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   00شماره بازنگری:  

ای یکسان، یکپارچه و استاندارد جهت بهبود روند اجرای هدف از تدوین این سند ایجاد شیوه ایجاد: هدف از (1

 هیکل تیرعاکشوری وزارت بهداشت و  های علوم پزشکی مجری برنامهدر دانشگاه نوزادان برنامه غربالگری

 .  استنوزادان  یبرنامه غربالگر یموجود جهت اجرا یو استانداردها نیمواز

 است. رپذیامکان صلاحیمقام ذ بالاترین دییو با تا صلاحیاز کارکنان ذ کینظر هر باسند  نیا یازنگرب (1-1

 

 : برنامه هدف کلی

 کتونوریکاهش بار بیماری فنیل

 

 اهداف اختصاصی:

 کاهش بروز بیماری .1

 ناشی از بیماری کاهش معلولیت جسمی .2

 ناشی از بیماری ماندگی ذهنیکاهش عقب .3

 خانواده به عنوان زیربنای اجتماع کاهش صدمه به .4

 

 ها :استراتژی

 PKUبه غربالگری و شناسایی کودکان مبتلا  .1

 نوزادان مبتلا درمان استاندارد تشخیص،کنترل و   .2

 PKUنزدیک بیمار  بستگانمشاورۀ ژنتیک و تشخیص پیش از تولد در خانواده و  .3

 

 

درمان های منتخب لوم پزشکی سراسر کشور، بیمارستانهای عی دانشگاهکاربرد این سند در کلیه دامنه کاربرد: (2

-مراکز بهداشتی درمانی )نمونهو ...(، روانشناسان، مددکاران، کارشناسان تغذیه ) استاندارد بیماریهای متابولیک

 نوزادان(، 3-5بیمارستانهای بستری کودکان) غربالگری  گیران، بهورزان، کاردانان، کارشناسان، پزشکان(،

های کنترل درمان ، آزمایشگاهو ژنتیک تایید تشخیصمنتخب )مرجع یا رفرانس( غربالگری، های هآزمایشگا
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   00شماره بازنگری:  

PKU  همکار با اداره ژنتیک است که در چارچوب استاندارد های معاونت بهداشت وزارت بهداشت تهیه و

 ، لذا کلیه افراد مرتبط ملزم به رعایت مفاد آن هستند.تدوین شده است

 منابع: (3

 PKU، 1399بیماریبالینی، فنی  کشوری کمیته تدوین بالینی، ردهایاستاندا (3-1

 PKU، 1399آزمایشگاهی بیماریفنی  یکمیته تدوین ،های آزمایشگاهیاستاندارد (3-2

 مراقبت ژنتیک یکمیتهی نظرات اعضا (3-3

 کتونوریپیشگیری و کنترل فنیلی کشوری برنامه آمار (3-4

 

 تعاریف: (4

آلانین مواد غذایی است. چنانچه از فنیل برای بدن انسان آمینه ضروریسیدآلانین یک افنیل: آلانینفنیل (4-1

 آلانین. کمبود آنزیم فنیلشودطور طبیعی تجزیه میه در بدن برای ساخت پروتئین استفاده نشود، این ماده ب

شده و سبب آلانین در مایعات بدن هیدروبیوپترین موجب تجمع فنیلهیدورکسیلاز یا کوفاکتور آن یعنی تترا

 . شودمیآلانین در بدن های مختلف بالینی و بیوشیمیایی افزایش فنیلفرم ایجاد

آلانین دلیل کمبود یا فقدان آنزیم فنیله این نوع بیماری ب :نوع کلاسیک PKU) کتونوری )فنیل (4-2     

شود. این آمین تبدیل مییلیناتپیرویک اسید و فنیلآلانین اضافی به فنیلشود. فنیلهیدروکسیلاز ایجاد می

 یمتابولیسم طبیعی را مختل نموده و موجب صدمه ،آلانین اضافیهاهمراه با فنیلمتابولیت ها و سایرمتابولیت

کند و طی می تدریج پیشرفته ماندگی ذهنی ب. کودک مبتلا در ابتدای تولد طبیعی است و عقبشوندمغزی می

او کاسته  IQنمره از  4در صورتی که تحت درمان قرار نگیرد، به ازاء هر ماه شود. کودک چند ماه آشکار می

ماندگی مغزی در این بیماری شدید قبعرا از دست خواهد داد.  IQنمره از  50خواهد شد و تا پایان سال اول 

به مراقبت  کند. اغلب بیماران مبتلا، نیازهدف پیدا میپرفعالیتی همراه با حرکات بی ،است و کودک مبتلا

مخصوص دارند. بوی مخصوص و نامطبوع این کودکان مربوط به متابولیت اسیدلاکتیک است. در معاینه عصبی، 

این بیماران تشنج نیز دارند. در  4/1توان یافت. اغلب بیماران هیپرتونیک هستند و علائم یکنواختی را نمی

-می             به موقع شناسایی و درمان ،ان مبتلاکشورهایی که غربالگری نوزادان در حال انجام است و کودک

 توان تظاهرات این بیماری را یافت.ندرت میهشوند ب

آلانین خون قابل تشخیص است. کافی است چند قطره خون مویرگی گیری فنیلاین بیماری در بدو تولد با اندازه

شود خون می توصیه شود.مایش لازم انجام آز و بر روی کاغذ فیلتر گرفته شود و به آزمایشگاه منتخب ارسال

hejazi.n
Highlight

hejazi.n
Highlight

hejazi.n
Highlight

hejazi.n
Highlight

hejazi.n
Highlight



 

 

 

 

 

 

Page 5 of 63 
HD-GO-00-MN-FO-001-00 

 

 

 

 

 

برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

-موجب مینکته این رعایت گرفته شود.  ساعت از تولد وی و بعد از شروع تغذیه با شیر 72نوزاد بعد از گذشت 

-آلانین را نشان دهد، فنیلشود تا نتایج منفی کاذب کاهش یابد. در صورتی که این تست مقدماتی افزایش فنیل

 mg/dlآلانین خون بیش از گیری شود. در صورتی که فنیل( باید اندازهHPLC)با روش آلانین و تیروزین سرم 

آلانین در ادرار افزایش یافته باشد و اختلال های فنیلو تیروزین خون طبیعی باشد و همچنین متابولیت 20

-یم لاسیک تائیدک PKUآلانین هیدروکسیلاز( رد شود، تشخیص مربوط به تتراهیدروبیوپترین )کوفاکتور فنیل

 شود.

های آن در خون است و هدف آن ممانعت آلانین و متابولیتاقدامات درمانی این بیماری متمرکز بر کاهش فنیل

آلانین رژیم این بیماران باید محدود شود. این رژیم باید تحت نظر یک یا کاهش صدمه مغزی است. فنیل

آلانین خون اطمینان حاصل شود. فنیل از سطح مناسب مداوم،  خون شو با آزمای شدهمتخصص تغذیه تنظیم 

برای  10تا  mg/dl 2سال و  12در کودکان زیر  6تا  mg/dl 2آلانین کنترل شده در بیماران بین سطح  فنیل

یابد شدت کنترل رژیم غذایی کاهش می ،سال از عمر کودک 6گرچه بعد از  سال است. 12کودکان بزرگتر از 

 یابد.میغذایی تا پایان عمر ادامه لیکن، رژیم مخصوص 

4-3) PKU   کمبييود کوفيياکتور ( 4غیرکلاسييیک یييا بييدخیمBH :)  کودکددانی کدده  %2در حددداقل

-را موجددب مددی 4BHهددایی اسددت کدده ایجدداد یددا تجدیددد آلانددین خددون دارنددد نقددص در آنددزیمافددزایش فنیددل

پیشدرفت صددمه مغدزی ادامده آلاندین خدون کنتدرل شدود شوند. در این کودکان حتی در صدورتی کده فنیدل

آلاندددین هیدروکسدددیلاز ، تیدددروزین و تریپتوفدددان اسدددت و کوفددداکتور آندددزیم فنیدددل 4BHیابدددد. مدددی

تریپتوفدددان بدددرای سددداخت نوروترانسدددمیترهای دوپدددامین و سدددروتونین  هیدروکسدددیلازهای تیدددروزین و

 60%اندد. ته شددهشدوند شدناخضروری است. چهار اختلال آنزیمی کده منجدر بده کمبدود ایدن کوفداکتور مدی

بده علدت  30( و حددود %  (PTS-6پیروویدل تتراهیددروپترین سدنتتاز -6اخدتلال مربدوط بده کمبدود آندزیم 

 کیکلاسدد یکتونددورلیددفن مددارانیب هیشددب یمدداریب نیددعلائددم ا ینیاز نقطدده نظددر بددال اسددت. DHPRکمبددود 

 ی)بدده اسددت نا ابدددییادامدده مدد یمدداهگ 3مناسددب، علائددم شددان بعددد از  یدرمددان میددرغددم رژ یعلدد یاسددت ولدد

آن اسددت کدده  لیدددلهبدد نیددندددارد و ا ینیکدده علائددم بددال دراتازیددده نینولامیکددارب میفقدددان آنددز ایددکمبددود 

از  یکددی(. تولیدد شددود 4BHانجدام شددود و  یو بده آهسددتگ کیددماتیآنزریطدور غه بدد توانددیمدد ونیدراتاسدیده

معددروف اسددت )مطدداب  بددا  loading testاسددت کدده بدده  4BH زیتجددو یمدداریب نیددا صیتشددخ یهدداراه

( بدده DHPRردوکتدداز) نیدیدددروپتریهید یمددیمبددتلا بدده نقددص آنز مددارانیب ی(. برخددینیدسددتورالعمل بددال

 نیددداد. ا صیتشددخ  یمددیآنز یبررسدد  یددتددوان از طریرا مدد ریددگددروه اخ نیدد. ادهندددیتسددت جددواب نمدد نیددا
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   00شماره بازنگری:  

شدود ایددن تسددت یه مددیتوصد شددود. ییشناسدا زیددمطالعدده ژن مربوطده ن  یدتوانددد از طریمد نینقدص همچندد

 کتونوری رد شود.برای کلیه نوزادان ارجاع شده به بیمارستان انجام گردد و غیرکلاسیک بودن فنیل

 

دهد. وقتی توانایی نوزادان رخ می رایگذ آلانین خون در تیروزینمیافزایش فنیل آلانینمی گذرا:فنیل (4-4

-آلانین ترانسآلانین خون طبیعی خواهد شد. فنیلفنیل کردن تیروزین تکامل یابد، سطحنوزادان برای اکسیده

تواند این مشکل را در صورتی که نوزاد آمیناز نیز اگر وجود نداشته باشد یا به حد کافی تکامل نیافته باشد، می

 mg/dlآلانین خونشان به محتوای پروتئینی شیرش بالا باشد، ایجاد نماید. این نوزادان حتی وقتی سطح فنیل

ها محتوای پروتئینی شیر آلانینمی گذرا هستند و اگر شیر آنکتونوری ندارند و مبتلا به فنیلرسد فنیلمی 30

 کنند.انسان را داشته باشد وضعیت طبیعی پیدا می

  

)بر حسب  HPLCبه روش  PAHآلانین در موارد نقص بر اساس میزان سطح فنیل PKUدسته بندی -1جدول

 (1لیترمیلی گرم بر دسی

 Pheسطح  PKUنوع بیماری  اقدامات لازم جهت مراقبت

 mg/dl 3.99-2 2مشکوک بدخیم ارجاع به بیمارستان منتخب جهت انجام آزمایش پاستور و رد یا تائید بدخیمی

 شود. تا سه سالگی تحت نظر و بعد ترخیصبیمار 

 آموزش

 بارداریهنگام و  بیماران دختر بلوغهنگام فراخوان و مراجعه 

 mg/dl 5.99-4 (HPA) آلانیمیار فنیلهایپ

 mg/dl 9.99-6 (HPA) آلانیمیاهایپر فنیل 3مراقبت بیمارستانی*

 Mild PKU mg/dl 14.99-10  4مراقبت بیمارستانی+ مراقبت ژنتیک

 Moderate PKU mg/dl 19.9-15 مراقبت بیمارستانی+ مراقبت ژنتیک

 mg/dl 20شتر از بی کلاسیک مراقبت بیمارستانی+ مراقبت ژنتیک

 
 

 

                                                           
 لیتر شود.شود تا بر حسب میلی گرم بر دسی تقسیم می 60.6بر عدد  یمقدار ف ،بود تریمول بر ل، آلانین)فی(فنیل اگر واحد اندازه گیری 1

 10نادر ممکن است بالای  مواردباشد، در  mg/dl 10-2آلانین اندکی بالاست و ممکن است در محدوده کتونوری غیرکلاسیک هم میزان فنیلگردد در موارد فنیلخاطر نشان می 2

بدخیم با این آزمایشات مراقبت بیمارستانی و مراقبت  PKUاندازه گیری شود و در صورت تائید  RBCدر  DHPRعالیت تمام این بیماران باید نئوپترین، بیوپترین ادرار و ف باشد، در

 ژنتیک انجام شود. 
 منظور ارجاع بیماران به بیمارستان منتخب جهت درمان استاندارد و دریافت خدمات )دارو، غذای مخصوص رژیمی و ...( :مراقبت بیمارستانی 3
 ریزی و پیشگیری از بروز فرزند مبتلای بعدی در خانواده فرد مبتلا و خویشان در معرض خطر که ازدواج فامیلی داشتند.بدون برنامه بارداریپیشگیری از منظور  :ژنتیکمراقبت  4
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   00شماره بازنگری:  

دهنده خدمت عبارتند از: کارشناس معاونت بهداشتی، کارشناس ستادی شهرستان، تیم بالینی های ارائهگروه 

 ژنتیک، مسئولین فنی آزمایشگاه غربالگری، مسئولین فنی آزمایشگاه ژنتیک و تیم یهبیمارستان، پزشک مشاور

 سلامت

 گیر( عبارتند از: پزشک، مراقب سلامت، بهورز، نمونهتیم سلامت در سطح یک )معاونت بهداشتی 

خدمت عبارتند از: مادران باردار، والدین نوزاد، بیماران، مادران بیماران و سایر خویشان در  یهای گیرندهگروه 

 معرض خطر

 
 

 سند:  اصلی شرح (5

  های کلیدیدستگاه تشكیلاتی ساختار (5-1

 :هستندبه شرح زیر  KUP بیماریهای کلیدی و مرتبط با دستگاه

 ،سازمان  دفتر سلامت جمعیت ، خانواده و جوانان، مرکز توسعه شبکه، وزارت بهداشت )معاونت بهداشت، درمان

 غذا و دارو، آزمایشگاه مرجع سلامت(

 های مردم نهاد،...سازمانکمیته امام خمینی )ره( و سایر گر، بهزیستی، های بیمهسازمان 

  ظر در متناساختارهای  و سایر های درمان و بهداشتمعاونت ،خدمات بهداشتی درمانیدانشگاه علوم پزشکی و

 دانشگاها

 مرکز بهداشت استان 

 مرکز بهداشت شهرستان 

 گیریمرکز نمونه 

 واحد مشاوره ژنتیک اجتماعی 

 های غربالگری نوزادان آزمایشگاه 

 تایید تشخیص آزمایشگاه 

 آزمایشگاه انستیتو پاستور ایران 

 های ژنتیکاهآزمایشگ 

 

 ( تشكیلات و وظایف5-1-1

 الف( وزارت بهداشت 
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 وزارت بهداشتمعاونت بهداشت  (1.الف

معاونت بهداشت وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی و  یتولیت و پاسخگویی این برنامه بر عهده .1

 . استهای علوم پزشکی سراسر کشور بهداشت دانشگاه معاونت

سازی برنامه در سطوح کلی مدیریتی، معاونت بهداشت ی و یکپارچهبخشمسئول هماهنگی و همکاری بین .2

    های غذا و دارو، آزمایشگاه مرجع سلامت، سازمان بهزیستی، های همکار از جمله معاونت) سازمان است.

ی ثبت احوال، ی امداد، بیمه سلامت و تامین اجتماعی، پزشکی قانونی، مجمع خیرین سلامت، ادارهکمیته

های مرتبط؛ موظف به فعالیت در چارچوب اختیارات قانونی، ی پست، مددکاری و سایر سازماناداره

 .هستندها و  هماهنگ با متولی برنامه دستورالعمل

های بر گروهنیازهای افراد جامعه، با تمرکز  را متناسب با اندسترسی عادلانه به خدمات غربالگری نوزاد .3

 اعی فراهم نماید.اجتم -پذیر و محروم اقتصادیآسیب

موقع و مستمر به متقاضیان را از طری  رعایت استانداردهای فنی تضمین ارائه خدمات غربالگری باکیفیت، به .4

 نماید.

به منظور اتخاذ تصمیمات آگاهانه و ، سازی و توانمندسازی والدینتدابیر و راهبردهای مناسب برای آگاه .5

 اتخاذ نماید. ، راهای سالمانتخاب

فرهنگی برای دسترسی به خدمات غربالگری موانع اقتصادی، اجتماعی و رایندهای برنامه؛ مستمر بر فنظارت  .6

 تدبیر نماید. درخصوص کاهش یا رفع آنو مراقبت را شناسایی و 

های برنامه را شناسایی نموده و تدابیر و راهکارهای لازم مدیریتی را در این خصوص نقاط ضعف و چالش .7

 اتخاذ نماید.

