  یرمزگذارامن و    یاز پروتکل ها   استفاده  یبررس •

 ( ها  تأe.g. SFTP, HTTPS, FTPSداده  و    ستميس  ديي( 

  و  یدسترس  تيمحدود  ،یرمزگذارها،    تيکاربر، ثبت فعال  تيهو

 اطلاعات  حيصح  یريگ  بانيپشت

  ره يذخ  و  انتقال  یها   پروتکل  و  یتيامن  یپارامترها   سوابق  یبررس •

  ی کيزيف  یکنترل دسترس  ،ی رمزگذار از جمله    ،NGS ی ها  داده

   ستميس  یريگ  بانيبه داده ها، پشت  یو مجاز 

شامل    NGSارسال شده    یداده ها   یبرا  یديجيتالسوابق    یبررس •

و    پذيرندهارسال کننده و    یها  سيستممرتبط،    یا  داده    یها  فايل

..... 
 

اطمينان  از محرمانه    اقدامات لازم جهت حصول 

ذخيره     بودن، امنيت و يکپارچگی داده ها در حين

داده   انتقال  و  اطلاعات  خارجی  و  داخلی  سازی 

 از سوی آزمايشگاه به اجرا در می آيد.  NGSهای  
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