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   משרד הבריאות–מדינת ישראל 

  

  יני בריאותהחטיבה לענ
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JהרפואייםJהאגפיםJמנהליJJJJJJ–JהחוליםJקופותJJJ
JJ

JJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJבדיקותJסקירהJבאוכלוסייהJלשםJגילויJזוגותJבסיכוןJללידתJילדיםJעםJמחלותJגנטיותJ:Jהנדון
JJ.חמורות
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JJ
1J.J Jכללי:JJ
  

JגילויJלשםJהכלליתJבאוכלוסייהJסקירהJבדיקותJלביצועJכלליםJלקבועJנועדJזהJחוזר

J.JJזוגותJבסיכוןJללידתJילדיםJעםJמחלותJגנטיותJחמורות

JאלוJכלליםJגםJכבישמשוJJלקראתJלזוגJהרפואיJהצוותJידיJעלJשניתניםJלהסבריםJסיס

J.JJהריוןJאוJJבזמןJההריון

JחוזרJהינוJלחוזרזהJתוספתJשבסימוכיןJנוJבסלJהנמצאותJגנטיותJבבדיקותJדניםJאשר

JהקופותשרותיJשלJבאחריותJהבריאות.JJJ

JJ

2J.J Jרקע:JJ

JנדירותJלרובJהןJתורשתיותJהאוכלוסימחלותJבכלJשונהJבתדירותJותומופיעותJ.Jעם

לבצעJבדיקותJJשלJחלקJניתןJJ,JההתקדמותJשחלהJבהבנתJהבסיסJהגנטיJשלJהמחלות

JחשובJלקבלתJהינומידעJעלJנשאותJ.JניכרJמהמחלותJהתורשתיותJJהשכיחותJיחסית

JJ.החלטות
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JJ

3J.J JהסקJבדיקותJהגנטיתירמטרתJה:JJ

JמחלהJשלJמשפחתיJסיפורJללאJזוגותJאםJלבדוקJהיאJהסקירהJבדיקותJמטרת

נמצאיםJJבסיכוןJמוגברJללידתJילדJעםJמחלהJ,JאוJמוםJמולד,JפיגורJשיכלי,Jתורשתית

JזוגותJלפניJנישואיןJJיכוליםJJ.JבשלJנשאותJשלJמחלותJתורשתיות,תורשתיתJחמורה

זוגותJשיימצאוJבסיכוןJגבוהJ.JלהסתייעJבתוצאותJהבדיקהJבשיקוליהםJהאםJלהינשא

J.JJעומדותJבפניהםפשרויותJהיופנוJליעוץJגנטיJעלJמנתJלקבלJמידעJעלJהא,Jכאמור

JלבצועJעדיףJההריוןאתJלפניJהבדיקותJ.JJ

JJ.הבדיקותJטרםJתחילתJהטיפולתבוצענהJטיפוליJפוריותJאמוריםJלהתחילJלזוגותJה

JבמהלךJאחתJפעםJמבוצעתJגנטיתJסקירהJבדיקותJבמסגרתJספציפיתJבדיקהJכל

טציותJחדשותJעלJהזוגJלהתעדכןJלפניJכלJהריוןJאודותJבדיקותJחדשותJאוJמו.Jהחיים

J.JJניתןJלקבלJמידעJאודותJהבדיקותJבכלJעת.Jשנוספו

JJ

4J.J JJJללידתJבסיכוןJזוגותJגילויJלשםJבאוכלוסייהJסקירהJבדיקותJלביצועJמידהJאמות

JJ:ילדיםJעםJמחלותJתורשתיותJJחמורות

J J4.1J.J JבמיוחדJחמורותJתורשתיותJמחלותJJJ

ותהJבגילJJJגורמתJלתמיאאםJה,JמחלהJתורשתיתJמוגדרתJכחמורהJבמיוחד

הדרךJ,JבמחלותJאלו.JצעירJאוJלתחלואהJולסבלJרבJללאJאפשרותJריפוי

אוJבחלקןJגילויJמוקדםJאשרJעשויJלשפרJאתJ,JלהקטנתJהסבלJהיאJמניעתן

JJ.מהלךJהמחלה

JJ

J J4.2J.J JJבאוכלוסייהJיחסיתJגבוההJJבשכיחותJהמתאפיינותJתורשתיותJמחלות 

JהנבדקתJJ

סיכויJשיוולדJילדJחולהJמחלהJתורשתיתJנחשבתJכשכיחהJיחסיתJכאשרJה

JמJ1:15,000גבוהJלידותJ)JזוJשכיחותJרצסיביותJאוטוזומאליותJבמחלות

JמבטאתJשלJבריאיםJנשאיםJ1:60שיעורJ.(JJ

JJ

J J4.3J.J JJJלפחותJשלJגילויJהנבדקת%90יכולתJהמחלהJגןJשלJמהנשאיםJ 

JJמתבצעתJהאוכלוסייהJשלJסקירהJמעלכאשרJלגלותJיכולתJ90% קיימתJ

JהקשורJהגןJמנשאיJהתורשתיתJלמחלהJ.JJ

JJ

5J.J JתורשתיותJלמחלותJהסקרJביצוע:JJ

JJ5.1J.J JJגנטיותJסקירהJבדיקותJשהפונהתבוצענהJJלאחרJיקבל/רקJJויחליט/יםJיעוץJו/JוJJ

JJההמלצותJתתבססנהJעלJהמוצאJשלJבניJ.JיםJלבצע/עלJהבדיקותJJשמעונין

JJצוותJרפואיJאישJJינתןJעלJידיJהמידע.JהזוגJועלJאמותJהמידהJשפורטוJלעיל

JJזוגותJעםJסיפורJ.JרופאJגנטיקאיהנחייתJאשרJעברJהשתלמותJבנושאJופועלJב

JJ.אוJמוםJמולדJיופנוJליעוץJגנטי,JפיגורJשיכלי,JמשפחתיJשלJמחלהJתורשתית
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JJ