 ای را برای بیماران فراهم نماید.پوشش بیمه ،های دیگربایست با همکاری معاونتنت بهداشت میمعاو .8

 

 وزارت بهداشت  معاونت درمان (2.الف

 معاونت بهداشت یبا هماهنگ (PKUمتابولیک ارثی ) یهایماریبا ب مرتبط هایدستورالعمل ابلاغ .1

  یو درمان ینیبال هایحوزه در یخدمت های برنامه و بسته یاستانداردها یبر اجرا نظارت .2

 برنامه  یاجرا یمناسب برا یبودجه صیتدارک و تخص، ینیب شیپ .3

 ازیخدمات مورد ن یتعرفه نییدر تع یهمکار .4

 برنامه یمستمر استانداردها یو ارتقا یدر طراح مشارکت .5
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 با معاونت بهداشت یهمکار از طری  یاساس دستورالعمل کشور اطلاعات بر آوری جمع .6

 با معاونت بهداشت  یبا همکار یعلوم پزشک یهامنتخب تحت پوشش دانشگاه یهامارستانیب شیپا و نظارت .7

 با معاونت بهداشت همکاری از طری  العلاج صعب هاییماریخدمات ب هایبسته و هاپروتکلابلاغ و  نیتدو .8

 و العلاج صعب مارانیب یمطاب  با بسته (PKUمتابولیک ارثی ) هاییماریخدمات ب ینمودن بسته ییاجرا .9

 اعتبارات لازم صتخصی

 منتخب هایمارستانبی در العلاج صعب هاییماریاعتبارات مراقبت و درمان ب صیبر تخص نظارت .10

انجام شده و  یهاخوراند نظارتپوشش بر اساس پس تحت هایبرنامه در حوزه یاجرا ینحوه یارتقا .11

 همکار یهامانها و سازمعاونت ریو سا کیاداره ژنت شنهاداتیپ

 کیاداره ژنت یمعاونت درمان در جلسات مرتبط فنکارشناس مرتبط و مسلط فعال  مشارکت .12

 در دانشگاه مارانیب ازیمورد ن های غذاییمکملدارو و  ،یمیرژ ریش یدپوتامین و  نییتع .13

 

 

 (ژنتیک یادارهدفتر مدیریت بیماری های غیر واگیر ) (3.الف

 حوزه نظران صاحب و ژنتیک آزمایشگاهی، بالینی، علمی، هیئت وثرم اعضای از متشکل علمی کمیته تشکیل .1

 برنامه یو علم یاستانداردها و الزامات فن یو بازنگر نیتدوجهت  مرتبط های

  کشور در برنامه هماهنگ اجرای برای لازم مصوبات و قوانین پیگیری .2

 هایگروه برای نیاز مورد آموزشی یهابسته انتشار و تدوین تهیه، توجیهی، آموزشی، هایبرنامه در مشارکت .3

  برنامه هدف

 برنامه اجرای برای مناسب بودجه تدارک و بینی پیش .4

ای و ارتقای بازنگری دوره ،PKUهای مرتبط برنامه کنترل و پیشگیری دستورالعملمشارکت در تدوین و اجرای  .5

 های مربوطهواحدهمکاری آن با 

 برنامه یمجر یعلوم پزشک یهاابلاغ برنامه به دانشگاه .6

برنامه و  یستمیس شبردیو کارآمد پ یحداک ر وریبه منظور بهره یبخشو برون بخشیدرون هاییهماهنگ انجام  .7

 الزامات برنامه  نیتام یریگیممانعت از مداخلات و پ

       یهایماریب کیدرمان و مراقبت ژنت ص،یتشخ ،یخدمات غربالگر یمهیپوشش ب نیتام یریگیدر پ یهمکار  .8

 در نوزادان  (PKU)ری وکتونفنیل
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 ایدهنده و هدف اعم از ارائه هایگروه ها  یاستاندارد برا یآموزش هایو انتشار بسته نیو تدو یفن یمحتوا هیته  .9

 خدمت  یکنندهافتیدر

 ازیمرتبط و مورد ن یعلم هایییگردهما یبرگزار .10

        در قالب سامانه های ثبت و سایر امع اطلاعات برنامهج تیریها و مدثبت، ارسال داده یبرنامه یارتقاتهیه و  .11

 افزاری مورد نیازهای نرمبرنامه

 برنامه در مناط  تحت پوشش  یو نظارت مستمر بر اجرا شیپا یهاستیلچک یارتقاتهیه و  .12

به سطوح بالاتر  خوراند همکار و ارائه پس یهامعاونت درمان و سازمان یبرنامه با هماهنگ یمستمر بر اجرا نظارت .13

 خارج از وزارتخانه ربطیذ یهاها و بخشدر وزارت متبوع و سازمان

ی ندهایفرا یو ارتقا یسازکسانینوزادان جهت  یدیروئیپوتیه یغربالگری برنامه با مرتبط یبا اداره یهمکار .14

 مشترکبرنامه 

 

 خانواده و جوانان ت،یسلامت جمع دفتر (4.الف

 خدمات سلامت نوزادان و کودکان هایدر بسته (PKUمتابولیک ارثی ) یهایماریمراقبت ب یندهایادغام فرا  .1

 خدمات سلامت مادران و کودکان هایدر بسته افتهیادغام  یندهایفرا یمشارکت در آموزش و نظارت بر اجرا  .2

 سالم تیجمع شیبرنامه در قالب طرح افزا ازیمورد ن یمنابع مال صیو مشارکت در تخص یهمکار .3

  یسن یهادر بسته خدمات سلامت گروه افتهیادغام  یهابرنامه شیادر پ مشارکت .4

 ارائه خدمت غربالگری بدون پیش شرط ارائه سایر خدمات و یا ارائه خدمت در محل زندگی  .5

 

 توسعه شبكه مرکز (5.الف

 هیسلامت پا هایبرنامه در نظام ارائه خدمات مراقبت ادغام .1
 رینوزادان و سا یغربالگر ازیمورد ن یکیزیف یو فضا زاتیتجه ،یانانس یروین ،یمنابع لازم شامل منابع مال نیتام .2

 برنامه یازهاین

 همراه یآموزش هایبرنامه و بسته ابلاغ .3

                    و سایر  بیورود اطلاعات در سامانه س یبانیبرنامه و پشت یندهایفرآ فیبه منظور تعر یو هماهنگ لیتسه .4

 آن یرگیو گزارش های مرتبطسامانه
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

کارشناس مراقب سلامت  ک،یشامل پزشک مشاور ژنت دهیداز کارکنان مرتبط دوره یو معنو یماد تیحما .5

 بر عملکرد یو بهورزان در قالب پرداخت مبتن رانگینمونهکارشناس تغذیه، (، کی)ژنت

 

 

 سازمان غذا و دارو   (6.الف

متابولیک ارثی  مارانیب یژهیو ییذاو مواد غ ریشامل ش ایهیتغذ هایداروها و مکمل عیسفارش و توز ن،یتام .1

(PKU) 

 ی استراتژیک مناسب برای دارو و شیر خشک مورد نیاز بیماران در شرایط بحرانیداشتن ذخیره .2

 (PKUمتابولیک ارثی ) مارانیب شیرخشک نظام ثبت یدر اجرا و ارتقاء یهماهنگ .3

اران، گروه سنی ایشان با هماهنگی بالابردن تنوع محصولات شیر خشک مخصوص مطاب  با میزان درخواست بیم .4

 کارشناسان تغذیه بیمارستان منتخب و معاونت بهداشت

  همکاری معاونت درمان و هماهنگی معاونت بهداشت با مارانیب یو دارو ریش صیدر تخص مشارکت .5

 )اداره ژنتیک(از معاونت بهداشت  یگزارش ارسال کمبود دارو/شیرخشک بر اساس موارد یریگیپ .6

 راتییبه منظور اعلام نوع و تغ ، اداره ژنتیکیعلوم پزشک های دانشگاه یتمر با معاونت غذا و دارومس یهمکار .7

  شانیبه موقع ا صیتخص یبرا مارانیب ازیمورد ن ریدارو و ش یاحتمال

های توزیع و پخش دارو و شیرخشک مورد نیاز بیماران با محتوی ارتقاء عملکرد شرکت پایش و نظارت بر شرکت .8

 وزیع کنندههای ت

ای و پاسخ به های تغذیهرسیدگی به شکایات مطروحه در خصوص کیفیت یا سلامت شیرخشک، دارو و مکمل  .9

 آن در کوتاهترین زمان ممکن
 

 

   آزمایشگاه مرجع سلامت (7.الف

 وظایف انجام نحوه بر نظارت و بهداشتی ممیزین فنی، کارکنان و توانمندسازی ارتقاء در مشارکت و هماهنگی .1

 هاآزمایشگاه امور بر سانکارشنا

 کنترل و تشخیص تایید و غربالگری هایآزمایشگاه عملکرد بر نظارت و پایش هایبرنامه اجرای در مشارکت .2

 معاونت به گزارش ارائه و کیفیت مدیریت سیستم استانداردهای استقرار از اطمینان حصول منظور به درمان

  بهداشتی



 

 

 

 

 

 

Page 12 of 63 
HD-GO-00-MN-FO-001-00 

 

 

 

 

 

برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 تخصصی هایلیست چک و هادستورالعمل تدوین در مشارکت .3

 و درمان کنترل و تشخیص تایید غربالگری، هایآزمایشگاه عملکرد بر نظارت منظور به ریزیبرنامه در مشارکت .4

 ارجاع نظام

 دهنده انجام هایزمایشگاهآ به بالینی هاینمونه ایمن و امن انتقال الزامات اجرای منظور به ریزیبرنامه و مدیریت .5

  واسط حد هایآزمایشگاه و ژنتیک تشخیص، تائید هایآزمایشگاه غربالگری،

 همکاری با گیریی نمونهح  تعرفه درصد و تشخیص تائید و غربالگری آزمایشات تعرفه تغییر پیشنهاد و تعیین .6

  ژنتیک اداره هماهنگی و

 ها زمایشگاهآ عملکرد ارزیابی اساس بر بهداشتی های معاونت به همکار هایآزمایشگاه فهرست سالانه اعلام .7

 با م بت غربالگری های نمونه تشخیص تایید جهت کشوری مرجع آزمایشگاه انتخاب و ارزیابی در همکاری .8

 ژنتیک اداره هماهنگی

 کشور شرایط اساس بر غیره و فضا تجهیزات، انسانی، نیروی استانداردهای تعیین در مشارکت .9

ارسال و انجام آزمایشات مرتبط آزمایشگاهی،  ارکنانک مهارت و دانش ارتقاء و توانمندسازی جهت ریزیبرنامه .10

 با برنامه بر اساس شرایط کشور

 (IVD) پزشکی آزمایشگاه تشخیصی وسایل عملکرد و کیفیت ارزیابی در مشارکت و همکاری .11

 شکایات به رسیدگی شامل( IVD) پزشکی آزمایشگاهی تشخیص وسایل PMS اجرای و ریزیبرنامه .12

 تشخیص وسایل عملکرد و کیفیت مورد در شده گزارش مشکلات به موثر و موقع به رسیدگی در همکاری .13

 (IVD) پزشکی آزمایشگاهی

 هایگذاریسیاست در استفاده منظور به آزمایشگاهی اطلاعات و هاداده مدیریت جهت ریزیبرنامه در مشارکت .14

 سلامت نظام در شواهد بر مبتنی

 یهاشگاهیآزما و پیگیری گزارشمربوطه  نیمسئول با یماهنگهاز طری   ازیمورد ن زاتیو تجه تیک نیتام .15

 نشود( جادیا شاتیدر آزما یاکه وقفه یبه نحو) کنترل درمان، تائیدی و نوزادان یغربالگر
 

 

 دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی (ب

 دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی ریاست (1.ب

 عناصر مرتبط حضور با توجیهی ک و ریاست جلساتژنتی دانشگاهی کمیتهشرکت در  .1
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

شرکت های مرتبط تامین کننده  دارو، و غذا های معاونت جمله از همکار های سازمان شامل مرتبط عناصر*) .2

 بهزیستی، سازمان سلامت، مرجع آزمایشگاه دبیر کارگروه سلامت و امنیت غذایی دانشگاه،داروی مورد نیاز، 

 کل اداره سلامت، خیرین مجمع قانونی، پزشکی اجتماعی، تامین و سلامت بیمه ره، خمینی امام امداد کمیته

 قانونی، اختیارات چارچوب در فعالیت به موظف مرتبط هایسازمان سایر و مددکاری پست، اداره احوال، ثبت

 (.هستند برنامه متولی با هماهنگ  و هادستورالعمل

 کارشناس/مدیر اجرائی، معاون فنی، معاونت/بهداشت نمعاو شامل بهداشتی معاونت اصلی عناصر** 

 نیاز حسب بر افراد سایر و ژنتیک کارشناس های معاونت بهداشت،ول امور آزمایشگاهمسئغیرواگیر،  مسئول

)اداره سلامت نوزادان،کودکان  درمان مرتبط کارشناس درمان، مدیر شامل درمان معاونت اصلی عناصر***

 و بالینی تیم سرپرست و منتخب بیمارستان مدیر و های معاونت درمان، رئیسمایشگاهول امور آزمسئ ،و ...(

  نیاز حسب بر افراد سایر

 ... ، منابع، تجهیزات و انسانی نیروی تامین برای لازم حمایت .3

 ازمندین یسلامت در جهت ارائه خدمات به خانواده ها نیریمجمع خ یو همکار تیحما جلب .4

 های غذاییمکملدارو و  ،یمیرژ ریش یو دپو نییغذا و دارو جهت تع و بهداشت، درمان یهامعاونتحمایت از  .5

 در دانشگاه مارانیب ازیمورد ن

 برنامه در سطح دانشگاه کلیه مفاد اجرای حسن بر نظارت .6

     

 معاونت درمان (2.ب

  عناصر اصلی و مرتبطکمیته دانشگاهی با حضور رئیس دانشگاه و ی شرکت در جلسه .1

 کودکان و ....(سلامت نوزادان، )اداره  درمان مرتبط کارشناس درمان، مدیر شامل: )درمان معاونت اصلی عناصر***

 بر افراد سایر و بالینی تیم سرپرست و منتخب بیمارستان مدیر و رئیس درمان، معاونت هایآزمایشگاه امور لمسئو ،

 ( نیاز حسب

 با برابر مربوط /تفاهم نامهقرارداد عقد و تائید آزمایشات انجام برای قراردادتفاهم نامه/  طرف آزمایشگاه معرفی .2

 آن عملکرد حسن از اطمینان و سلامت مرجع آزمایشگاه و بهداشت معاونت هماهنگی باابلاغی  ضوابط

 آزمایشگاه با قرارداد عقد به نسبت مستقیما بهداشتی معاونت است ممکن شرایط برحسب: تبصره 

 .نماید اقدام اییدت آزمایشگاه یا غربالگری
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 حصول منظور به درمان کنترل و تشخیص تائید غربالگری، هایآزمایشگاه مستمر نظارت و پایش در مشارکت  .3

 کمیته و دانشگاه رئیس به وضعیت گزارش و کیفیت مدیریت سیستم استانداردهایی استقرار از اطمینان

 ژنتیک دانشگاهی

 منتخب بیمارستان آزمایشگاه در PKU بیماران برای درمان کنترل ایدوره هایآزمایش انجام امکانات تامین .4

 لازم مواد سایر و فیزیکی فضای تجهیزات، انسانی، نیروی شامل

 بهداشتی معاونت با و یکدیگر با پوشش تحت مختلف های بخش با هماهنگی وجود از اطمینان .5

ی اعضای تیم بالینی و تامین نیروی پذیرش با راه اندازی درمانگاه متابولیک در بیمارستان منتخب با حضور کلیه .6

 بایگانی مناسب مستندات 

 ی دانشگاهی ژنتیک پرداخت کارانه به پرسنل مجری برنامه از طری  پیگیری موضوع در کمیته .7

  دانشگاه یغذا و دارومعاونت  یبا همکار مارانیب ازیمورد ن یمیرژ یدارو و غذا ،یمیرژ ریش یدپو .8

با همکاری معاونت غذا و دارو  وخانه جهت دسترسی بیماران به دارو و مکمل مورد نیازانتخاب و معرفی دار .9

 دانشگاه

  برنامه اجرای در جلسات هماهنگی مستمر شرکت  .10

های خدمتی بیماران ی بالینی مبتنی بر استانداردهای برنامه و بستههابرنلمه در حوزهنظارت بر حسن اجرای  .11

 بیمارستان منتخب پایش  مطاب  چک لیست( PKUمتابولیک )

های انجام شده و پیشنهادات خوراند نظارتهای تحت پوشش بر اساس پسارتقا نحوه اجرای برنامه در حوزه .12

 های همکارها و سازماناداره ژنتیک و سایر معاونت

ابلاغ از طری   متحصصین کودکان، غدد و ...( در راستای اجرا و ارتقا برنامههای علمی )جلب حمایت گروه .13

 های آموزشیها و برگزاری کارگاهدستورالعمل

های بیماران تحت پوشش جهت شناسایی سریع در مواقع بحران و حمایت از طرح مکانیی ی نقشهتهیه .14

 پیشنهادی در خصوص مدیریت بحران 

 یبا همکار ازمندین هایسلامت در جهت ارائه خدمات به خانواده نیریمجمع خ یو همکار تیجلب حما .15

 مرتبط هایگروه ریدانشگاه و سا ییغذا تامنی و سلامت یرخانهیعاونت درمان و دبم

 نامه غربالگری نوزادان بستری در بیمارستاناجرای آیین .16
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 معاونت بهداشت (3.ب

موثر و تنگاتنگ معاونت درمان و اعضا منتخب  یبرنامه با همکار یمعاونت بهداشت دانشگاه ناظر بر حسن اجرا .1

سطوح موظف هستند بر  هیاست و کل یبرنامه دستورالعمل کشور یمرجع اجرا) .دانشگاه است یئو اجرا یعلم میت

 هاییماریب تیریدفتر مد کیژنت ارهمربوطه توسط اد های و فرم یمتون آموزش هی. کلندیاساس عمل نما نیا

  .(شودیو ابلاغ م یینها ریرواگیغ

 و مرتبط  یاه و عناصر اصلدانشگ سیبا حضور رئ یدانشگاه تهیکم یجلسهتشکیل  .2

/کارشناس مسئول ریمد ،یمعاون اجرائ ،یشامل معاون بهداشت/معاونت فن یمعاونت بهداشت ی** عناصر اصل

 ازیافراد بر حسب ن ریو سا کیمعاونت بهداشت، کارشناس ژنت هایشگاهیول امور آزمائمس ر،یرواگیغ

 منتخب مرکز استان ینیبال میت یو اعضا منتخب مارستانیب یمعرف یبا معاونت درمان برا یهماهنگ .3

ف قرارداد )غربالگری/ تائید تشخیص/ کنترل درمان و. ونت درمان جهت معرفی آزمایشگاه طرهماهنگی با معا .4

 )... 

 معاونت درمان یبا هماهنگ و تائید تشخیص یغربالگر یهاشگاهیآزما شینظارت و پا .5

 یریگیو ارسال آن به ستاد پ صیتشخ دیتائ شگاهیزمااز آ HPLC شاتیآزما جهیمکتوب نت افتیدر تیریمد .6

 شهرستان هاییماریب

برنامه شامل نظام مراقبت برنامه در سطح مناط  تحت  یاجرا یاصل یبخش ها نیب یدر هماهنگ مشارکت .7

 ،یدرمان یمراکز بهداشت یکیمنتخب استان )و شهرستان(، مشاوران ژنت مارستانیمنتخب، ب هایشگاهیپوشش، آزما

 ربطیذ های بخش ریمرتبط و سا کیژنت صیاکز تشخمر

و  میرد موارد بدخ شاتیجهت انجام آزما رانیپاستور ا تویانست یمیوشیب یمرجع کشور شگاهیبا آزما یهماهنگ .8

 ازیدر صورت ن یدیتائ شاتیآزما ریسا

  یغربالگر هایشگاهیاز حسن عملکرد آزما نانیاطم .9

)موارد م بت و نمونه پلاسما نوزاد فراخوان شده  DBS یهاارجاع نمونه  یدستورالعمل چگونگ ارسال .10

و  به مراکز تحت پوشش و تیروزین( نآلانیلیفنبرای  HPLCتائید تشخیص ) شیانجام آزما ی( برایغربالگر

 نمونه منیالزامات انتقال امن و ا یبه منظور اجرا یزریبرنامه

hejazi.n
Highlight

hejazi.n
Highlight

hejazi.n
Highlight

hejazi.n
Highlight

hejazi.n
Highlight
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 یمنتخب غربالگر شگاهآزمای به هانشهرستا هاییماریب ریواگریاعلام تلفن کارشناس ستاد غ .11

، پزشکان مراکز بهورزان، مراقبین سلامت ران،گی)نمونههدف برنامه  هایآموزش مستمر گروه یاجرا تیریمد .12

 دییو تا غربالگری هایکارکنان آزمایشگاه ،یکارشناسان ستاد لامت، مشاوران ژنتیک اجتماعی،خدمات جامع س

 نیوالد ن،یهدف مرتبط )رابط های گروه یآموزش هایبرنامه یها در اجراتمعاون ری( و  مشارکت با ساصیتشخ

 و ...(   ماریب

همکاری های نیازمند با جلب حمایت و همکاری مجمع خیرین سلامت در جهت ارائه خدمات به خانواده .13

 های مرتبطسلامت و امنیت غذایی دانشگاه و سایر گروهی معاونت درمان و دبیرخانه

  هاخانواده آموزش جلسات بالینی و تیم جلسات ناس برنامه درکارش شرکت .14

 مدیریت طری  از هاسازمان و هابخش با همکاری و توسعه برنامه اجرای اصلی هایبخش بین هماهنگیایجاد  .15

سازمان خمینی)ره(،  امام امداد کمیته همکاری با دبیرخانه سلامت و امنیت غذایی و استانداری اجتماعی امور کل

هزیستی، سازمان بیمه سلامت، تامین اجتماعی، پزشکی قانونی، مجمع خیرین سلامت،  اداره کل ثبت احوال، ب

 ضوابط چارچوب در بیماران اجتماعی حمایت راستای در های مرتبطاداره پست، مددکاری و سایر سازمان

  کشوری دستورالعمل

و پس خوراند کتبی به کمیته دانشگاهی ی گزارش ی بروز با حضور عوامل اجرایی موثر و ارائهتشکیل کمیته .16

موارد بروز قابل جهت مدیریت )اداره ژنتیک(  ژنتیک، عوامل اجرائی مرتبط با رونوشت به وزارت بهداشت

 پیشگیری 

های از آزمایشگاه تائید تشخیص و ارسال آن به ستاد بیماری HPLCدریافت مکتوب نتیجه آزمایشات  .17

 شهرستان

 های با جمعیت بالا، بر اساس صلاحدید معاونت بهداشت دانشگاه های شهرستانماریتبصره: ستاد بی

 .توانند جواب آزمایشات مکتوب را به صورت مستقیم از آزمایشگاه تایید تشخیص دریافت نمایندمی

ارجاعی و تشخیص نهایی موارد م بت تائید غربالگری، گزارش موارد غیبت مشکوک ی موارد پیگیری نتیجه .18

 های تحت پوشش درمان و سایر گزارشات مرتبط از بیمارستان منتخب به ستاد شهرستان از
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 موارد و بیمار نهایی تشخیص اعلام فرم اساس بر تابعه واحدهای به مراقبت و پیگیری نیازمند موارد اعلام .19

 استان منتخب بیمارستان از پیگیری نیازمند

رنامه شامل نظام مراقبت برنامه در سطح مناط  تحت های اصلی اجرای بمشارکت در هماهنگی بین بخش .20

های منتخب، بیمارستان منتخب استان )و شهرستان(، مشاوران ژنتیکی مراکز جامع سلامت، پوشش، آزمایشگاه

 های ذیربطمراکز تشخیص ژنتیک مرتبط و سایر بخش

و اداره  دانشگاه به معاونت غذا و داروهای مورد نیاز دارو و مکمل شیر،بیماران نیازمند به  نیاز / اعلامپیگیری .21

 ژنتیک

های درمان و غذا و دارو جهت تعیین و دپوی شیر رژیمی، دارو و غذای رژیمی مورد نیاز هماهنگی با معاونت .22

 بیماران

 خوراند به واحدهای ذیربطو ارائه پس برنامه اجرای بر مستمر و نظارت پایش هماهنگی، .23

  برنامه دستورالعمل صحیح اجرای جهت لازم امکانات توزیع و رمستم تدارک در مشارکت و پیگیری .24

 و درمان، مراقبت ژنتیک(کنترل و اطلاعات )غربالگری، مراقبت  آوریجمع و ثبت برای هماهنگی و پیگیری .25

  برنامه کشوری دستورالعمل مطاب  غیرواگیر هایبیماری مدیریت مرکز به آن ارسال

  ابلاغیفرمت با  برنامه عملیاتی مطاب های و شاخص سالانه گزارش ارائه .26

 هایاز طرح تیدر مواقع بحران و حما عیسر ییتحت پوشش جهت شناسا مارانیب یمکان ینقشه ی هیته .27

 بحران تیریدر خصوص مد یشنهادیپ

 

  مرکز بهداشت شهرستان (پ

شهرستان  ریواگریاقدامات کارشناس غ یریگیمرکز بهداشت شهرستان و مسئول پ سی)مسئول انجام اقدامات رئ

 است.(

مرکز بهداشت با حضور کارشناس برنامه،  سیرئ یریشبکه و دب ریمد استیشهرستان به ر کیژنت تهیکم لیتشک .1

شبکه،   تیریکارشناس مسئول سلامت خانواده، کارشناس مسئول مد ،ریرواگیغ های یماریکارشناس مسئول ب

خدمات پست جهت ارسال به )نظیر  بخشینیو ب شیبخعناصر درون ریو سا شگاهیآزماامور کارشناس مسئول 



 

 

 

 

 

 

Page 18 of 63 
HD-GO-00-MN-FO-001-00 

 

 

 

 

 

برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 منظور به( هانامهنییو آ کشوری دستورالعمل اساس بر احوال ثبت ،واب و ارسال آندریافت جو  هاموقع نمونه

 به ضرورت  و سایر اعضای مجری برنامه در محیط بنا برنامه یلازم در اجرا هایهماهنگی انجام

 شهرستان کیژنت تهیکننده در کمافراد شرکت یصدور ابلاغ برا .2

مراجعه به موقع جهت و مراکز جامع سلامت  هاشگاهیو زا هامارستانیمستمر و مناسب به ب یرسانو اطلاع آموزش .3

 پس از تولد  5تا  3نوزادان در روز  یغربالگرانجام 

با حضور  (PKUرثی )متابولیک اشهرستان و طرح موارد بروز  کیژنت یهایماریبروز ب یبررس یتهیکم لیتشک .4

 بروز تیریدر خصوص مد رانهیشگیمداخلات پ یعلت بروز و طراح یمؤثر مرتبط جهت بررس ییعوامل اجرا

 معاونت درمان  یبا همکار ازیمورد ن هاینمونه کنندهارسالهمکار  شگاهیآزما یمعرف .5

 مربوطه شگاهیبر اساس اعلام آزما یغربالگر هایشیآزما جینتا هیکلپیگیری  .6

  (ساعت 24حداک ر تا ) نمونه در اسرع وقتاخذ گیری جهت به مرکز نمونهگیری مجدد موارد نیازمند نمونهلام اع .7

)نتایج م بت غربالگری به منتخب توسط ستاد  شگاهیاز آزما یموارد م بت غربالگر یتلفنگزارش فوری  افتیدر .8

 صورت کتبی نیز دریافت شود(

کتونوری و پیگیری موارد تا تعیین فرم لیست خطی موارد مشکوک فنیل ثبت اسامی موارد مشکوک غربالگری در .9

و بیمارستان  سلامت محل سکونت خدمات از مرکز جامع ژنتیک شهرستانتکلیف نهایی توسط کارشناس 

 منتخب

 های تائیدی جهت انجام آزمایش یرگیبه مرکز نمونه یم بت غربالگر های شیجواب آزما یفور اعلام .10

موارد مشکوک ارجاع  کتونوری و پیگیریدر فرم لیست خطی موارد مشکوک فنیل دیتائ شیماآز جهینت ثبت .11

  5منتخب مارستانیبه ب( HPLCلیتر در آزمایش میلی گرم بر دسی 2بالای  آلانینآف فنیل)کات

 مرتبط  هایشده در دستورالعمل فیتعر هایدبر اساس استاندار یرگیاستاندارد نمونه طیشرا نیتام .12

و  یها )اعم از خصوصشگاهیها و زامارستانیب ،یبه معاونت بهداشتآن  یاسام یمعرف و یرگیتخاب مراکز نمونهان .13

 (یدولت

پیگیری فراهم بودن تجهیزات، پرسنل کافی و فضای مناسب جهت و  یریگنمونه ندیفرآ یبر حسن اجرا نظارت .14

 گیری انجام نمونه

                                                           
  شود.صرفا جهت رد یا تائید بدخیمی به بیمارستان ارجاع داده می 2-3.99بین  آلانینبا سطح فنیل HPLCموارد آزمایش  5
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 مشاوره میت مارستان،یب ینیبال میت ران،ینمونه گ شگاه،یآزماابعه )مرتبط در سطوح ت یروهاین هیو توج آموزش .15

 (ژنتیک اجتماعی و سایر عوامل مرتبط در صورت نیاز

 نظارت بر آموزش مادران باردار به منظور انجام غربالگری نوزادان  .16

 از تسلط ننایها در زمان مناسب و اطمآن عیمرتبط از سطوح بالاتر و توز یمتون آموزش افتیدر رییگیپ .17

  نیروهای مرتبط علمی

گیر مورد حضور نمونهبا گیران جهت نمونهنوزاد(  10 حداقل) ی پاگیری از پاشنهی عملی نمونهبرگزاری دوره .18

مراقبین سلامت ) های مرکز بهداشت شهرستانگذراندن دوره عملی توسط واحد بیماریتایید و صدور گواهی 

 (ندزادان نیستی پای نوگیری از پاشنهنهفاقد گواهی دوره علمی مجاز به نمو

دهنده انجام یهاشگاهیزماآبه  ینیبال یهانمونه منیالزامات انتقال امن و ا یبه منظور اجرا یزیربرنامه .19

 حد واسط یهاشگاهیو آزما کیژنت ص،یتشخ دیتائ یهاشگاهیآزما ،یغربالگر

در فرم اعلام تشخیص نهایی ده از بیمارستان منتخب کتونوری معرفی شاعلام فوری موارد جدید مبتلا به فنیل .20

                  و ثبت در  به مرکز خدمات جامع سلامت تحت پوشش جهت تشکیل پرونده ژنتیکموارد جدید 

 های مرتبطسامانه

 به منظور نیازمند پیگیری از بیمارستان منتخب مواردگزارش فوری موارد غیبت از درمان در فرم اعلام  .21

ری علت غیبت از درمان در مرکز جامع خدمات سلامت تحت پوشش و اعلام نتیجه پیگیری و خلاصه پیگی

 با رونوشت به بیمارستان منتخب معاونت بهداشتیاقدامات انجام شده بر اساس فرم مربوطه به 

به عمل( کتونوری نیازمند مراقبت ژنتیک )بر اساس دستورالارجاع خانواده بیماران مبتلا به فنیل پیگیری .22

و نظارت بر حسن اجرای خدمات  جهت دریافت خدمات مربوطه دیدهاجتماعی دوره مشاور ژنتیک انپزشک

 ارائه شده توسط واحد مشاوره ژنتیک اجتماعی

 بهداشتی( معاونت و شبکه )ریاست بالاتر سطوح به برنامه اجرای نحوه از گزارش ارائه .23

مطاب  شناسنامه فرم های پیوست( و ) مربوط ها / سامانهمفر در اطلاعات کلیه ارسال و آوریجمع و ثبت .24

 ها براساس دستورالعمل و تعیین مداخلات مربوطهتحلیل و محاسبه شاخص، تجزیه

به صورت مکتوب با رونوشت به واحد مشاوره  پوشش تحت منطقه از خارج و داخل به مهاجرت موارد اعلام  .25

 ژنتیکجهت ثبت در پرونده  ژنتیک اجتماعی شهرستان

نظرات، پیشنهادات و انتقادات در سطح شهرستان و انعکاس به معاونت بهداشتی گردآوری و ثبت نقطه  .26

 اجرایی مشکلات حل دانشگاه/ دانشکده و پیگیری جهت
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

                شده، انجام آن در نوزاد غربالگری که مرکزی  دهندهپوشششهرستان  عهده به غربالگری مورد هر ثبت .27

 تا نوزاد آزمایشات نتایج پیگیری، نباشدشهرستان  آن پوشش تحت منطقه نوزاد ساکن اگر حتینی یع )است 

تعیین تکلیف  از عدببدیهی است  . البته(است غربالگریدهنده شهرستان انجام عهده هب نهایی تکلیف تعیین

محل جامع سلامت خدمات واحد  عهده به بیمار مراقبت سکونت، محلنهایی و گزارش بیمار به شهرستان 

 .بود خواهدسکونت بیمار 

گیری مجدد تا تعیین تکلیف قطعی غربالگری، نباید در فرم آماری گزارش انجام غربالگری نوزاد نیازمند نمونه .28

                       و سایر  PKUخلاصه اطلاعات غربالگری ماهیانه ، فرم 3)فرم شماره  شهرستانستاد شده به 

غربالگری نوزاد، در اولین فرم آماری نتیجه ثبت شود. بدیهی است پس از تعیین تکلیف  (هایآلانیمهپیرفنیل

 شود.گزارش می پس از تعیین تکلیفتکمیل شده 

 
 

 (ی/ شهرییسلامت )روستا جامع مرکز خدمات (ت

 شبهداشت تحت پوش یهاسلامت/ خانه یهاگاهیدر پا های مربوط به برنامهو نظارت بر فعالیت تیریمد .1

 گیری پیگیری فراهم بودن تجهیزات، پرسنل کافی و فضای مناسب جهت انجام نمونه .2

 تیریسطح آموزش و مهارت کارکنان تحت مد یارتقا ریزی در زمینهبرنامه .3

های با تأکید بر گروه کتونوریدر خصوص برنامه پیشگیری و کنترل فنیل تحت پوشش تیآگاهی جمع یارتقا  .4

 هدف 

های بهداشت/ از سطح خانه برنامه یو کنترل صحت گزارشات آمار دییش اطلاعات و تأثبت و گرد تیریمد .5

 سلامت تحت پوشش یهاگاهیپا

  از آن نهیبه یبردارو بهره یدسترسبه منظور به روز  یها، اسناد و مواد آموزشو نگهداری دستورالعمل ویآرش .6

موارد مذکور با نظارت واحد  فیتکل نییتعو  یعدم دسترس ای یجلسه در خصوص موارد عدم همکار یبرگزار .7

 مکتوب یصورتجلسه نیستاد شهرستان و تدو ریرواگیغ یهایماریب

دهنده خدمات پیشگیری و کنترل های تحت پوشش ارائههای مرتبط در واحدنظارت بر اجرای دستورالعمل .8

 هاآلانیمیهپیرفنیلکتونوری و سایر بیماری فنیل
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 سلامت )بهورز/ مراقب سلامت( گاهیخانه بهداشت/ پا (ث

 یآخر باردار یدر سه ماههدر خصوص اهمیت غربالگری بهنگام نوزادان مادران  ییآموزش و راهنما .1

   یآموزش هایشرکت در برنامه و از پاشنه پا و دریافت گواهی مربوطهگیری گذراندن دوره عملی انجام نمونه .2

 شده توسط سطوح بالاتر نییتع

و گزارش آن به مرکز بهداشت شده  نییتع ی زمانیدورهبر اساس  ماریاز درمان ب تبیموارد غ یریگیپ .3

 شهرستان 

مربوط، در  یهانامهنییو آ یثبت و ارسال اطلاعات به سطوح بالاتر بر اساس دستورالعمل کشور ،یآورجمع .4

 شده  نییمرتبط و زمان تع یهافرم

در معرض  نیتحت عنوان زوج (PKUمتابولیک ارثی ) یاهیماریمبتلا به ب مارانیب نیوالد کیمراقبت ژنت .5

 کیمراقبت ژنت تیخطر مطاب  فرم اعلام وضع

  هامربوط به برنامه یهامرتبط، دستورالعمل و نامه یمنظم و قابل دسترس متون آموزش ویآرش .6

  (PKUثی )های متابولیک ارهای مرتبط برنامه غربالگری نوزادان برای بیماریتسلط علمی به دستورالعمل .7

اعلام موارد عدم های مربوطه و های انجام شده در دفتر پیگیری برنامه ژنتیک اجتماعی یا سامانهثبت پیگیری .8

 فیتکل نییجهت تع جامع سلامتبه مرکز  مستمر یریگیپس از سه بار پ یعدم دسترس ای یهمکار

در  دیمتولد شده اند، با گرییر کشور دد ایآمده  ایکه در منزل به دن ینوزادان یبرا یغربالگر شیانجام آزما .9

 شود. هیتوص نیبه والد مارستان،یب ایمراجعه به واحد خدمات جامع سلامت  نیاول

 

 (رگیمراقب سلامت )نمونه فیاز پاشنه پا( / وظا یریگنوزادان )نمونه یمرکز غربالگر (ج

  ستاد شهرستان در یرگیانجام نمونه یگذراندن دوره عمل .1

های و پیگیری دریافت متون آموزشی و دستورالعمل های آموزشی ابلاغ شده توسط سطوح بالاترشرکت در برنامه .2

 هامرتبط و آرشیو مناسب آن

 فراهم بودن تجهیزات و اقلام نمونه گیری پیگیری  .3

 یشگاهیآزما یشده در دستورالعمل و استانداردها نیینمونه خون مطاب  با روش تع یو نگهدار هیته .4

  6گیری مطاب  دستورالعمل نحوه تکمیل فرم مربوطهنمونه 1ره تکمیل فرم شما .5

                                                           
 تکمیل گردد و موارد منفی با خط تیره مشخص گردد. 1ضروری است تمامی فیلدها در فرم شماره  6
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

               پس از  ساعت 24حداک ر تا  ،یغربالگر شگاهیبه آزما 1نسخه از فرم شماره  کی همراهبه  هاارسال نمونه .6

 گیری و دریافت رسید تحویل نمونه نمونه

                به  ازین ای شدهامناسب بودن نمونه خون گرفته ندر صورت اد )گیری مجدد از نوزفراخوان والدین و نمونه .7

 (مجدد یریگنمونه

سداعت از زمدان شدیر  72گیری مجدد ضروری است حداقل )در تمام موارد نمونه گیری مجددموارد نیازمند نمونه

زن ندوزاد یدا سی سدی بده ازای هدر کیلدوگرم و 50روز و هر روز  3)مصرف شیر مادر به مدت خوردن کامل نوزاد 

گیری مجددد های نمونهگذشته باشد و وی اندیکاسیون سی سی شیرخشک به ازای کیلوگرم وزن نوزاد( 30روزانه 

 :را داشته باشد(

 اشکالات تکنیکی و ....(: در  کندتعیین می دهنده غربالگری/ تائید تشخیصانجام مواردی که آزمایشگاه(

پس از  ساعت 24گیری مجدد حداک ر تا آزمایشگاه، نمونهگیری نامناسب و اشکالات تکنیکی نمونه

 اعلام آزمایشگاه، انجام شود.

 روزگی انجام شود به شرطی که نوزاد  8-14گیری مجدد در نمونه :سابقه بستری نوزاد در بیمارستان

در ی که نوزاد در آن زمان همچنان داردر مو شد.قبل از آن زمان از بیمارستان مرخص شده با

در  .است گر نوزادهده پزشک درمانگیری مجدد بر عتعیین زمان نمونه ،بستری باشدستان بیمار

روزگی انجام شود.  28هفته بارداری لازم است نمونه گیری مجدد در  33نوزادان متولد شده زیر 

 غربالگری نوزاد بستری در بیمارستانآیتم رجوع شود به 

 ساعت از زمان  72تا  48، به شرطی که وزگی انجام شودر 8-14گیری مجدد در : نمونهسابقه دیالیز

 تعویض یا تزری  خون گذشته باشد.

 72تا  48به شرطی که روزگی انجام شود،  8-14 گیری مجدد درسابقه تعویض یا تزری  خون: نمونه 

 ساعت از زمان تعویض یا تزری  خون گذشته باشد.

 نیبا مواد کم پروتئ یدیور ای یخوراک هیتغذ 

 در تکامل  ریاست اما نوزاد تاخ یمنف یکتونورلیفن یماریدر مورد ب یغربالگر جهیکه نت یوارددر م

با روش  دیخون با نیآلانلیسطح فن نییتع شیمجدد از کودک گرفته شده و آزما یدارد؛ نمونه

HPLC ردیانجام گ. 

 های مرتبطو سامانهگیری نهنتایج غربالگری در مرکز نمو پیگیری در دفتر ثبت دیتائ شیآزما جهینت ثبت  .8
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 آزمایشات پاسخ) 7هاخانواده به تحویل منظور به مراکز در سال یک مدت به غربالگری آزمایشات جواب بایگانی  .9

 ارائه هنگام در باید موضوع این. شود والدین تحویل برنامه، جوابدهی استاندارد فرم از نسخه یک در بایستمی

 (شود گوشزد والدین به گیرینمونه 1 شماره فرم (چهارم یا سومآخر ) نسخه

در دفتر ثبت  یغربالگرموارد م بت  شاتیو ثبت جواب آزما یارسال یغربالگر هایجواب نمونه یریگیپ .10

 (یرگیاز زمان نمونه روز 10 حداک ر)( PKUنمونه مجدد  ازمندیو ن ی)موارد م بت غربالگر یریگیپ

آن گزارش نشده  جهیمرجع استان نت شگاهیاز آزماگیری ز زمان نمونهروز ا 10طی که  یرگینمونهموارد  اعلام .11

 مانند نمونه مفقود شده و ... ( ) است.