5.2JJ.J JהפונהבJפני/JהמומלצותJהבדיקותJJתוצגנהJJביםJהכלולותJהבריאותJשרותיJסל

אשרJמומלצותJאוJJJבמסגרתJזוJתוצגנהJהבדיקותJ.ואלוJשאינןJכלולותJבו

JפיJעלJלביצועJJניתנותJהמלצותJבישראלJהרפואייםJהגנטיקאיםJאיגוד)Jראה

J'.(JJנספחJא–Jטבלה

JJ

5.3J.J JJזוJברשימהJכלולותJשאינןJנוספותJבדיקותJשלJקיומןJעלJהפוניםJאתJלידעJיש

נםJיוהיהJוה.JואשרJעשויותJלגלותJמחלותJחמורותJפחותJאוJנדירותJיותר

J.JJיופנוJליעוץJגנטיJפרטני,JוספיםJעלJבדיקותJאלומעונייניםJלקבלJפרטיםJנ

JJ

J J5.4J.J JמולקולריתJלגנטיקהJבמעבדותJרקJיבוצעוJהסקרJבדיקות,JאישורJקיבלוJאשרJJJ

JהבריאותJמשרדJשל)JהבריאותJמשרדJשלJבאתרJמופיעהJמעודכנתJרשימהJJ

genetics/il.gov.health.www.J(JJ

JJ

5.5J.J JJנשאותJעגילויJהסברJמתןJמחייב"JמשמעותJעלJוהדרכהJגנטיJיועץJי

J.JJממצאJוהמלצותJמתאימותה

  
J:JJחוקJביטוחJבריאותJממלכתיהתוספתJהשניהJלפJ"השירותיםJע"Jסל"בדיקותJגנטיותJו .6

םJבעליJזכאותJלבדיקותJנזוגותJעםJסיפורJמשפחתיJשלJמחלהJתורשתיתJאוJמוםJה

JמגנטיותJהשרותסלכחלקJJJממלכתיJבריאותJביטוחJחוקJשלפיJמס(יםJחוזרJ'38/2003J

 .J:7.7.08(Jמיום

JJ

JJ:בדיקותJהסקירהJלזוגותJללאJסיפורJמשפחתי

6.1JJ JJבסיכוןJבאוכלוסיותJסקירהJזקסבדיקותJטייJלמחלתJפיברוזיסJציסטיקJומחלתJJJ

(CYSTIC FIBROSIS, CF) JJ Jבמימון Jהבריאותמבוצעות תוספתJJ(משרד

JמבוצעותJJלמחלתJהתלסמיהקירהJבאוכלוסיותJבסיכוןJבדיקותJס,J)השלישית

J.JJהקופהמימוןJב

JJ

6.2JJ JJJמJגבוההJבשכיחותJהקיימותJחמורותJלמחלותJסקירהJ1:1000בדיקותJ

רדJהשירותיםJהבסיסיJבמימוןJמש"Jסל"בקבוצתJאוכלוסיהJמוגדרתJנמצאותJב

JראהJפירוט)10.07.2002JJמתאריךJ 32/2002 חוזר,JתוספתJהשלישיתJ(הבריאות

J.JJלחוזרJזה'JJבהמחלותJוהקהילותJבנספח

JJ