  ی پرسنلاز دسترس نانیمناسب آنها و اطم ویمرتبط و آرش هایو دستوالعمل یمتون آموزش افتیدر یریگیپ .12

  یریگجهت انجام نمونه و اقلام مورد نیاز زاتیفراهم بودن تجه یریگیپ .13

 یمطاب  با استانداردها روزگی 8تا  اول غربالگری یرگینمونه یروزگ 5صورت مراجعه کودک بعد از  در .14

 انجام گردد. روزه 3-5غربالگری نوزادان  یشگاهیآزما

به شرطی قابل انجام است که نوزاد تغذیه کافی غربالگری نمونه اول روزگی  8در صورت مراجعه کودک بعد از   .15

دیالیز و تعویض و تزری  چنانچه این کودکان . 8گیری را داشته باشدهای اخذ نمونهندیکاسیونداشته و کلیه ا

تعویض و  از زمان دیالیز،بعد ساعت  48-72گیری جهت انجام غربالگری به مدت داشته باشند، نمونه خون

  تزری  خون صورت گیرد. 

گیری نمونه نامناسب ممکن است نیاز به نمونهروز تنها به علت اشکالات تکنیکی و یا  8در کودکان بالای  .16

 .مجدد وجود داشته باشد

از  ،1گاتری نمونه غربالگری با فرم شماره کارت  یکنترل مشخصات درج شده رو  یاز طر دیسلامت با مراقب .17

 . دیحاصل نما نانیو صحت اطلاعات ثبت شده اطم تیکفا

نموده و  یابیمجدد را ارز یغربالگر طیشرا نیز والدبا سوال ا یرگیسلامت موظف است قبل از نمونه مراقب .18

 ،یشگاهیآزما ای ینیبال لیبه دلا یرگیبه تکرار نمونه ازیصورت ن در) آموزش بدهد نیآن به والد یدرباره

  .(از علت آن مطلع شوند دیبا نیوالد

در  دیمتولد شده اند، با یگریدر کشور د ایآمده  ایکه در منزل به دن ینوزادان یبرا یغربالگر شیآزما انجام .19

 شود. هیتوص نیبه والد مارستان،یب ایجامع سلامت خدمات واحد مراجعه به  نیاول

                                                           
 ندارد. آزمایشات جواب تحویل قبال در مسئولیتی گیرینمونه مرکز سال یک از پس 7
ن در شرایطی که نوزاد سابقه بستری در بیمارستان دارد با نظر پزشک معالج و در ساعت از زمان انجام آن گذشته باشد، همچنی 48-72در صورت دیالیز، تعویض و تزری  خون حداقل  8

 گیری انجام شود.شرایط بهبود نمونه
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های پیوست( و )مطاب  شناسنامه فرم مربوط ها / سامانهفرم در اطلاعات کلیه ارسال و آوریجمع و ثبت .20

 مربوطستورالعمل و تعیین مداخلات ها براساس دتجزیه، تحلیل و محاسبه شاخص

 جدول مراجعات بیماران  مطاب  با یغربالگرم بت منتخب در موارد  مارستانیو زمان مراجعه به ب طیشرا اعلام .21

به  یریگاز مرکز نمونه یغربالگر شاتیآزما جیانجام شده، فرم اعلام نتا هایتیارسال فرم خلاصه اطلاعات فعال .22

 تورالعملشده در دس نییتع طیمرکز بهداشت شهرستان بر اساس شرا

 )حتی باشد می شده، انجام آن در غربالگری که مرکزی دهندهپوشش دانشگاه عهده به غربالگری مورد هر ثبت .23

 تا نوزاد آزمایشات نتایج پیگیری شامل موضوع نباشد( این دانشگاه آن پوشش تحت منطقه نوزاد ساکن اگر

 عهده به بیمار مراقبت سکونت، محل هندهدپوشش دانشگاه به مورد گزارش از است بعد نهایی تکلیف تعیین

 .بود خواهد دهندهپوشش دانشگاه

گیری مجدد تا تعیین تکلیف قطعی غربالگری، نباید در فرم آماری گزارش انجام غربالگری نوزاد نیازمند نمونه .24

ن غربالگری آنتیجه شده به شهرستان ثبت شود. بدیهی است پس از تعیین تکلیف غربالگری کامل نوزاد، 

  .گزارش شود ،در اولین فرم آماری نوزاد
 

 

 غربالگری نوزادان بستری در بیمارستان

o باشد. یروزگ 5تا  3 یرگی زمان نمونه یعیدر مورد نوزادان طب 

o اولین  است ضروری باشد، بستری بیمارستان در روزگی 3-5در زمان غربالگری  نوزادی که صورتی در

مطاب  دستورالعمل  و شده تهیه فیلتر کاغذ روی بربودن  NPOنمونه غربالگری وی حتی در صورت 

 .شود ارسال مرجع(/)منتخب غربالگری به آزمایشگاهابلاغی 

o مجدد غربالگری خصوص در را روزگی 5 تا 3 در بستری نوزاد والدین که است موظف بیمارستان غربالگر 

 یپرونده خلاصه در را جددم غربالگری زمان و سازد آگاه متخصص، پزشک توسط شده تعیین زمان در

 .نماید ثبت بیمار به شده داده تحویل

o در کند(منفی کاذب میآزمایش را )مواردی که نتیجه  زمان مناسب برای موارد نمونه گیری مجدد                      

های اخذ خوردن آن گذشته باشد و اندیکاسیونساعت از شیر  72زگی است به شرطی که نوزاد رو 14-8

 .داشته باشدمونه را ن
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   00شماره بازنگری:  

o در همچنان ،مجدد غربالگری برای معالج پزشک توسط شده تعیین زمان در بیمار نوزاد که صورتی در 

های در شرایطی که اندیکاسیون( مجدد نمونه) وی غربالگری آزمایش است لازم است، بستری بیمارستان

 به آزمایشگاهدستورالعمل ابلاغی مطاب   و شده تهیه فیلتر کاغذ روی براخذ نمونه مجدد را دارد 

 .شود ارسال مرجع(/)منتخب غربالگری

o باید( گردد اعزام دیگری بیمارستان به یا) شود ترخیص شده تعیین زمان از قبل نوزاد که صورتی در 

و  غربالگری آزمایش که گیرد صورت نحوی به بخش مسئول پرستار یا و پزشک توسط والدین به توصیه

 .نگیرد قرار غفلت مورد وی در صورت نیاز گیری مجددنمونه

o  هنگام اخذ نمونه مجدد لازم است نوزادNPO  ری)مصرف ش یخوردن کامل و ریساعت از ش 72نبوده و 

 رخشکیش یسیس 30روزانه  ایوزن نوزاد  لوگرمیهر ک یبه ازا یسیس 50روز و هر روز  3مادر به مدت 

 وزن نوزاد( گذشته باشد. لوگرمیک یبه ازا

o شرایط نمونه در  کیسوم تا پنجم و  ینمونه در روزها کی دیبا مارستانیدر ب یبستر ماریاز نوزادان ب

اندیکاسیون های لازم جهت اخد نمونه مجدد را داشته  روزه باشد و 8-14به شرطی که ) بهبود ایشان

آزمایش  انجام انزم متخصص )جز در مواردی که پزشک گرفته شود. (باشد. مطاب  پروتکل بالینی ابلاغی

 ثبت نموده است(. بیمار پرونده در قرمز خودکار با پذیرفته صورت درمان تداخل به توجه با را مجدد

o  و هنوز اندیکاسیون لازم جهت روز نوزاد همچنان بستری باشد 8-14چنانچه هنوز بعد از گذشت                   

 نمونه مجدد گرفته شود.و دارو قطع ، پس از ترخیص گیری صحیح را کسب نکرده باشدنمونه

o در تکامل دارد؛  ریاست اما نوزاد تاخ یمنف کتونوریلیفن یماریدر مورد ب یغربالگر جهیکه نت یدر موارد

انجام  HPLCبا روش  دیخون با نآلانیلیسطح فن نییتع شیمجدد از کودک گرفته شده و آزما ینمونه

 .ردیگ

o پس از  ساعت 72 تا 48 فاصله به اندخون داشته  یتزر ای ضیعوکه ت یمجدد از نوزادان یرگینمونه

 .ام استل انجقاب تعویض و یا تزری  خون

o انجام  هفتگی( 4) یروزگ 28مجدد در  یریگلازم است نمونه یهفته باردار 33 ریدر نوزادان متولد شده ز

 شود.

o شیآزما یخون برا یرگینمونه DHPR  در بیمارستان  کیرکلاسیغ یکتونورلیاز انواع فن یکیجهت رد

ماه بعد از  3 اند خون داشته  یتزر ای ضیکه تعو یدر مورد نوزادان ،کتونوریمنتخب کنترل و درمان فنیل

 ل انجام است.قاب خون  یتزر ای ضیتعو
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   00شماره بازنگری:  

o نمایدمواردی که آزمایش غربالگری را به صورت کاذب منفی می: 

  گیری شود و یا به هر دلیل در زمان خون، خونتولد ساعت از 72در صورتی که از نوزاد قبل از گذشت-

هر  سی به ازایسی 50روز و هر روز  3)مصرف شیر مادر به مدت  گیری تغذیه کافی با شیر نشده باشد

سی شیرخشک به ازای کیلوگرم وزن نوزاد(، آزمایش به صورت سی 30کیلوگرم وزن نوزاد یا روزانه 

ساعت از شیر تغذیه شده باشد،  72باید در زمانی که نوزاد به مدت شود. در این شرایط کاذب منفی می

 گیری و آزمایش، مجدداً تکرار شود.خون

  اشکالات تکنیکی 

  دیالیز 

 تزری  یا تعویض خون  

 تغذیه خوراکی یا وریدی با مواد کم پروتئین 

 NPO شرایطی نظیر این موارد که مانع افزایش  بودن وPhe شودخون می.  

روزگی و یا طب  نظر پزشک معالج  14تا  8گیری مجدد در ، نمونهباید بعد از رفع عاملفوق  از حالات در هر یک

 انجام شود.

 :روزگی از  8-14گیری مجدد توسط پزشک معالج در شرایطی نوزاد قبل از زمان نمونه تبصره

ونده با خودکار قرمز در برگه خلاصه پربیمارستان مرخص و یا به بیمارستان دیگری اعزام شود، باید 

، آموزش گیری مجددنمونهثبت شود. همچنین والدین به طور کامل نسبت به مراجعه به موقع برای 

 داده شوند.

o گیری نیاز به نمونه موارد)این  نمایدمواردی که آزمایش غربالگری را به صورت کاذب مثبت می

 :مجدد ندارد(

، PKUی کبد، نارسی نوزاد، ابتلای مادر به هادر حالاتی نظیر اشکالات تکنیکی، بیماری

 های کلیوی و مصرف داروهایی چون تری متوپریمهیپرالیمانتاسیون، تیروزینمی، بیماری
  

o اگر نوزاد ساکن منطقه  ی)حت استدهنده غربالگری ثبت هر مورد غربالگری به عهده دانشگاه انجام

 فیتکل نیینوزاد تا تع شاتیآزما جینتا رییگیموضوع شامل پ نیتحت پوشش آن دانشگاه نباشد( ا

دانشگاه  عهدهبه  ماریدهنده محل سکونت، مراقبت باست بعد از گزارش مورد به دانشگاه پوشش یینها

 دهنده خواهد بود.پوشش
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   00شماره بازنگری:  

o یدر فرم آمار دینبا ،یغربالگر یقطع فیتکل نییمجدد تا تع یرگینمونه ازمندینوزاد ن یانجام غربالگر 

کامل نوزاد، گزارش  یغربالگر فیتکل نییاست پس از تع یهیشهرستان ثبت شود. بدگزارش شده به 

 شود. یثبت و ارسال م یفرم آمار نیآن نوزاد در اول یغربالگر

 

 دهنده خدمت مشاوره ژنتیک اجتماعیمرکز جامع خدمات سلامت ارائه (ذ

متابولیک  هایبیماری منتخب خصصت)توسط فوق منتخب بیمارستان از نظام مراقبت و شده ارجاع موارد پذیرش .1

 اجتماعی ژنتیک مشاوره برای( PKUارثی )

 هایهآزمایشگا به )موتاسیون( تعیین جهش ژنی برای هاآن ارجاع و بیمار والدین اجتماعی ژنتیک مشاوره انجام .2

 سوی از شده )معرفی (PKUمتابولیک ارثی ) هایبیماری تولد از پیش ژنتیک تشخیص شبکه عضو منتخب

 ژنتیک( و پس خوراند به نظام مراقبت اداره

 معرض و در دارند را ازدواج نوع این قصد یا نموده فامیلی ازدواج بیمارکه خطر معرض در خویشان با مشاوره انجام .3

 .هستند (PKUمتابولیک ارثی ) هایبیماری فرزند مبتلا به تولد خطر

 (PKUی پرخطر متابولیک ارثی )هاتشکیل پرونده مشاوره ژنتیک اجتماعی برای خانواده .4

مطاب   ( به مرکز بهداشت شهرستان 3و  2برای ارجاعات )بند  اجتماعیارسال فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک  .5

   دستورالعمل ژنتیک اجتماعی

 ارجاع شده از سوی اعضای تیم بالینی بیمارستان) با زن باردار دارای فرزند مبتلاژنتیک اجتماعی   مشاوره انجام .6

 (منتخب و یا مراقب سلامت

 با زن باردار دارای جنین مبتلا جهت اتخاذ تصمیم برای خاتمه بارداری و یا ادامه بارداری مشاوره انجام .7

برای زایمان، به والدینی که تصمیم ادامه بارداری و تولد نوزاد  3توصیه به انتخاب یک مرکز تخصصی سطح  .8

 مبتلا را دارند. 

                                 های دارای فرزند مبتلا به با خانوادهاجتماعی وضوعات زیر طی مشاوره ژنتیک رسانی در خصوص ماطلاع .9

 :  (PKUمتابولیک ارثی )های بیماری

o توضیح درباره ارثی بودن بیماری و نحوه توارث آن 

o توجیه والدین برای معرفی خویشان در معرض خطر بیماری 

o و تشخیص ژنتیک، و اهمیت و ضرورت هر یک از آنها آزمایشات غربالگری، تایید هایتوضیح درباره تفاوت 

o خطرات بالقوه آزمایش تشخیص ژنتیک جنین 
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   00شماره بازنگری:  

o اطلاعات درباره طول مدت دریافت نتیجه آزمایش تشخیصی و نحوه دریافت آن 

o توضیح درباره اختیاری بودن ختم بارداری 

o بالاتر سطوح سوی از شده یا ابلاغی عیینت آموزشی هایبرنامه مشاور ژنتیک درتیم  شرکت  

o مربوط هایفرم در لازم اطلاعات کلیه ثبت  

o بالاتر سطح به مربوط هایفرم در اطلاعات خلاصه ارسال  

o مرتبط هاینامهآیین ها وآموزشی، دستورالعمل دسترسی و مطالعه متون  

 

 

 

 

 وظیفه مهم و مشترک کارکنان نظام سلامت:  

  سلامت موظف به رعایت محرمانگی نتایج آزمایشات و سایر اطلاعات تمامی اعضای تیم

 .هستندشیرخوار/کودک و خانواده وی 

 های خاص در جهت اعضای تیم سلامت باید از معرفی و ارجاع مراجعین و بیماران به آزمایشگاه

 خواهی خودداری نمایند.ردی یا سهممنافع ف

 

 اشتی های بهدامور آزمایشگاه کارشناس مسئول ز(

 مراکز ریو سا صیتشخ دیتائ هایجهت انجام تست رانیپاستور ا تویمشارکت در عقد قرارداد با انست .1

انجام  ی( براینوزاد فراخوان شده )موارد م بت غربالگر DBS یارجاع نمونه ها یارسال دستورالعمل چگونگ .2

 ت پوششبه مراکز تح نهیهپار یو نمونه پلاسما HPLCبه روش  نآلانیلیفن شیآزما

 تویانست یمیوشیب یمرجع کشور شگاهیتوسط آزما یارسال هاینمونه هیکل رشیپذ یچگونگ یریگیو پ یزریبرنامه .3

 رانیپاستور ا
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

از  شاتیآزما هیارسال مکتوب جواب کل نیم بت با تلفن و همچن هایشیجواب آزما یدر اعلام فور یریگیپ .4

 و مرکز بهداشت شهرستان مربوطه به معاونت بهداشت دانشگاه هایشگاهیآزما

 یو پلاسما  DBS یبر رو HPLCبه روش  نآلانیلیفن شیانجام آزما یاجرا یدر چگونگ یو هماهنگ یریگیپ .5

 یبر اساس دستورالعمل کشور نهیهپار

 یغربالگر هایشگاهیو نظارت بر عملکرد آزما شیپا .6

)به روش  صیتشخ دینوزادان، تائ یگرغربال شاتیلازم جهت انجام آزما یو ملزومات مصرف تیک نیتام یریگیپ .7

HPLCنشود( جادیا شاتیدر آزما ایکه وقفه ی( )به نحو 

 شاتیانجام آزما نهیدر زم یآموزش هایلازم در خصوص شرکت پرسنل در برنامه هاییهماهنگ .8

 ستیبر اساس چک ل یغربالگر شگاهیو آزما یرگینظارت بر عملکرد نمونه ر،گیآموزش پرسنل نمونه .9

 مربوطه نیبا مسئول یدر هماهنگ ازیمورد ن یهاتیو ک زاتیتجه هیو تدارک کل یریگیپ .10

 شرکت در جلسات در سطح ستاد وزارت بهداشت/دانشگاه  .11

 بصورت هاجواب هیارسال کل نیتلفن و همچن  یم بت از طر یهاشیجواب آزما یدر اعلام فور یریگیپ .12

 ه معاونت بهداشت دانشگاه / مرکز بهداشت شهرستانب صیتشخ دییو تا یغربالگر هایشگاهآزمای از مکتوب

 مربوطه ستینوزادان بر اساس چک ل یغربالگر هایشگاهیو نظارت آزما شیپا .13

 اخذ نمونه مناسب و ارائه گزارش به واحد مرتبط یشهرستان برا شگاهیکارشناس آزما فینظارت بر وظا .14

 

 

کز بهداشت شهرستان و مسئول پیگیدری اقددامات )مسئول انجام اقدامات رئیس مر مرکز بهداشت شهرستان س(

 واگیر شهرستان است.(کارشناس غیر

 برنامه، کارشناس حضور با بهداشت مرکز رئیس دبیری و شبکه مدیر ریاست به شهرستان ژنتیک کمیته تشکیل .1

  ،شبکه مدیریت مسئول کارشناس خانواده، سلامت مسئول کارشناس غیرواگیر، هایبیماری مسئول کارشناس

 جهت پست خدمات) استان با مطاب  مرتبط بخشیبین و بخشیدرون عناصر سایر و آزمایشگاه مسئول کارشناس

 هایهماهنگی انجام منظور به( هانامه آیین و کشوری دستورالعمل اساس بر احوال ثبت ها،نمونه موقع به ارسال

 برنامه اجرای در لازم
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 صیتشخ دیو تائ یغربالگر شیزمامحل انجام آ شگاهیعقد قرارداد با آزما .2

معاونت درمان دانشگاه/شبکه  یدر برنامه با همکار ازیمورد ن هاینمونه کنندهارسال همکار شگاهیآزما یمعرف .3

 بهداشت و درمان شهرستان

پیشگیری و منتخب توسط ستاد  شگاهیاز آزما یغربالگرنتیجه موارد م بت  یمکتوب و تلفن افتیدرپیگیری  .4

 شهرستان ریرواگیغهای یماریمبارزه با ب

( دییتا شیمنتخب استان و آزما شگاهیآزما ی) ارسال شده از سو یم بت غربالگر هایشیجواب آزما یفور اعلام .5

و شروع  میمنتخب استان جهت تنظ مارستانیبه ب یارجاع فورگیری مجدد یا نمونهبه منظور ی رگیبه مرکز نمونه

 بالینی ابلاغی ل بر اساس دستورالعم یبرنامه درمان

 پیگیری انجام آزمایش تائید تشخیص در موارد لازم و دریافت نتیجه آزمایش  .6

تحویل آن به جهت مراکز تحت پوشش سایر و  یریگبه مراکز نمونه HPLC شیاز جواب آزماارسال یک نسخه  .7

 والدین 

 سامانه ( یاPKUند نمونه مجدد و نیازم غربالگری م بت پیگیری )موارد ثبت دفتر در تائید آزمایش نتیجه ثبت .8

 کشوری دستورالعمل در شده تعیین شرایط اساس بر مربوطه

 سامانه ( یاPKUو نیازمند نمونه مجدد  غربالگری م بت پیگیری )موارد ثبت دفتر درمجدد  غربالگری ثبت موارد .9

  کشوری دستورالعمل در شده تعیین شرایط اساس بر مربوطه

 آزمایشات نتایج و ارائه گزارش و نمونه گیری دفرآین اجرای حسن بر نظارت .10

 موارد نیازمند مراقبت ژنتیک به مرکز خدمات جامع سلامت ارائه دهنده خدمت مشاوره ژنتیک اجتماعی ارجاع  .11

 نظارت بر حسن اجرای فرآیند مشاوره ژنتیک اجتماعی و مراقبت ژنتیک  .12

 مشاوره، تیم تیم بالینی بیمارستان، گیران، ه، نمونهآزمایشگا)  تابعه سطوح در مرتبط نیروهای توجیه و آموزش .13

 (باردار مادران درمانی، بهداشتی مراکز

 

 

  های استانامور آزمایشگاه ر(واحد

وجود ها در معاونت بهداشتی واحد امور آزمایشگاه وها )از نظر ساختاری در معاونت درمان اداره امور آزمایشگاه

شوند زیر نظر محسوب می 3و حتی  2تایید یا کنترل درمان چون سطح آزمایشگاهای دارد. توجه شود که 

 زیر نظر معاونت بهداشت هستند.(    روزگی نوزاد (  3-5)نوزادان  های غربالگریمایشگاهآزمعاونت درمان و 
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 (PKUمتابولیک ارثی )های بیماریفعال در زمینه پیشگیری و کنترل های ارتقاء کیفیت عملکرد آزمایشگاه .1

یندهای ها و با تاکید بیشتر بر فرآودکان با تکیه بر الزامات استاندارد سیستم مدیریت کیفیت در آزمایشگاهک

انجام ، مدیریت تجهیزات، کنترل فرایند )پیش از انجام آزمایش، انجام آزمایش و پس از مدیریت کارکنان

 ( از طری  پایش و نظارت مستمرآزمایش

 ( پس از انجام پایش1)بند  های مربوطاشکالات احتمالی مهم آزمایشگاه مطلع نمودن معاونت بهداشت از .2

های مرتبط در اجرای های استان با سایر معاونتامور آزمایشگاهاداره  مشارکت فعال آزمایشگاه مرجع سلامت و .3

ابی به چه بهتر برنامه بسیار حائز اهمیت است. آموزش و نظارت بر واحدهای ذیربط ضامن مهمی برای دستی هر

 هدف فوق است. 

 آزمایشات پاسخ تحویل و منتخب قرارداد طرف آزمایشگاه به نمونه ارسال یا آزمایش انجامهمکاری در روند  .4

  ایدوره بالینی ویزیت برای شده تعیین زمان در کنترل درمان

 حمایت از سیستم انتقال نمونه در جهت پیشبرد برنامه .5

  بالاتر سطوح توسط شده ریزیبرنامه مرتبط جلسات بالینی و تیم ماهانه جلسات در شرکت .6

  های حدواسطدر آزمایشگاهاستانداردها  تیکار و رعا ینحوه اجرا یابیو ارز شیپا .7

 

 غربالگری منتخب آزمایشگاه   

 ی/مرکز بهداشت شهرستان جهت انجام غربالگریعقد قرار داد با معاونت بهداشت .1

  یگرغربال DBS های نمونه هیو ثبت کل رشیپذ .2

 ساعت 48حداک ر در  یغربالگر شاتیآزما هیکل انجام .3

 نامناسب و اعلام به مرکز بهداشت(  یاهمناسب و رد نمونه هاینمونه رشیها )پذنمونه یبررس .4

 وهیم بت را به دو ش جیو نتا یموظف است موارد نمونه نامناسب را به صورت تلفن شگاهیمهم: آزما تذکر 

 .دیگزارش نما کیژنت یتادبه کارشناس س یو کتب یتلفن

و موارد رد نمونه به مرکز بهداشت شهرستان در اسرع وقت  یم بت غربالگر شاتیجواب آزما اعلام .5

 بصورت تلفنی / نمابر

و ابهام در فرم ثبت اطلاعات که شامل اختلاف شماره کاغذ، ثبت دو نوزاد  خوانیهر گونه عدم هم اعلام .6

 . . . به  مرکز بهداشت شهرستان با شماره یکسان و

 هر هفته انیاستان( در پا اینوزادان به مرکز بهداشت شهرستان ) یپاسخ همه موارد غربالگر اعلام .7
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 سطوح بالاتر سوی از گیری ابلاغ شده پرسنل مراکز نمونه یآموزش یهابرنامه یدر اجرا مشارکت .8

 ونت بهداشتمطاب  تعرفه اعلام شده معا یغربالگر شیآزما نهیهز اخذ .9

 ابلاغ شده طشرای حسب بر بهداشت وزارت ستاد و هادانشگاه یاطلاعات درخواست ارسال .10

 

 

 تائید آزمایش انجام آزمایشگاه  

 دییتا شیآزما یریگی/ مرکز بهداشت شهرستان جهت انجام و پیعقد قرارداد با معاونت بهداشت .1

 درمان هایشگاهیمستندات عقد قرارداد با اداره امور آزما وجود .2

نمونه بر اساس تواف   افتدری جهت نمونه دهندهحد واسط و انتقال هایشگاهیقرارداد با آزما عقد .3

 نیمابیف

 DBS های نمونه یبر رو نآلانیلیفن شیو انجام آزما شگاهینوزاد توسط آزما رشیپذ اینمونه  افتیدر .4

درمان( با استفاده از دستگاه  هایشگاهیاز اداره امور آزما یابلاغ های)بر اساس دستورالعمل یارسال
HPLC 

منتخب به مرکز بهداشت  کیژنت شگاهیآزما/ شگاهیاز آزما دییتأ شاتیپاسخ آزما یمکتوب و فور اعلام .5

 ساعت 48استان حداک ر تا  شهرستان/

 مرتبط  یآموزش هایدر برنامه مشارکت .6

  تیفیک نیو استقرار تضم یزیمم میبا ت یهمکار .7

 مطاب  تعرفه اعلام شده معاونت بهداشت وزارت بهداشت دیی/ تا یغربالگر شیآزما نهیهز اخذ .8

 ابلاغ شده طید وزارت بهداشت بر حسب شراستا و هادانشگاه یاطلاعات درخواست ارسال .9
 

 

 ژنتیک ،خون ،رادرا نمونه کنندهارسال و کنندهتهیه آزمایشگاه،) DBS واسط حد آزمایشگاه( 

 نیبر ا ردیشده طرف قرارداد صورت گ دییتا شگاهیدر آزما یستیبا د،ییتا شاتیماآز یبرا هایرگینمونه هیکل 

 حدواسط است:  هایشگاهیبه عهده آزما ریز فیاساس وظا

 یشده از سو یمنتخب )معرف دیتائ شگاهیبه الزامات ذکر شده در قرارداد منعقده با آزما یبندیپا .1

 (معاونت درمانیا معاونت بهداشت 
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

  علوم پزشکی داد به معاونت بهداشت و درمان دانشگاهقرار یارسال کپ .2

 شده  نییتع یو ارسال نمونه با توجه به استانداردها هیته یچگونگ ییراهنما افتیدر یریگیپ .3

 اعلام شده  یبر اساس استانداردها دییتا شیجهت انجام آزما ینمونه درخواست هیته .4

 دییتا شگاهیارسال نمونه به آزما .5

 دییتا شگاهیبه آزما یارسال های نمونه هیجواب کل یریگیپ .6

( به ریرواگیغ های یماریب کیم بت به مرکز بهداشت شهرستان )کارشناس ژنت های جواب یاعلام تلفن .7

 طور همزمان 

 دییتا شگاهیجواب مکتوب از آزما افتیدر یریگیپ .8

 به مرکز بهداشت شهرستان شاتیارسال جواب مکتوب آزما .9

         استانداردها    تیکار و رعا ینحوه اجرا  یابیو ارز شیپا .10

 

 های ژنتیک های تایید و یا آزمایشگاهی )اعم از آزمایشگاهپزشك صیتشخ هایشگاهیآزما فئوظا

 پیشگیری(

   و تیفیک ریفراگ تیریمد نظام رارقاست به موظف هاشگاهیآزما ،اطمینان از اعتبار نتایج حصول منظور به .1

 .هستند انطباق دمع تیریمد کارآمد نظام کی جادیا

 هستند. شگاهیآزما در شدهتیصلاح احراز دهیدآموزش کارکنان یریبکارگ به ملزم هاشگاهیآزما .2

  آنها تیصلاح و کرده فراهم را کارکنان آموزش جهت لازم هاییهماهنگ یستیبا شگاهیآزما یفن مسئول .3

 .دینما دییتا کار به شروع از قبل را

 یهاکارتتمام  سال 1 مدت تا گیری  روند مراقبت از بیمارپی منظور به هستند موظف هاشگاهیآزما .4

-نمونه و گرادسانتیدرجه  -20 فریزر در سال یک تا را حداک ر آفکات زیر آلانینفنیل سطح با هاینمونه

                      گرادسانتیدرجه  -20 فریزر در سال 5 حداقل مدت به آفکات از بالاتر آلانینفنیل سطح با های

  .ببرند نیب از را هاآن پسس ونگهداری  با کد شناسه

  نیوالد تیرضا و کودک ولئمس پزشک یکتب درخواست مستلزم یپزشک مقاصد یبرا نمونه مجدد یبررس  .5

 .است مرجع یرسم سازمان یکتب درخواست مستلزم یقانون یپزشک مقاصد یبرا نمونه مجدد یبررس .6
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 داده عودت خانواده به دینبا است، یکیژنت اطلاعات یمحتو نوزاد خون نمونه هایکارت که نیا لیدل به .7

 .شود

 ،یدسترس عدم صورت در و نیوالد تیرضا مستلزم دارای مشخصات فردیی هانمونه یرو پژوهش .8

 نوزاد پدر تیرضا مستلزمدارای مشخصات فردی  یهانمونه یکیژنت یبررس) است هاآن از یکی تیرضا

 (.است

 .است پژوهش در اخلاق تهیکم مجوز کسب به منوط هانمونه یور پژوهش .9

        یهاسازمان مانند یسازمان چیه به یغربالگر یهانمونه ازیامت یاعطا ای فروش ح  هاشگاهیآزما .10

 .ندارند را یتجار ای یپژوهش 

  اداره وزمج به منوط یعموم سلامت خدمات بهبود مقاصد یبرا یغربالگر یهاخون نمونه یرو پژوهش .11

 .است پژوهش در اخلاق تهیکم و اطلاعات تیریمد

  مارانیب هیبه کل های علوم پزشکی و جوابدهیرعایت کلیه موازین مطاب  با قرارداد منعقده با دانشگاه .12

 ساعت  24-48ظرف مدت 

 

 

  (ایران منتخب برنامه )انستیتو پاستور آزمایشگاه  ارائه خدمات تشخیصیوظائف آزمایشگاه 

 شیبا انجام آزما کیرکلاسیموارد غ نییو تع یماریب یینها صیتشخ دییجهت تا مارینمونه/ب شریپذ .1

نمونه ادرار جهت  یرو شیو انجام آزما DHPR میآنز تیفعال یرگی اندازه یبرا DBSنمونه   یرو

 یورکش عمرج شگاهیمنتخب به آزما مارستانینوزاد؛ ارسال شده از ب نیوپتریو ب نینئوپتر یریگ-اندازه

  رانیپاستور ا تویانست

  HPLC کیبا استفاده از تکن یارسال ینمونه ها یبر رو نآلانیلیفن شیآزما انجام .2

 ماریب طیهفته بر حسب شرا 2ساعت تا  48منتخب ظرف  مارستانیها به بجواب اعلام .3

  یآموزش هایبرنامه یدر اجرا مشارکت .4

 یبرنامه کشور یاستانداردها نیدر تدو مشارکت .5

 کت در عقد قرارداد یا تفاهم نامه با بیمارستانهای منتخبمشار .6

 

  آزمایشگاه کنترل درمان وظائف 
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 زمان براساس درمان کنترل آزمایش جهت خون ی نمونه بالینی وضعیت پیگیری و درمان کنترل آزمایشات

 برنامه آزمایشگاهی لعملدستورا براساس بیمار سرانگشت یا پا پاشنۀ از گیرینمونه با بیمار پرونده در شده تعیین

 بررسی برای آزمایش پاسخ با بیمار. شود می گرفته گاتری کاغذ روی بر( برنامه آزمایشگاهی استانداردهای)

 .نمایدمی مراجعه منتخب بیمارستان به شده تنظیم منتخب متخصص توسط آن زمان قبلاً که ایدوره بالینی

به منظور کنترل درمان در  HPLCبه روش  نهیهپار یپلاسما ای DBSنمونه  یبر رو شیانجام آزما .1

 مرجع سلامت  شگاهیآزما دیمورد تائ HPLCمنتخب  شگاهیآزما

 شده نییدر زمان تع شاتیجواب آزما ارائه .2

 مقدور نباشد، لازم است  مارستانیمستدل در ب لیبا دلا شیکه امکان انجام آزما یتبصره: در صورت

طرف قرارداد ارسال شود و  شگاهیبه آزما PKUمنتخب  مارستانیب شگاهیاخذ و توسط آزما مارینمونه ب

دادن  یبرا دهکه خانوا یگردد؛ )به نحو لیتحو ماریمنتخب به خانواده ب مارستانیدر ب شیجواب آزما

 اخذ جواب به خارج از بیمارستان اعزام نشود(. اینمونه و 

 

 

 

 استان مرکز منتخب بیمارستان (ض

خواست معاونت بهداشت و معرفی معاونت درمان جهت ارائه خدمات استاندارد بالینی این بیمارستان بر اساس در

شود و دارای تیم بالینی متشکل از فوق تخصص غدد و متابولیک معرفی می (PKUمتابولیک ارثی )به بیماران 

ئول فنی مس ، مددکار اجتماعی، کار درمان،)در برخی موارد فوق تخصص اطفال(، کارشناس تغذیه، روانشناس

که در درمانگاه متابولیک با نیروی پذیرش مشخص و بایگانی و ثبت  استداروخانه مسئول فنی آزمایشگاه و 

متابولیک ارثی اند( به بیماران مستقل در روزهای تعیین شده )به جز در موارد م بتی که برای بار اول ارجاع شده

(PKU) دهندخدمت ارائه می. 
 

 بیمارستان مدیریت  

یت بیمارستان منتخب موظف است، الزامات اجرای فرایندهای نظام ثبت، پیگیری، مراقبت و معاینات مدیر

 تامین و پشتیبانی نماید.های ابلاغی دهی موارد ارجاع شده را مطاب  با پروتکل ای و گزارشدوره

 تعیین کلیه اعضای تیم بالینی )ترجیحا ثابت( با صدور ابلاغ  .1
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

و نظارت بر  رشیپذ یرویتوسط ن مارانیب های مناسب پرونده یگانیت و ثبت و باثاب رشیپذ یروین نییتع .2

 و خانواده ماریخدمات توسط ب یتمام افتیدر

 ینیبال میت یجهت اعضامشخص  یقیتشو ای کار اضافه کارانه، صیتخص .3

 ککتونوری غیر کلاسیرد موارد فنیل یجهت انجام تست ها رانیپاستور ا تویقرارداد با انست عقد .4

 یارث کیکننده در برنامه جامع متابولغدد مشارکت یهاتخصصفوق نیاز ب ینیبال میت استیر نییتع .5

(PKU) با نظر مدیریت بیمارستان و اداره ژنتیک  )تغییر ریاست تیم بالینی بر اساس شرایط هر بیمارستان

 ممکن است(

جهت ارائه خدمات  منتخب ستانبیمار در با روز مشخص( ثابت )درمانگاه مناسب فیزیکی محیط تامین .6

 (شودتوصیه میاعضای تیم بالینی جهت کلیه  تخصیص فضای ویزیت مشترک)توسط اعضای تیم بالینی 

 یهایماریتوسط پزشک متخصص )منتخب و ثابت( در درمانگاه ب مارانیمنظم ب تیزیامکانات و نیتام .7

 منتخب مارستانی( بPKU) یارث کیمتابول

 مدیریت سوی از شده تعیین فرد توسط بیماران هنگام به و منظم یمراجعه یدهنسازما بر نظارت  .8

 با و (PKUمتابولیک ارثی ) هایبیماری درمانگاه منشی یا و بیمارستان پرستاری نظام یا بیمارستان

و لزوم درخواست  یغربالگراولیه موارد م بت ارجاع در ) منتخب بیمارستان در اجتماعی مددکار همکاری

 .9، امکان ویزیت اورژانس فراهم باشد(دییتا شیآزما

 به بیمارانو مشاوره مناسب درمانی تجهیزات جهت ارائه خدمات امین ت .9

    ، معاونت غذا و داروبیماران با همکاری معاونت درمان . دپوی شیر رژیمی، دارو و غذای رژیمی مورد نیاز10

بیمارستان منتخب و اطمینان  در کشوری تورالعملدس اساس بر شده درخواست اطلاعات ثبت نظام ت بیت. 11

 بهداشت معاونت به شده درخواست اطلاعات ارسال یافتن از

 ی بیمار به صورت مکتوب دهندهارجاعخوراند ارجاع به مراکز بهداشت شهرستان ی پس ارائه. 12

از ارجاع )در موارد  پس حداک ر تا یکسالمکاتبه با مرکز بهداشت مربوطه در خصوص تعیین تکلیف بیمار  .13

که تعیین تکلیف نهایی بیمار تا چه مدت زمان مشخص شود مکاتبه با لازم است  ،نیاز به بررسی بیشتر

 .کشد(تقریبی طول می

                                                           
           کی به طور مستمر توسط تنها ماریب کیشود و لزوماً  تیزیو طهیمجرب در آن ح کیتخصص غدد و متابول( توسط فوقPKUمختلف متابولیک ارثی ) هایگروه مارانیب حاًیترج 9

 طور دائم باشده تحت نظارت همان پزشک ب یو یهاو پرونده یتخصص غدد بررسفوق
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 دستورالعمل در محوله وظایف هنگام به و صحیح اجرای جهت در بالینی تیم با هماهنگی و همکاری .14

  کشوری

 جلسات در شده تعییننظارت بر اجرای مصوبات  و بالینی فصلی تیم جلسات در شرکت .15

 اجرای تسهیل و بیمارستان منتخب مشکلات رفع راستای در فعال و مستمر موثر، مشارکت و هماهنگی .16