Jניתן,Jהשירותים"Jסל"אינןJנכללותJבשJ,בדיקותJסקירהJלמחלותJגנטיות 6.3

J.JJלעשותJבאופןJפרטי

JJ

JJ

JJ
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JJ

JJ

JJ

JקהילתיתJלגנטיקהJהמחלקהJשלJבאתרJפרטיםJלקבלJניתן

genetics/il.gov.health.wwwJJ
 
 
JJ

JJ.עבירJתוכןJחוזרJזהJלידיעתJכלJהנוגעיםJבדברJבמוסדכםהואילוJלה
JJ

J JJ JJ JJJJJJJJJJ JJJJJ
JJJJJהJכJרJבJב,JJ

JJ
J JJ JJ JJ JJ JJ JJ JJJJJJJJJJJJJJJJד"JרJלויJחזיJJ
J JJ JJ JJ JJ JJ JJ JJJJJJ JJמינהלJרפואההראשJJ

JJ
JJ

JהעתקJ:הכלליJהמנהלJJ
J JהכלליJלמנהלJהמשנהJJJ

   לJבכירJלמנהלJולמשאביJאנוש"מנכ/JJJJJJJJJJJס

JJבינויJמוסדותJרפואהJלJבכירJלתכנוןJו"מנכ/ס
JJלJלכלכלתJבריאותJ"מנכ/ס
JJלJלתכנוןJתיקצובJולתימחורJ"מנכ/ס
JJלJקופותJחוליםJ"מנכ/ס
JJלJלהסברהJויחסיםJבינלאומייםJ"מנכ/ס

JותשתיותJרפואיותJלטכנולוגיותJהמינהלJראשJJ
JהציבורJקבילותJנציבJJ
JJפJחוקJביטוחJבריאותJממלכתיJ"נציבJקבילותJהציבורJע

JהמשפטיתJהיועצתJJ
JהסיעודJמינהלJוראשJארציתJראשיתJאחותJJ

JהציבורJבריאותJשרותיJראשJJ
JמחוזותJרופאי–JמחוזיותJבריאותJלשכותJJJ

JרפואיותJטכנולוגיותJלמדיניותJהאגףJמנהלJJ
JJמנהלJאגףJרישויJמוסדותJומכשירים

JהנפשJבריאותJשרותיJראשJJ
JJמנהלJהאגףJלרפואהJכללית

JומחשובJמידעJלשרותיJהאגףJמנהלJJ
JJישוםJומידעJרפואיJמנהלתJתחוםJר

JמחלותJלבקרתJהלאומיJהמרכזJמנהלJJ
JחרוםJלשעתJהאגףJמנהלJJ

JאיכותJלהבטחתJהאגףJמנהלתJJJ JJ JJJ
JפניםJביקורתJאגףJמנהלJJ

JקהילתיתJלרפואהJהמחלקהJמנהלJJ
JלאפדמיולוגיהJהמחלקהJמנהלJJ

JלמעבדותJהמחלקהJמנהלJJ
JהלאומיותJהמועצותJמרכזתJJ

JJמנהלתJהשרותJהארציJלעבודהJסוציאלית
JJריהJהרפואיתJהספ

JהסיעודJעלJארציתJאחראית–JכלליתJברפואהJJJ
JהסיעודJעלJארציתJאחראית–JהציבורJבבריאותJJJ