 بر اساس دستورالعمل کشوری بیماران به خدمات عرضه

 اعضای تیم بالینی تلاش و اهتمام موثر جهت ثابت نگه داشتن  .17

 ارائه بسته خدمات بیماران  .18

 و تامین شرایط آموزش تیم بالینی  ی بیمارانهاخانوادهبه آموزش نظارت بر ارائه  .19

 یارث کیمتابولبیماران مخصوص ی غذاتوزیع تامین، سفارش و نظارت بر اجرای صحیح دستورالعمل نحوه  .20

(PKU) 
 

 هایبیماری منتخب تخصصفوق ( متابولیک ارثیPKU) 

 ارچوب دستورالعملاهداف برنامه و چریاست تیم بالینی و هدایت تیم در جهت  .1

های ابلاغ شده وزارت بهداشت در چارچوب برنامه منظم زمان درمان بیمار بر اساس پروتکل و دستورالعمل .2

 ده به تفکیک برای موارد ارجاعی غربالگری م بت و بیمارانبندی ش

 داروخانه و مسئول تغذیه، کارشناس آزمایشگاه، کارشناس )شامل بالینی تیمفصلی  جلسات در شرکت .3

  و نیاز( صورت در نگهبانی پذیرش )و مسئول اجتماعی، مسئول بالینی، مددکار روانشناس درمانگاه، مسئول

 نظارت بر اجرای مصوبات جلسه مذکور

های حدواسط در تمام ساعات پاسخگویی و راهنمایی پزشکان متخصص/عمومی دوره دیده بیمارستان .4

 روزشبانه

            مرجع  هایمارستانیشده متخصص منتخب با ب یزیرفعال و برنامه یتعامل علم ارتباط و یبرقرار .5

گزارش در برنامه سه  برای هانآ یساز( در کشور  و ثبت موارد و آمادهPKU) یارث کیمتابول هاییماریب

  یماهانه تعامل علم

                  بررسی فرم اولیه، بالینی ررسیب نظارت علمی و مداخله فعال در تکمیل پرونده بیمار شامل فرم های .6

 بیمار تخصصیفوق هایمشاوره نتیجه ثبت فرم و داروها تجویز و آزمایشات ایدوره بررسی فرم بالینی، ایدوره 

 برنامه کشوری دستورالعمل ارچوبچ در منتخب بیمارستان در
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

خدمات جامع سلامت  مرکز به ایشان ارجاع و (بیمار درمانی وضعیت ت بیت از )بعد بیمار خانواده راهنمایی .7

  ژنتیک مراقبت و مشاوره انجام جهت سکونت محل شهرستان اجتماعی ژنتیک مشاوره دهنده خدمتارائه

، ریاست تیم استبر عهده پزشک منتخب تکمیلی و پیگیری نتایج آزمایشات آزمایشات یند مسئول فرآ .8

بهداشتی های تکمیلی را کتبا به معاونت تیم بالینی، نتایج بررسی موظف است تا با همکاری سایر اعضایبالینی 

)در موارد نیاز به بررسی بیشتر لازم است تا مکاتبه  یکسال پس از اولین مراجعهدانشگاه در اسرع وقت تا 

  کشد( گزارش نماید.ی طول میرت گرفته و قید شود که تعیین تکلیف نهایی بیمار تا چه مدت زمان تقریبوص

 

 

 هایبیماری درمانگاه مسئول ( متابولیک ارثیPKU)   

 یبه نحو دی)با مارانیب ایمراجعات دوره میجهت تنظخانواده بیماران و اعضای تیم بالینی با  یهماهنگ .1

 .نوبت مراجعه ارائه شود کیدر  ماریبه ب یراپزشکیو پ یکه مجموعه خدمات پزشک ردیصورت گ یهماهنگ

 مات توسط بیمار و خانواده طب  دستورالعمل نظارت بر دریافت کامل خد .2

 دهندهوراند ارجاع به واحد ارجاعراهنمایی بیماران جهت ارسال پس خ .3

 ی بیمارانمناسب پروندهو ثبت بایگانی  .4

 هایبه بیماری مبتلا بیماران ممتد مراقبت دفتردر  ماهانه و غیبت از درمان اطلاعات فرم دقی  تکمیل  .5

  بهداشتی معاونت به آن هنگام به و ارسال  (PKUمتابولیک ارثی )

)با همکاری  بیمار هنگام به مراجعات پیگیری و بیماران هنگام به ویزیت دراعضای تیم بالینی  با مشارکت .6

 مددکار اجتماعی در شرایطی که مشکلات اجتماعی و مالی باعث غیبت از درمان شده است(

 اعضا، سایر با همکاری و بالینی تیمجلسات فصلی  در شرکت .7

  بیماران ویزیت تسهیل جهت موثر تلاش  .8

 ینیبال میتوسط ت مارانیب یمناسب پرونده لینظارت بر ثبت اطلاعات و تکم .9
 

 های بیماری منتخب بیمارستان آزمایشگاه در آزمایشات انجام مسئول ( متابولیک ارثیPKU) 

 هقرارداد منتخب با هماهنگی مسئولین مربوطتامین الزامات انجام آزمایش یا ارسال نمونه به آزمایشگاه طرف  .1

 در زمان تعیین شده  انجام شده )تائید تشخیص یا کنترل درمان( تحویل پاسخ آزمایشاتپیگیری و  .2

  بالاتر سطوح توسط شده ریزیبرنامه جلسات مرتبط و بالینی تیم فصلی  جلسات در شرکت .3
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

  بالاتر سطوح از درخواستی اطلاعات ارسال و هادقی  داده ثبت  .4

 

 تغذیه کارشناس  

 طب  برنامه منظم و هماهنگ شده با ایشان / اطفالهای غددهماهنگی جامع و کامل با فوق تخصص .1

  منتخب فوق تخصص تحت نظر شده ارجاع بیمار غذایی رژیم تنظیم .2

د که )باید به نحوی هماهنگی صورت گیر بیماران ایدوره مراجعاتبا پذیرش درمانگاه جهت تنظیم همکاری  .3

 شود(ارائه مجموعه خدمات پزشکی و پیراپزشکی به بیمار در یک نوبت مراجعه 

  ایدوره هایویزیت فواصل در شده تنظیم غذایی رژیم برای اجرای خانواده با فعال تعامل و پیگیری .4

  بیمار پرونده در تغذیه ارزیابی مخصوص هایفرم دراطلاعات  صحیح و دقی  تکمیل .5

 گیرندگان داروهای مخصوص بیماران در پورتال اداره ژنتیک تکمیل فرم اطلاعات .6

 بالینی  تیمفصلی منظم و  جلساتتشکیل  .7

با همکاری روانشناس بالینی و مددکار  بیمارستان در بیماران یخانوادهشش ماهه  آموزش برنامه اجرای  .8

های عملی طبخ و آموزشلازم های اجتماعی با شرکت سایر اعضا تیم بالینی و تلاش تعاملی برای ارائه آموزش

 غذا

  دارو و غذا سازمان حامی سامانه در بیماران غذای و شیر ثبت و محاسبه .9

 راستای در بیماران مخصوص شیر توزیع و پخش و تهیه سفارش، اندرکاران دست کلیه بهینه و لازم با هماهنگی .10

  بیماران خانواده توسط شیر موقع به دریافت

نحوه سفارش، تامین و توزیع غذای رژیمی مخصوص بیماران متابولیک ارثی اجرای صحیح دستورالعمل  .11

(PKU) 

 بیمارستان منتخب ول داروخانهیت شیر و غذای بیماران به مسئگزارش موارد مربوط به کیف .12

ول درمانگاه جهت ارسال به ئبه مس یو ارسال آن به صورت فصل یگزارشات مربوطه و جمع بندبهنگام ثبت  .13

  معاونت بهداشت
 

 

 داروخانه مسئول  

 ( بیمارستان PKUمتابولیک ارثی ) بیماران مخصوص غذای و دارو مدیریت تامین .1

  بیمارستان تغذیه کارشناس اعلام اساس بر بیمار به نیاز مورد مخصوص غذای و دارو تحویل .2
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ر به صورت کتبی گزارش فوری موارد کمبود دارو، تغییر در کیفیت و سلامت شیر و غذای بیماران به سطوح بالات .3

 و پیگیری موارد گزارش شده

  پزشکی علوم دانشگاه توسط شده ابلاغ توجیهی هایبرنامه در شرکت .4

دسترسی کامل و بهینه بیماران به غذا و داروی  تحق  جهت در بالینی بیمارستان تیم جلسات در شرکت .5

 مخصوص 

ول درمانگاه جهت ارسال به لی به مسئی و ارسال آن به صورت فصبندو جمع مربوطه گزارشات بهنگام ثبت .6

  معاونت بهداشت

 

 بالینی روانشناس  

  شده ریزیبرنامه غیرحضوری و حضوری آموزش های دوره در موثر و فعال شرکت .1

 بسته ضوابط و کشوری دستورالعمل طب  روانشناسی خانواده پرونده تکمیل و بیماران ای خانوادهدوره ویزیت .2

 (PKUمتابولیک ارثی ) هایبیماری بیماران خدمت

 در بیماران به خدمات سطح ارتقاء جهت تیم این با هماهنگی و همکاری و بالینی فصلی تیم جلسات در شرکت  .3

  کشوری دستورالعمل چوب ارچ

هایی که مشکلات روحی ایشان به دلیل شناسایی خانواده جهت اجتماعی مددکار با فعال و موثر همکاری .4

  الی بوده و نیاز به کمک مددکار دارندمشکلات اجتماعی و فقر م

ه والدین با شش ماههمکاری تعاملی با کارشناس تغذیه و مددکار اجتماعی برای برگزاری جلسات آموزش  .5

 های عملی طبخ غذاو آموزش محتوای مناسب

ه به مسئول درمانگاه جهت ارسال ب یو ارسال آن به صورت فصل یبندثبت بهنگام گزارشات مربوطه و جمع .6

 معاونت بهداشت 
 

 

 بخشیتوان 

 شود.توانبخشی بیماران بر حسب درخواست پزشک معالج و مطاب  با استانداردهای برنامه انجام می .1

به مسئول درمانگاه جهت ارسال به  یو ارسال آن به صورت فصل یثبت بهنگام گزارشات مربوطه و جمع بند .2

 معاونت بهداشت 
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 اجتماعی مددکار   

 اجرای کامل برنامه درمانی و مراجعات به هنگام جهت در بیماران از اجتماعی حمایت و بالینی تیم با همکاری .1

 ایشان

 هایفعالیت ثبت جهت ریزیبرنامه و ایشان کامل وضعیت از آگاهی و خانواده هر برای اجتماعی تشکیل پرونده .2

 نحو مقتضی به شودمی پزشکی اماتاقد دریافت مانع که مشکلات اجتماعی و مالی رفع برای مربوطه شده انجام

برای حل مشکل غذای بیماران با هماهنگی با مسئول  جذب خیرین در جهت استفاده از منابع مالی ایشان .3

 مددکاری برنامه در اداره ژنتیک

مسئول درمانگاه و  یبا همکارایشان مراجعات به هنگام  یریگیو پبیماران   مراجعه لیست و زمانی جدول تنظیم .4

 اس تغذیه کارشن

 اداره ژنتیک پورتال طری  از خدمت بسته به مربوط اطلاعات ارسال و آوری جمع .5

 بهبود جهت در و  اجتماعی مددکار نظر زیر را خود وظایف صرفا وی که نحوی به رابط هایفعالیت بر موثر نظارت .6

  .رساند انجام به بیماران از اجتماعی حمایت

کارشناس تغذیه با همکاری روانشناس بالینی و  بیمارستان در بیماران یادهخانوشش ماهه  آموزش برنامه اجرای .7

 های عملی طبخ غذاو آموزش های لازمبا شرکت سایر اعضا تیم بالینی و تلاش تعاملی برای ارائه آموزش

  بالاتر سطوح توسط شده ریزیبرنامه آموزشی جلسات و بالینی تیمفصلی  جلسات در شرکت .8

 (PKU) یارث کیمتابول مارانیمخصوص ب یمیرژ یغذا عیو توز نیورالعمل نحوه سفارش، تامدست حیصح یاجرا .9
 

 بیماران رابط  

 انجام برای لازم تمایل و توان که است (PKU)متابولیک ارثی  بیماران والدین از فعال افراد از بیماران یکی رابط

 و ایشان نظر و رای اساس بر و بیماران والدین میان از فرد این  دارد. بیماران رابط عنوان تحت را وظایف داوطلبانه

 در شرط آن که والدین )به آموزششش ماهه  جلسه منتخب در بیمارستان در مرتبط اجتماعی نهایی مددکار تایید

 شده باشد( اعلام ایشان به جلسه در رابط انتخاب قصد قبل از و باشند نموده شرکت بیماران والدین غالب جلسه این

ضروری  سال 2 طی از پس و نمایدمی فعالیت سال 2 مدت به والدین توسط انتخاب از بعد رابط. شودمی خابانت

 انجام شود. مجدد نظر اظهار و گیریرای والدین جلسه در جدید، رابط انتخاب یا و قبلی رابط ابقا جهت است
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منتخب،  متخصص پزشک توسط شده درخواست ایدوره آزمایشات موقع به انجام خصوص در والدین راهنمایی .1

 دریافت شیر  و تغذیه مشاوره ای،دوره ویزیت برای مناسب زمان در مراجعه

 اجتماعی مددکار نظر تحت بیمار به مربوط امور صحیح انجام تمایل ایشان به آموزش والدین به منظور افزایش .2

 مددکارتحت نظر  ها خانواده با ارتباط راریبرق نحوه)محوله  وظایف انجام راستای در بیماران خانواده با ارتباط .3

 در رابط حضور روزهای در و بیمارستان امکانات از استفاده با و تلفنی ترجیحاً  باید ارتباط این و باشدمی اجتماعی

ایشان  مشکلات رفع در مورد شخصی اقدام و خود به والدین اتکای از رابط است ضروریگیرد.  صورت بیمارستان

 .دهد( ارجاع اجتماعی مددکار بهخانواده را  ،لزوم  صورت در و نماید پرهیز

شش ماهه  آموزشی جلسات جمله بیماران متابولیک از به مربوط اجتماعی و حمایتی جلساتهمکاری در تشکیل  .4

 والدین بیماران و شرکت موثر در این جلسات

غذای رژیمی مخصوص بیماران به ها در خصوص نحوه دریافت خدمات، شیر، دارو و انعکاس نظرات خانواده .5

 مددکار اجتماعی

 نیاز صورت در اجتماعی )البته مددکار نظرتحت بیماران ویزیتهمکاری در  جهت شده تعیین روزهای در حضور .6

 است(. بلامانع اجتماعی مددکار با با هماهنگی ایشان حضور هازمان دیگر در رابط خدمت به

 نباید رابطاجرای دستورات کارشناس تغذیه ) و غذا طبخو  تهیهروش   تفهیمهمکاری با کارشناس تغذیه در  .7

 رژیم به راجع نظری که در صورتی، بدهد بیمار به غذایی رژیم مورد در اضافی اطلاعات شرایطی هیچ تحت

 .در صورت تائید کارشناس تغذیه اظهار نظر نماید( و نماید هارائ تغذیه کارشناس به را خود نظر باید دارد غذایی

 های انجمن خصوص در تبلیغات شاملشده ) تعیین وظایف حوزه از خارج هایفعالیت انجام به مبادرت عدم .8

  و شرکت های تولید کننده مواد غذائی( کمک آوریجمع برای خیرین با مستقیم ارتباط یا برقراری خاص

صورت  شود به می هیماران ارائب به که خدماتی با ارتباط در وجود( شکایت )درصورت اعتراض و گونه هر اعلام .9

فصلی  جلسات در موضوع طرح تقاضای و بیمارستان( مدیر به رونوشت )با اجتماعی مددکار به مستدل و مکتوب

 نتیجه اعلام و نهایی گیریتصمیم برای تیم بالینی

 اجتماعی مددکار با هماهنگی بدون های بیمارستانبخش سایر در حضور عدم .10

 اعتراض یا و اجتماعی مددکار پیشنهاد به یا شخصی تقاضای دلیل به رابط مت،خد زمان طول در هرگاه 

 والدین آموزششش ماهه  جلسۀ در موضوع است لازم باشد داشته جایگزین به نیاز والدین و مکرر متعدد

 .شود انتخاب والدین توسط جدید رابط و مطرح مستند دلایل ذکر مددکار با توسط
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 شگاهمعاونت غذا و داروی دان (ط

 توجیهی برنامه یشرکت معاون غذا و دارو در جلسه .1

هماهنگی جهت تامین شیر رژیمی، دارو، غذای رژیمی و مکمل های مورد نیاز بیماران با همکاری معاونت درمان  .2

 بر اساس درخواست و نیازمندی های بیماران

 نهای مورد نیاز بیماراکننده داروها و مکملهای توزیعنظارت بر داروخانه .3

و گزارش موارد اشکال در کیفیدت یدا سدلامت شدیر و  PKUوکیفیت شیر رژیمی بیماران  نظارت بر نحوه توزیع .4

 غذای رژیمی به سطوح بالاتر و پیگیری پاسخ از ایشان

 دپوی شیر رژیمی، دارو و غذای رژیمی مورد نیاز بیماران با همکاری معاونت درمان  .5

 (PKUابولیک ارثی )متهماهنگی در اجرای نظام ثبت بیماران  .6

شیر رژیمدی، دارو و غدذای در خصوص برطرف کردن موانع در تامین ری گزارش ارسالی از معاونت بهداشت پیگی .7

 رژیمی مورد نیاز بیماران با همکاری معاونت درمان
 

 

 روش اجرای برنامه (5-2

  آموزش 

ماهه سوم در سه ماهه اول و سه ر خانم های باردار در دوران بارداری ضروری است حداقل در دو نوبت و ترجیحاً د

مورد غربالگری و زمان مراجعه به هنگام برای آزمایش غربالگری نوزاد آموزش های لازم را کسب نمایند و بعد از 

های لازم را مبنی بر تولد نوزاد در زایشگاه )یا در مرکز تسهیلات زایمانی در روستا( باید مجدداً و موکداً توصیه

 روزگی نوزاد را به مادران باردار اعلام نمایند. 5تا  3ربالگری در اهمیت آزمایشات غ

 گیری و ارسال نمونه به آزمایشگاه منتخب غربالگرینمونه 

گیری آورده شده، توسط فرد پای نوزاد که توسط والدین به مرکز نمونه یاز پاشنهتولد،  پس از 5تا  3در روز 

ز خون شود و چند قطره ای آزمایشگاهی برنامه آمده است( لانست زده میهادیده )به روشی که در استانداردآموزش

ساعت خشک شده و براساس  3شود و کاغذها در هوای مناسب به مدت گرفته میمویرگی بر روی کاغذ گاتری 

ه های خون تهیه شده از سایر نوزادان بشود و در پایان روز با سایر نمونهپروتکل ارسال، در پاکت گذاشته می

 شود. آزمایشگاه منتخب مرجع یا رفرانس غربالگری فرستاده می
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   00شماره بازنگری:  

 نكات مهم:

خون بر روی فرم مخصوص و بر روی کارت  یاست مشخصات کامل نوزاد قبل از گرفتن نمونهضروری  

  گاتری به طور هم زمان مطاب  دستورالعمل نوشته شود.