JראשיתJקופ–אחותJ"JהכלליתJחJJ
JבמפגרJלטיפולJהאגףJהראשיJהרווחה-הרופאJמשרדJJJ

JJ
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JJ
JJ
 

JJל.ה.Jצ–רJ"קרפ
JJר"Jמקרפ-ןJרפואה"רע
JJJשרותJבתיJהסוהרJ–רJ"קרפ
JJJמשטרתJישראלJ–רJ"קרפ
JJ"הדסהJ"–מדיציניתJלJהסתדרותJ"מנכ

JהבריאותJרכזJ,JתקציביםJאגף–JהאוצרJמשרדJJJ
JJרJההסתדרותJהרפואיתJבישראלJ"יו
JJרJארגוןJרופאיJהמדינהJ"יו
JJJההסתדרותJהרפואיתJ–רJהמועצהJהמדעיתJ"יו

JJלJהחברהJלניהולJסיכוניםJברפואהJ"מנכ
JJביתJהספריםJהלאומיJוהאוניברסיטאי

JJארכיוןJהמדינה
 לJחברתJענבל"מנכ

 JחברתJענבל-מחלקהJלניהולJסיכוניםJמנהלתJה
JJJ

JJ
JJ
JJ
JJ
JJ
 
8J-J121/11846)מJ(JJ

JJJJJJ
 

JכתובתJאתרJהאינטרנטJבוJמפורסמיםJחוזריJמינהלJהרפואהJוחוזרי
 J:-Jwww.health.gov.ilלJהיא"מנכ
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JJ

JJ'נספחJא
JמחלותJעםJילדיםJללידתJבסיכוןJזוגותJגילויJלשםJבאוכלוסייהJסקירהJבדיקות

JJ:גנטיותJחמורותJעלJפיJאמותJמידהJשפורטוJבחוזר
JJ
1J.J JמחלותJמומלצותJלסקירה:JJ

J J1.1J.J JהאוכלוסייהJלמרביתJהמומלצותJמחלותJJ
CYSTIC FIBROSIS  -    JJ

SPINAL MUSCULAR ATROPHY  -   JJ
) FRAGILE X   -JתסמונתXשבירJ(JJ

JJ
JJמחלותJנוספותJבקרבJיהודים .2

JJיהודיםJאשכנזיים
JזקסJטייJמחלת)(Tay SachsJJ

Familial dysautonomia(JJ(דיסאוטונומיהJמשפחתית
JקנבןJמחלת)(Canavan diseaseJJ

J:JJיהודיםJממוצאJצפוןJאפריקני
Thalassemia (JJ(הJתלסמי

JזקסJטייJמחלת) (Tay SachsJJ
JJ:יהודיםJממוצאJתימני

JלויקודיסטרופיJמטכרומטיק ( MLD metachromatic leukodystrophy).JJ
J:JJיהודיםJממוצאJעירקי

Jתלסמיה)Thalassemia (JJ
JJ.מחלתJקוסטף

JכורדימיהודיםJממוצאJאוJהתיכוןJהיםJאגןJאזורJ,אירניJ,JמהמדינותJאו
JשלJלשעברהאסיאתיותJהמועצותJברית.JJ

Jתלסמיה)Thalassemia (JJ

J J1.3J.J JיהודיםJלאJבקרבJנוספותJמחלותJJ
Jתלסמיה)Thalassemia (JJ

JJ
3. JהניתנותJנוספותJבדיקותJבישראלJהרפואייםJהגנטיקאייםJאיגודJפיJעל

J:JJלביצוע
3.1. J JאשכנזיJממוצאJבזוגותJ:JJ

C(Fanconi anemiaJ(JמחלתJפנקוניJ;)Niemann Pick(פיקJ-Jניימן J
JIV(MLJJ(IVמחלתJמוקוליפידוסיסBloomJJ) ;J) Jבלוםתסמונת