 ه ارسال شود. ساعت به آزمایشگاه مربوط 24ها باید ظرف مدت این نمونه 

 ی نمونه و ارسال آن رعایت شود. گیری و ارسال باید در تهیهکلیه مفاد استانداردهای نمونه 

شود و در خصوص رعایت ها با دریافت رسید هر نمونه به مامور پست یا راننده تحویل داده مینمونه 

 .شوداستانداردهای حمل نمونه تذکر داده می
 

 گری و آزمایش تائید موارد مثبتغربال مراحل انجام آزمایش 

را توسط تلفن،  موارد م بتها، آزمایشات را انجام داده و در صورت م بت شدن، آزمایشگاه به محض دریافت نمونه

ساعت بعد از دریافت  24-48حداک ر رساند )فوری به اطلاع نیروهای بهداشتی تعیین شده در دستورالعمل می

 ینماید. نمونهه والدین نوزاد را برای اخذ نمونه )جهت آزمایش تائید( فراخوان می( و نیروی مسئول بلافاصلنمونه

منتخب ارسال شود و در  HPLCهمان روز تهیه شده و برای انجام آزمایش به آزمایشگاه  DBSپلاسما هپارینه یا 

. شودداشت اعلام میصورت م بت شدن آزمایش، فوراً )با تلفن و فاکس( به مرکز بهداشت شهرستان و معاونت به

سازد و این مرکز، محل سکونت نوزاد( را آگاه می یدهنده)پوشش جامع سلامتمرکز بهداشت شهرستان، مرکز 

و ایشان را بعد از راهنمایی و دریافت فرم ارجاع به بیمارستان منتخب )واحد  نمودهوالدین نوزاد را فراخوان 

و بیمارستان منتخب قسمت  شودمیالعمل در مورد نوزاد انجام دستورید. درمان مطاب  با نمامددکاری( ارجاع می

 نماید. فرم ارجاع را تکمیل و به شهرستان محل ارجاع ارسال می  دوم
 

اولین بار در بیمارستان منتخب مرکز  اجتماعی مشاورۀ ژنتیکواحد ارجاع به کار درمانی و  نكته مهم: 

رسد. تهیه سب ضرورت توسط همین متخصص به انجام میگیرد و ارجاعات بعدی بر حاستان صورت می

و به معاونت بهداشت ارسال انجام شده کننده به بیمارستان منتخب در فرم مربوطه لیست بیماران مراجعه

 موظف است، نحوه درمان صحیح و استاندارد را کنترل نماید. شود. تیم نظارت استان می

 

  ینیبال تیوضع یریگیکنترل درمان و پ شاتیآزما (5-3

 پا  ۀاز پاشن یریگشده در پرونده بیمار با نمونه نییکنترل درمان براساس زمان تع شیخون جهت آزما ینمونه

 یشگاهیآزما یبرنامه )استانداردها شگاهییبراساس دستورالعمل آزماو یا پلاسما هپارینه  ماریسر انگشت ب ای
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

      ینیبال یبررس یبا  پاسخ آزمایش برا ماریشود.  بیم گرفته و یا نمونه پلاسما یکاغذ گاتر یبرنامه( بر رو

 . دینمایمنتخب مراجعه م مارستانیشده به ب میکه قبلاً زمان آن توسط متخصص منتخب تنظ یادوره

 

 10کتونوریفواصل مانیتورینگ بیماران فنیل -2جدول 
مراجعه فواصل  گروه سنی بیماران 

 زیر سه سال هر ماه مراجعه 

ماه مراجعه هر سه  سال سه تا شش   

ماه مراجعه هر شش سال شش تا دوازده   

از دوازده سال بزرگتر مراجعه سالیانه  

 

 

 (فلوچارت های برنامه5-4

 

 
 

 

 

   

 ماهه سوم بارداری برای انجام به موقع غربالگری 3ماهه اول و  3در  ،آموزش مادر باردار

  

 ها برای مراجعه به هنگام برای غربالگریایشگاهز ها یا بخش زایمان،در بیمارستانآموزش 

 

زاد نیازمند غربالگری شود و به والدین در صورتی که نومیتهیه پاشنه پا گیری، نمونه در مرکز منتخب نمونه

 .شودموزش داده میمجدد است، آ

 

                                                           
 10 لیتر در گروه سنی میلی گرم بر دسی 2-10سال و  12لیتر در گروه سنی زیر میلی گرم بر دسی 2-6آن ثابت و به سطح هدف ) آلانینتا زمانی که بیمار سطح فنیل

 باشد مراجعات به صورت هفتگی انجام می شود. سال نرسیده   12بزرگتر از

 

 ارجاعات و اقدامات 

 (PKU)در برنامه غربالگری نوزادان 
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 .ودش)آزمایشگاه رفرانس یا مرجع( ارسال می نمونه خون به آزمایشگاه منتخب مرکز استان

   

های نرمال . پاسخنمایدآزمایشگاه موارد م بت را به مرکز بهداشت شهرستان )ستاد پیگیری( گزارش فوری می

 نیز باید ظرف مدت تعیین شده به مرکز بهداشت شهرستان ارسال شود.
 

 .نمایدگیری گزارش فوری میرا به مرکز نمونهغربالگری مرکز بهداشت شهرستان موارد م بت 
 

، نوزاد )و بعد از درخواست آزمایش توسط پزشک در دفترچه بیمار( گیری پس از فراخوان والدیننمونه مرکز

ارجاع / پلاسما هپارینه DBS ینمونه یکنندهآزمایشگاه تهیهیا  HPLCآزمایش  یدهندهرا به مرکز انجام

 دهد. فوری می

 

مرکز  ت فوری جواب را به معاونت بهداشتی،در صورت م بت بودن جواب آزمایش به صور HPLCآزمایشگاه 

های نرمال پاسخ نماید،گزارش می/ پلاسما هپارینه DBSنمونه  یبهداشت شهرستان و آزمایشگاه تهیه کننده

 شود. نیز باید در اسرع وقت به این مراکز ارسال

 

رستان منتخب مرکز پوشش دهندۀ محل سکونت با فرم ارجاع به بیما جامع سلامتموارد م بت توسط مرکز 

  .شونداستان ارجاع فوری می

 

و اولین گزارش را در قسمت دوم  نمودهبیمارستان منتخب برنامه درمانی نوزاد را مطاب  با دستورالعمل آغاز 

 .نمایدفرم ارجاع تکمیل و ارسال می

 

مربوطه، ماهانه به در فرم ران جدید به همراه آدرس موارد را بیمارستان منتخب مرکز استان لیست بیما

بهداشت مربوطه و از آنجا به مرکز به مرکز را  مواردارسال مینماید و معاونت بهداشت نیز  معاونت بهداشت

  .شوداساس گزارش مراقبت بیمار انجام می برنماید و مراقبت ایشان هداشت گزارش میبهداشت و خانه ب

 

و  جامع سلامتژنتیک از سوی مراکز وضعیت مراقبت  لدین در فرم اعلامگزارش وضعیت مراقبت بیمار و وا

  .شودهای بهداشت  به مرکز بهداشت شهرستان ارسال میخانه
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 11PKUفلوچارت غربالگری برنامه  

 
 

 

 

                                                           
 .)مراجعه به دستورالعمل آزمایشگاهی(است. DBS 3.4و در موارد نمونه  4در موارد پلاسما هپارینه  آلانینفنیل (cutoff)گردد میزان برشخاطر نشان می  11
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 12PKUبرنامه غربالگری مجدد فلوچارت 

 

 

 
 
 

 

                                                           
 .)مراجعه به دستورالعمل آزمایشگاهی(است. DBS 3.4و در موارد نمونه  4ینه در موارد پلاسما هپار آلانینفنیل (cutoff)میزان برش خاطر نشان می گردد   12
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

  )بدخیم(غیرکلاسیککتونوری فلوچارت رد فنیل
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 :مراقبت بیمارستانی فلوچارت
 

 
 

 

 

 وچارت آزمایشات کنترل درمان:فل
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 های برنامه:چک لیستها و شاخص(5-5

 PKUکنترل درمان بیماران 

 یا پلاسمای هپارینه  DBSنمونه گیری از نوزاد در آزمایشگاه بیمارستان منتخب بر روی 

آیا انجام آزمایش در 

بیمارستان منتخب 

 امکان پذیر است؟ 

 HPLCبه آزمایشگاه  یا پلاسمای هپارینه  DBSارسال نمونه  

 با رعایت نکات روش اجرایی نقل و انتقال امن و ایمن نمونه

  HPLCانجام آزمایش به روش  

 یا پلاسمای هپارینه DBSبر روی  

 در آزمایشگاه بیمارستان منتخب

 نتایج تفسیر  

یا  DBSبر روی  HPLCانجام آزمایش به روش 

 HPLCپلاسمای هپارینه در آزمایشگاه  همکار 

 .نیستمراجعه به بیمارستان منتخب در مواردی که فنیل تحت کنترل 

 آلانین بیمار،به منظور کنترل سطح فنیل

 ورد نیاز در صورت صلاحدید پزشک فوق تخصص منتخبکنترل مراجعه مجدد و سایر اقدامات درمانی م 

 

 بله خیر

Phe>10mg/dl  وPhe<2سال: 12از  در بیماران بالاتر 

 تفسیر: بیمار تحت کنترل نیست.

Phe: 2-10mg/dl  سال: 12در بیماران بالاتر از 

 تفسیر: بیمار تحت کنترل است.

 

 

Phe>6mg/dl  وPhe<2  سال: 12در بیماران کمتر از 

 تفسیر: بیمار تحت کنترل نیست.

Phe: 2-6mg/dl  سال: 12در بیماران کمتر از 

 .تفسیر: بیمار تحت کنترل است

 

 

میزان فنیل 

 چقدر است؟

 سال 12از بیشتر 
 سال 12از کمتر 
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 های برنامه وضعیت شاخصPKU  و( متابولیک ارثیPKU)  و مقایسه آن با مورد انتظار و

 میانگین کشوری:                
مقدار در حوزه تحت  نام شاخص  

 پوشش

 مقدار مورد انتظار یانگین کشوریم

ی
ور

ون
کت

ل 
نی

ی ف
ار

یم
ل ب

تر
کن

 و 
ی

یر
شگ

پی
ه 

ام
رن

ب
 

    تعداد موالید زنده طی سال ...

    تعداد موارد غربالگری شده

    تعداد موارد مثبت غربالگری

    1000میزان موارد مثبت غربالگری در 

    پوشش  

 غربالگری به هنگام 
 

  

    اسبنمونه نامن

    روزگی(  9تا  7اعلام مناسب جواب آزمایش موارد مثبت غربالگری)

    تعداد موارد مثبت تایید

    10000میزان موارد مثبت تایید در 

    هفتگی 2ارجاع مناسب موارد مثبت تایید به بیمارستان منتخب تا 

    تعداد موارد مثبت بیمارستانی

    PKUبروز 

    نجام مشاوره ژنتیکدرصد ا

    PND1درصد انجام 

 PND2درصد انجام 
 

  

    درصد انجام سقط جنین مبتلا

    درصد پوشش پیشگیری از بارداری مطمین

    درصد عدم همكاری مادران برای مراقبت ژنتیک

   تعداد بیماران تحت پوشش بیمارستان منتخب
 

 بیمارستان منتخب تعداد بیماران بدخیم تحت پوشش
 

  

    تعداد بیماران کلاسیک

    تحت پوشش بیمارستان منتخب  MILDتعداد بیماران 

    بیمارستان منتخب تحت پوشش Moderateتعداد بیماران 

    تحت پوشش بیمارستان منتخب  HPAتعداد بیماران 

    تعداد موارد مثبت تایید تحت نظر بیمارستان

    سال 3ل درمان بیماران زیر درصد کنتر

   سال 6تا  3درصد کنترل درمان بیماران 
 

    سال 12تا  6درصد کنترل درمان بیماران 

    سال 12درصد کنترل درمان بیماران بزرگتر از 

 سال 3درصد غیبت از درمان بیماران زیر 
 

  

    سال 6تا  3درصد غیبت از درمان بیماران  

    سال 12بت از درمان بیماران بزرگتر از درصد غی

    سال 12درصد غیبت از درمان بیماران بزرگتر از 

 قابل استخراج از 

 فرم 

 مراقبت ژنتیک

 قابل استخراج از

 فرم  

 گزارش نتایج غربالگری

 قابل استخراج از فرم

اعلام موارد جدید/ تشخیص 

 نهایی/غیبت از درمان 

 قابل استخراج از

 فرم  

 مراقبت ممتد 
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

 

 معاونت بهداشت / مرکز بهداشت شهرستان چک لیست ستاد 

 شرح فعالیت ستاد معاونت بهداشت / مرکز بهداشت شهرستان

 
 پاسخ

 امتیاز

 

 متیازا خیر بلی (PKUمتابولیک ارثی )و    PKUبرنامه  ردیف
حداکثر 

 امتیاز

     آیا کمیته ژنتیک در سال جاری تشكیل شده است؟ 1

     های ژنتیک توسط ریاست دانشگاه انجام شده است؟آیا ابلاغ اعضای کمیته پیشگیری از بیماری 2

     آیا ابلاغ مشاوران دانشگاهی برنامه ها توسط ریاست دانشگاه انجام شده است؟ 3

4 
نگی ستادی )معاونت درمان، واحد غذا و دارو، تیم مشاوره، آزمایشگاه، بهداشت خانواده ،گسترش( برگزار آیا جلسات هماه

 شده است؟
    

5 

آیا هماهنگی های برون بخشی لازم با سایر سازمان ها و بخش ها شامل ادارات پست، بهزیستی، بیمه، پزشكی قانونی، 

ک مالی و هم افزایی اجرایی و اجرای برنامه ها مطابق با دستورالعمل های کمیته امداد، خیرین،  .....به منظور جذب کم

 ارسالی و ممانعت از اقدامات موازی انجام شده است؟
    

     آیا جلسات هماهنگی با مشاوران دانشگاهی برنامه ها انجام شده است؟ 6

     ژنتیک در حال اجرا می باشد؟آیا برنامه های ابلاغی بر اساس زمان بندی و دستورالعمل های اداره  7

     آیا آميوزش آبشاری دستورالعمل برنامه ها جهت همكاران ستاد شهرستان انجام شده است؟ 8

9 
خيوراند عملكرد سطح شهرستان و محیط ) تیم مشاوره ، مراکز شهری/ ی پسآیا نظارت و  پایش مستمر و ارائه

 های مربوط انجام شده است؟ لیستروستایی/ خانه و پایگاه( توسط چک 
    

10 
های برنامه و رتبه بندی آنها جهت تشویق مراکز فعال و رفع آیا مقایسه شهرستان های تابعه بر اساس شاخص

 مشكلات موجود در مراکز دارای عملكرد ضعیف انجام شده است؟
    

     ارتی انجام شده است؟هيای برنامه ها بيه ستاد وزموقع فرمبندی و بارگذاری بهآیا جمع 11

12 
آیا محاسبه شاخص های دانشگاهی، تحلیل، تفسیر و انتشار اطلاعات در قيالب وضعیت ميوجيود اجرای برنيامه ها 

 سالانه و مطابق با دستورالعمل ها انجام شده است؟
    

     آیا شاخص های برنامه ها با مقادیر مطلوب در نظر گرفته شاخص ها متفاوت است؟ 13

     آیا تفاوت شاخص ها با مقادیر مطلوب تفسیر و برنامه های مداخله ای برای آن ها در نظر گرفته شده است؟ 14

     آیا فرم بررسی اپیدمیولوژیک بروز بیماری های ژنتیک بررسی و در سایت وزارت بهداشت بارگذاری شده است؟ 15

     عضای مرتبط تشكیل شده است؟آیا کمیته تحلیل علل بروز استانی با حضور ا 16
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

17 
 سال اخیر بازنگری و اجرا شده است؟ 5آیا راهكارهای پیشگیری از بروز  و کاهش معلولیت متناسب علل بروز 

 )در صورت عدم وجود مورد بروز، راهكارهای حفظ و ارتقا عملكرد برنامه تدوین و اجرا شده است؟(
    

     ر ژنتیک خارج استان به دانشگاه مقصد اعلام می شود؟های در معرض خطآیا مهاجرت زوج 18

     آیا مراکز نمونه گیری غربالگری تعیین شده و پرسنل ان مطابق با دستورالعمل آموزش دیده اند؟ 19

     آیا از مراکز نمونه گیری بازدید سالیانه به عمل آمده است؟ 20

     هماهنگی معاونت درمان تعیین و معرفی شده است؟آیا بیمارستان منتخب بیماری های ژنتیک با  21

22 
آیا اعضای تیم های بالینی منتخب توسط معاونت درمان تعیین شده و در چارچوب دستورالعمل مشغول به کار 

 هستند؟
    

     آیا کارشناس ژنتیک در جلسات بالینی بیمارستان منتخب هر فصی یک بار شرکت می نماید؟ 23

24 
ماه یک بار برنامه ریزی و اجرای آن در بیمارستان منتخب برنامه ریزی شده  6ات آموزشی والدین حداقل هر آیا جلس

 است؟
    

     آیا نظارت دوره ای بر نحوه عملكرد بیمارستان های منتخب انجام شده است؟ 25

     مربوطه می گردد؟ آیا پس خوراند ارجاعات از مراکز بالینی منتخب بررسی و بر اساس فرم دریافت 26

27 
آیا آزمایشگاه های تشخیص طبی همكار برنامه )اعم از آزمایشگاه های انجام دهنده آزمایشات تایید و آزمایشگاه 

 های ژنتیک مورد تایید و مراکز پارا کلینیک( تعیین و معرفی شده است؟
    

28 
شگاه های دانشگاه / تیم ممیزی وزارت بهداشت بر آیا آزمایشگاه های تشخیص طبی همكار برنامه توسط امور آزمای

 اساس چک لیست ابلاغی آزمایشگاه مرجع سلامت در سال اخیر پایش شده است؟
    

     همكار برنامه  تعیین و معرفی شده است؟  MS MSآیا آزمایشگاه های  29

30 
ر اساس چک لیست ابلاغی در سال همكار برنامه توسط تیم ممیزی وزارت بهداشت ب MS MSآیا آزمایشگاه های 

 اخیر پایش شده است؟
    

     آیا مشاوران ژنتیک بر اساس جمعیت تحت پوشش تامین شده و آموزش دیده اند؟ 31

32 
آیا آزمایشگاه های ژنتیک همكار برنامه بر اساس بر اساس اخرین لیست اداره ژنتیک به روز شده و ارجاعات به آن ها 

 انجام می گردد؟
    

     اداره ژنتیک ارزیابی شده اند؟ EQAآیا آزمایشگاه های ژنتیک همكار برنامه بر اساس برنامه های  3ه 3

34 
در آزمایشگاه های ژنتیک همكار برنامه به عمل  EQAآیا هماهنگی های لازم به منظور بكارگیری پس خوراند نتایج 

 آمده است؟
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   00شماره بازنگری:  

     موزشی )عمومی و تخصصی( تدوین و ارسال شده در آرشیو معاونت وجود دارد؟آیا یک نمونه از کلیه محتواهای آ 35

36 
ها و نامه های مهم برنامه بر اساس محتوای مربوطه تحویل مراکز هدف محتوا )شامل آیا دستورالعمل ها،  آیین نامه

 آزمایشگاه همكار، بیمارستان منتخب، ......( داده شده است
    

     تحقیقات میدانی در جهت ارتقا برنامه ها انجام شده است؟ آیا اقدامات و 37

     آیا تعامل و ارتباط لازم در راستای اجرای بهتر برنامه ها با کارشناسان اداره ژنتیک انجام گرفته است؟ 38

     آیا مشكلات برنامه و پیشنهادات حل آن ها به صورت مكتوب به اداره ژنتیک ارائه شده است؟ 39

     آیا بودجه های ارسالی از سوی دفتر غیرواگیر در بر اساس شرح خرج ارسالی هزینه شده است؟ 40

     جمع امتیازات

 

 

 چک لیست پایش و عملكرد بیمارستان منتخب 

 پاسخ منتخب بیمارستان عملكرد لیست چک
 (0-10امتیاز)

 