JאשרJמחלת)(UsherJ;JמחלתJMSUDJJ
JמסוגJגליקוגןJאגירתJ1מחלת)JJGSD1( 

JמסוגJשריריםJניווןNemaline myopathyJ;JטריפסיןJאנטיJחסרJA1ATJJ
JJ

3.2. JJ JאפריקניJצפוןJממוצאJבזוגותJJ
JפנקוניJמחלת)A(Fanconi anemiaJJJ

JJJיוצאJמרוקו (A-T ataxia telangiectasia)אטקסיהJטלנגיאקטזיה
Megalencephalic Leukoencephalopathy  with subcortical cysts J (MLC1) לובJיוצאJJ

JJ
4. JבהמלצתJנכללותJאינןJאשרJלביצועJהניתנותJנוספותJבדיקותJקיימותJJ

JJ.איגודJהגנטיקאיםJהרפואיים
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J'JJנספחJב
תדירותJ(בוןJמשרדJהבריאותJבדיקותJסקירהJלמחלותJגנטיותJנוספותJהמבוצעותJעלJחש

JמJגבוההJחי1:1000המחלהJלידותJ 
JJ

 המחלה ישובים בהם מתבצעות בדיקות הסקירה
 ACTH deficiency גוש חלב

 Albinism )נוצרים(עיבלין 
  , ור'סאג, חורפיש, )נוצרים(אר 'מג

 שבט בדואי בנגב
Ataxia tlangiectasia (AT) 
 

 Bardet Biedl syndrome שבט בדואי בנגב
 Bartter syndrome שבט בדואי בנגב

 Biotinidase deficiency משהאד
 Carni syndrome שבט בדואי בנגב

 Cerebrotendinous xanthomatosis ירכא
 Cockayne syndrome כיסרא

 Congenital insensivity to pain שבט בדואי בנגב
 Congenital myopathy  זנגריה–טובא 

 Congenital nephrotic syndrome אבו גוש
 Cystic fibrosis שבט בדואי בנגב  , זרקא-גיסר א, אבו גוש

 + Cystinuria שבט בדואי בנגב
  Epidermolysis bullosa דיר אל אסד

 Glycogen storage disease 1 שבט בדואי בנגב
 Hemolytic uremic syndrome שבט בדואי בנגב
 Hyperinsulinism שבט בדואי בנגב

 Hyperoxaluria בוקעטה, אבו גוש
 Hypomagnesemia שבט בדואי בנגב
 + Hypoparathyroidism כמאנה, שבט בדואי בנגב

  Krabbe עיר הכרמל , צור בחר, גאבר מוקבל
 Leber amaurosis משהד
 Mental retardation זרקא-גיסר א
 Mitochondrial depletion ור'סאג

 Molybdenum cofactor deficiency ידאת'בועיינה נוג
 Mapple syrup disease שבט בדואי ,פקיעין

 Nephronophthisis שבט בדואי בנגב
 Niemann Pick type C שבט בדואי בנגב

 Non ketotic hyperglycinemia אזור בירושלים, עילוט
 Osteopetrosis שבט בדואי בנגב

 Pendred syndrome נעים
 Prolidase deficiency ירכא
  Pseudo reumatoid dysplasia עילוט

 Puntamen dysgenesis שבט בדואי בנגב
 Pycnodysostosis ידאת' נוג-בועיינה 

  זרקא-סר א'ג
 

Spinal muscular dystrophy SMA, Spinal 
muscular dystrophy related disease SMARD 

 Tay Sachs disease שבט בדואי,  אבו סנאן, פקיעין
 Ventricular tachycardia כמאנה, סלאמה
 Vitamin D resistant rickets סכנין

JJ
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נשאות  נטייעוץ ג

  הנבדק

מרכז בריאות 
 האישה

 טיפת חלב

 רופא נשים

 ה
  ר
  י
  ו
 ן

  לפני הריון
לפני 
 נישואים

בדיקת של בן הזוג  נמוך סיכון

 נמוך סיכון

 
סיכון גבוה

   בקהילהמדריך
  על פיהמוצאעל הבדיקות גנטיות לפי המלצות 
  הרפואייםאיגוד הגנטיקאיםה

ביעות במשפחה

 מעבדה גנטית
 תוצאה תקינה

מניעה