ف
دی

ر
 

 خیر بلی PKU/  (PKU)متابولیک ارثی های برنامه کنترل و پیشگیری از بیماری
مورد 

 ندارد

حداکثر 

 امتیاز

 امتیاز

 مكتسبه

 تخصص منتخب( بالینی)پزشک فوق

  5    میگردد؟ تكمیل  PKUای بیماران  دوره معاینات و حال شرح پرونده آیا 1

2 
 به بدخیم موارد رد جهت غربالگری از شده شناسایی  PKUبیماران  کلیه آیا

 ؟ اند شده پاستورارجاع انستیتو
  

 3  

3 
 مشاوره خویشاوندان واجد شرایط ارجاع جهت  PKU بیماران خانواده آیا

 اند؟ شده ارجاع ژنتیک
  

 5  

  4    نماید؟ می شرکت بالینی تیم ماهیانه جلسات فوق تخصص منتخب در پزشک آیا 4

  4    نماید؟ می شرکت والدین آموزش جلسات فوق تخصص منتخب در پزشک آیا 5

6 
 شده داده تشخیص قطعی یكسال طی غربالگری از شده شناسایی موارد برای یاآ

 است؟
  

 5  

7 
 می تشكیل بار یک هفته هر بیماران در فواصل مورد نیاز و حداقل درمانگاه آیا

 شود؟

 
 

 4  

 تغذیه

 اداره ژنتیک توجیهی و آموزشی جلسات در بیمارستان تغذیه کارشناس آیا 1

 است؟ نموده شرکت

   3  
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   00شماره بازنگری:  

 شرکت والدین ماهانه سه آموزشی جلسات در بیمارستان تغذیه کارشناس آیا 2

 ؟ است نموده

   3  

  3    ؟ نماید می شرکت بالینی تیم ماهانه جلسات در تغذیه کارشناس آیا 3

  3    هماهنگی کامل با فوق تخصص غدد مطابق برنامه منظم دارد؟ آیا 4

 رژیم برای اجرای خانواده ها با فعال با پیگیری تلفنیآیا کارشناس تغذیه ارتباط  5

 دارد؟ ای دوره های ویزیت فواصل در شده تنظیم غذایی

   3  

 در تغذیه ارزیابی مخصوص فرم در بیمار غذایی برنامه آیا کارشناس تغذیه 6

 بطور صحیح و دقیق تكمیل می شود؟ بیمار پرونده

   3  

  3    ثبت می شود؟ و دارو محاسبه و غذا سازمان امانهس در بیماران غذای و شیر آیا 7

 توزیع و پخش و تهیه ، سفارش اندرکاران برنامه برای  آیا هماهنگی لازم با دست 8

بیماران وجود  خانواده به شیر موقع به با هدف تحویل بیماران مخصوص شیر

 دارد؟

   3  

 بالینی روانشناسی

1 
روانشناسی بالینی با تمرکز  یماران متابولیک پروندهب خانواده و بیماران تمام آیا

 دارند؟ بر سلامت روان خانواده و اجتناب از آسیب های وجود بیماری مزمن

 
 

 3  

2 
 می انجام سال 12 تا 2 کودکان برای درمانی بازی و عملی مشاوره جلسات آیا

 شود؟

 
 

 3  

3 
 و اند داشته روانشناسی همشاور جلسه بار 4 حداقل سال طول در خانواده هر آیا

 است؟ گردیده درج خانواده پرونده روانشناسی در آن مستندات

 
 

 3  

4 
منتخب)یا طرف قرارداد با بیمارستان  بیمارستان روانشناس کارشناس آیا

 است؟ شرکت نموده بیمارستان در بیماران والدین آموزشی جلسات در منتخب(

 
 

 3  

5 
 بیمارستان در بالینی تیم  فصلی جلسات در تانبیمارس روانشناس کارشناس آیا

 نموده است؟ شرکت

 
 

 3  

6 

در صورت عدم حضور روانشناس در بیمارستان آیا هماهنگی لازم جهت ارجاع 

والدین به روانشناس بالینی )طرف قرارداد با بیمارستان منتخب( صورت گرفته 

 است؟

 

 

 3  

 مددکاری

1 

 موارد و بیمار تشخیص نهایی و اعلام فرم در بیماران جدید موارد ثبت آیا

 تكمیل پزشک نظر اساس بر استان بیمارستان منتخب مرکز از گیری پی نیازمند

 گردد؟ می ارسال و

 

 

 2  

  2    گردد؟ می انجام والدین شش ماهه جلسات برگزاری جهت لازم هماهنگی آیا 2

3 
 سلامت تیم با هماهنگی با ربیما مراجعه عدم و درمان از غیبت موارد پیگیری آیا

 می گردد؟ انجام

 
 

 2  

  1     بالینی و بویژه روانشناس بالینی وجود دارد؟  تیم شواهد همكاری با آیا 4
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   00شماره بازنگری:  

5 
اجرای صحیح و کامل برنامه درمانی و  جهت در بیماران از اجتماعی آیا حمایت

 وجود دارد؟ مراجعات به هنگام

 
 

 2  

6 
تشكیل شده  مشكلات اجتماعی و مالی بیماران رفع تاجتماعی جه پرونده آیا 

 است؟

 
 

 1  

7 
آیا برای حل مشكل غذای بیماران و جهت جذب خیرین با مسئولین مددکاری و 

 اداره ژنتیک هماهنگی به عمل آمده است؟

 
 

 2  

8 

 برای مراجعات ریزی برنامه و ( بیماران اول بار بیماران)ویزیت برای مراجعه آیا

زمانی  بیماران جدول رابط همكاری و با منتخب پزشک نظر با ارانبیم بعدی

 تنظیم شده است؟

 

 

 2  

9 

 به دسترسی صورت در ( پورتال طریق از  خدمت بسته به مربوط اطلاعات آیا 

ارسال  و آوری جمع) ژنتیک کارشناس با هماهنگی صورت این غیر در و پرتال

 شده است؟

 

 

 2  

10 
ابط والدین و عملكرد هماهنگ ایشان با سیاست های برنامه ر های فعالیت آیا بر

  وجود دارد؟ موثر نظارت کشوری 

 
 

 2  

11 
آیا همكاری و تعامل با کارشناس تغذیه و روانشناس بالینی برای برگزاری جلسات 

 سه ماهانه اموزشی وجود دارد؟

 
 

 2  

 آزمایشگاه )کنترل درمان(

  2    گردد؟ می انجام منتخب بیمارستان در درمان لکنتر آزمایشات گیری نمونه آیا 1

2 

 آزمایشگاه به ها نمونه یا و شده انجام بیمارستان در درمان کنترل آزمایشات آیا

 استان و طرف قرارداد بیمارستان منتخب امور آزمایشگاههای اداره تایید مورد

 گردد؟ می ارسال

 

 

 2  

3 
مراجع بالا دست به  توسط درمان کنترل آزمایشات دهنده انجام آزمایشگاه آیا

 صورت دوره ای نظارت می شود؟

 
 

 2  

4 
ارسال می  بالاتر سطوح به درخواستی اطلاعات و ، ثبت آیا داده های مورد نیاز

 شود؟

 
 

 2  

5 
 می شرکت بالینی تیم ماهانه جلسات در آزمایشات دهنده انجام مسئول آیا

 نماید؟

 
 

 2  

 (PKUمتابولیک ارثی )درمانگاه بیماریهای 

1 

به  مبتلا بیماران ممتد مراقبت دفتر ماهانه و غیبت از درمان، اطلاعات آیا فرم

 موقع بهداشتی به معاونت تكمیل و به (PKUمتابولیک ارثی ) بیماری های

  ارسال می شود؟

 

 

 10  

  2    است؟ شرکت نموده ماهانه تیم بالینی جلسات در مسئول درمانگاه آیا 2

 داروخانه
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   00شماره بازنگری:  

1 

آیا مسئول مرتبط و کارشناس ژنتیک و عوامل تیم بالینی هماهنگی لازم برای 

و کارشناس ژنتیک   دارو و غذا معاونت با بیماران مخصوص غذای و دارو مدیریت

 انجام شده است؟ و عوامل تیم بالینی دانشگاه

 

 

 5  

2 
 تغذیه کارشناس ماعلا اساس بر بیمار به نیاز مورد مخصوص غذای و آیا دارو

 بیمارستان در اختیار بیمار قرار گرفته است؟

 
 

 4  

3 
 دانشگاه توسط شده ابلاغ توجیهی های برنامه آیا مسئول مرتبط در داروخانه در

 پزشكی شرکت نموده است؟ علوم

 
 

 2  

حداکثر امتیاز 

پزشک فوق 

تخصص منتخب 

 بالینی:

30 

حداکثر 

امتیاز 

 24 تغذیه:

حداکثر امتیاز 

روانشناسی 

 18 بالینی:

حداکثر امتیاز 

 20مددکاری: 

حداکثر امتیاز 

آزمایشات 

)کنترل 

 10درمان(

حداکثر امتیاز 

 درمانگاه:

12 

حداکثر امتیاز  

 داروخانه :

11 

 حداکثر کل

 امتیاز ات:
125َ 

 امتیاز کسب شده:

امتیاز 

 کسب شده:

امتیاز کسب 

 شده:

امتیاز کسب 

 شده:

امتیاز کسب 

 شده:

کسب امتیاز 

 شده:

 امتیاز کسب شده: امتیاز کسب شده:

 
 جدول متغیرها :

 واحد سنجش/ معیار تعریف نام متغیر 

1 
 مقدار فنیل آلانین خون

 )غربالگری(

مقدار فنیل آلانین خون نوزاد در زمان تعیین شده در دستورالعمل )مجموعۀ استانداردهای 

 آزمایشگاهی(
mg/dl فنیل آلانین خون مویرگی 

 ار فنیل آلانین خون )تائید(مقد 2
بررسی مجدد فنیل آلانین خون در نوزادانی که در تست غربال گری فنیل آلانین خون آنها 

 بوده است. mg/dl 3.4بیش از 
mg/dl فنیل آلانین خون وریدی 

 فنیل آلانین خون mg/dl یفنیل آلانین خون در دوره درمان بیمار مبتلا به هیپرفنیل آلانینم فنیل آلانین خون )کنترل درمان( 3

 دستورالعمل طیف زمانی در نظر گرفته شده برای آزمایش غربالگری نوزاد زمان انجام آزمایش غربالگری 4

 دستورالعمل زمان انجام آزمایش تائید زمان آزمایش تایید غربالگری 5

 رالعملدستو زمان ارسال گزارش آزمایش م بت غربالگری زمان گزارش آزمایش غربالگری 6

 دستورالعمل زمان ارسال گزارش موارد م بت در آزمایش تائید زمان گزارش آزمایش تایید 7

8 
ستم بهداشتی در زمان اقدام سی

 گریموارد م بت غربال

زمان فراخوان موارد م بت غربال گری گزارش شده در زمان تعیین شده به تفکیک 

 غربالگری م بت و تأیید م بت
 دستورالعمل

9 
اقدام سیستم بهداشتی در  زمان

 موارد م بت آزمایش تایید
 دستورالعمل زمان ارجاع بیمار به بیمارستان منتخب

10 
زمان ویزیت بیمار در بیمارستان 

 منتخب استان
 دستورالعمل زمان اولین مراجعه بیمار بعد از ثبت شدن آزمایش تائید و ویزیت وی

 استاندارد درمان 11
و نحوه ادامه آن توسط متخصص بالینی و کارشناس تغذیه و زمان شروع، نوع درمان 

 آزمایشگاه در بیمارستان منتخب مرکز استان و شهرستان )به تفکیک(
 پرونده بیمارستانی بیمار  دستورالعمل

12 IQ  سالگی 4ضریب هوش بیمار در پایان  سالگی(  4)در 
)ارزیابی شده بر اساس IQ واحد 

 استاندارد(
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   00شماره بازنگری:  

13 
ژنتیک پرونده مشاوره مواردی که 

 دارند

 ملعالدستور خانواده های ارجاع شده و مراجعه کرده به مشاوره ژنتیک

14 
 1تعداد ارجاع به 

 

 خانواده در معرض خطر ارجاع شده برای بررسی موتاسیون
 العملدستور

 العملدستور ه است. ارجاع شد PNDمواردی از حاملگی مادر فرد مبتلا که به مرکز PND2تعداد ارجاع به مرکز  15

 العملدستور برای آن انجام شده است  PNDمواردی از حاملگی مادر فرد مبتلا که  PND2   انجام 16

 سقط موارد 17
 سقط شده اند PNDدر  PKUمواردی که با تشخیص 

 به تفکیک کلاسیک و غیر کلاسیک

 العملدستور

 

18 
 PKUموارد بروز در میان موارد 

  PNDمنفی در 

در زمان جنینی برای آنها انجام شده و امکان  PNDدر مواردی که آزمایش  PKU بروز

 بیماری در نوزاد رد شده )سالم ناقل یا سالم تشخیص داده شده(

فنیل آلانین خون نوزاد در غربالگری 

 نوزادان و فرم بررسی بروز 

 

 های برنامهنحوه محاسبه شاخص( 5-6

 شاخص مطلوب نحوه محاسبه شاخص تقسیم بندی شاخص نام شاخص
میزان مورد انتظار شاخص 

 مطلوب

   پوشش غربالگری

نوزادان غربالگری شده / کل نوزادان 

متولد شده بر اساس آمار ثبت 

 100احوال*
  100% 

 روزگی 5تا  3 زمان غربالگری
ی/ روزگ 5تا  3نوزادان غربالگری شده در 

 100کل نوزادان غربالگری شده *

 5تا  3غربالگری به هنگام)

 (روزگی
100% 

   درصد نمونه نامناسب
نمونه های نامناسب/کل نوزادان 

 100غربالگری شده *
  

3% 

این شاخص نامطلوب بوده و باید 

 به صفر میل نماید

زمان اعلام جواب موارد م بت 

 غربالگری) مشکوک اولیه(
 یروزگ 9تا  7

روزگی/موارد  8تا  6زمان اعلام آزمایش 

 100م بت غربالگری) مشکوک اولیه(*
 %100 روزگی 9تا  7

زمان پذیرش در آزمایشگاه تایید 

برای موارد م بت غربالگری 

 mg/dl 20 بیشتر از

 3پذیرش در آزمایشگاه قبل از 

 روز

روز/ کل  3پذیرش در آزمایشگاه قبل از 

ک اولیه( موارد م بت غربالگری )مشکو

 100و بالاتر* 20

 3پذیرش در آزمایشگاه قبل از 

 روز
100% 

زمان ارجاع موارد م بت تایید 

به بیمارستان  9/19تا  3.4

 منتخب

 هفتگی نوزاد 2تا 
هفتگی/ کل  2تعداد موارد ارجاع شده تا 

 *9/19تا  3.4موارد م بت تایید 
 هفتگی نوزاد 3تا  %100 هفتگی نوزاد 2تا 

 هفتگی نوزاد 4تا 

زمان ارجاع موارد م بت تایید 

و بالاتر آزمایش تایید به 20

 بیمارستان منتخب

 هفتگی نوزاد 2تا 
هفتگی/ کل  2تعداد موارد ارجاع شده تا 

 *و بالاتر 20موارد م بت تایید 
 هفتگی نوزاد 3تا  %100 هفتگی نوزاد 2تا 

 هفتگی نوزاد 4تا 
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

غربالگری در تعداد موارد م بت 

 هزار

ه فنیل آلانین آن ها مواردیکه ک

 DBSمتری بر روی به روش کالری

 می باشد 4بزرگتر یا مساوی 

تعداد موارد م بت غربالگری / کل موارد 

 1000غربالگری *
 با میانگین کشوری مقایسه شود  

مواردیکه که فنیل آلانین آن ها 

 DBSبر روی   HPLCبه روش 

 می باشد 4/3بزرگتر یا مساوی 

تعداد موارد م بت تایید / کل موارد 

 10000غربالگری *
 با میانگین کشوری مقایسه شود   

تعداد موارد م بت بیمارستانی در 

 ده هزار

مواردی که فنیل آلانین سرمی 

بزرگتر یا  HPLCآن ها به روش 

 می باشد   3.4مساوی 

تعداد موارد م بت بیمارستانی که 

پزشک منتخب بیماری ایشان توسط 

تایید شده است / کل موارد غربالگری 

*10000 

 با میانگین کشوری مقایسه شود -

 -  pkuبروز موارد 

تعداد موارد م بت بیمارستانی شناسایی 

 pkuشده از غربالگری+ سایر بیماران 

 10000شناسایی شده / متولدین سال *
 با میانگین کشوری مقایسه شود  

 - نتظارمورد ا pkuبروز موارد 

تعداد موارد م بت بیمارستانی شناسایی 

 pkuشده از غربالگری+ سایر بیماران 

 pkuشناسایی شده + تعداد جنین بیمار 

 10000سقط شده / متولدین سال *

 با میانگین کشوری مقایسه شود  

 شاخص مطلوب نحوه محاسبه شاخص تقسیم بندی شاخص نام شاخص
میزان مورد انتظار شاخص 

 مطلوب

میانگین فنیل آلانین کودکان زیر 

 *سال  3
  

مجموع فنیل آلانین کودکان زیر سه 

 سال 3سال/ تعداد کودکان زیر 
mg/dl 6-2 mg/dl 6-2 

 3میانگین فنیل آلانین کودکان 

 *سال 6تا 
  

 6تا  3مجموع فنیل آلانین کودکان زیر 

 سال 6تا  3سال/ تعداد کودکان 
mg/dl 6-2 mg/dl 6-2 

تا  6فنیل الانین کودکان  میانگین

 *سال 12
  

 12تا  6مجموع فنیل آلانین کودکان زیر 

 سال 12تا  6سال/ تعداد کودکان 
mg/dl 6-2 mg/dl 6-2 
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

میانگین فنیل آلانین بیماران  

 *سال 12بالای 
  

 18تا  12مجموع فنیل آلانین کودکان  

 سال 18تا  12سال/ تعداد کودکان 
mg/dl 10-2 mg/dl 10-2 

درصد کنترل درمان در بیماران 

 سال 3زیر 

(6≥phe≥2 )  سال که فنیل  3تعداد بیماران زیر

می باشد / تعداد کل  6تا  2آلانین آن ها 

 100سال * 3بیماران زیر 

mg/dl 6-2 100% عدم کنترل بیماری 

(6≥phe≥2  ) 

درصد کنترل درمان در بیماران   

 سال  6تا  3

 ( phe≥2≤6کنترل )
سال که فنیل آلانین  6تا  3تعداد بیماران

می باشد / تعداد کل  6تا  2آن ها 

 100سال * 6تا  3بیماران 

mg/dl 6-2 

100% 

 با میانگین کشوری مقایسه شود عدم کنترل بیماری

(6<phe<2 )   

 6درصد کنترل درمان در بیماران 

 سال 12تا 

 ( phe≥2≤6کنترل )
سال که فنیل  12تا  6تعداد بیماران 

می باشد / تعداد کل  6تا  2آلانین آن ها 

 100سال * 12تا  6بیماران 

mg/dl 6-2 
)با میانگین کشوری مقایسه  80%

 شود(
 عدم کنترل بیماری

(6<phe<2 ) 

  

درصد کنترل درمان در بیماران 

 سال 12بزرگتر از 

 کنترل

 (10≥phe≥2 )  ل که سا 12تعداد بیماران بزرگتر از

می باشد / 10تا  2فنیل آلانین آن ها 

سال  12تعداد کل بیماران بزرگتر از 

*100 

mg/dl 10-2 
)با میانگین کشوری مقایسه  80%

 عدم کنترل بیماری شود(

(10<phe<2 ) 

درصد غیبت از درمان در بیماران 

 سال 3زیر 

تعداد بیماران زیر سه سال که فاصله  غیبت ندارد

و ویزیت آن ها کمتر از یک ماه توالی د

 100سال * 3می باشد/ کل بیماران زیر 

 %100 غیبت ندارد

 غیبت دارد

درصد غیبت از درمان در بیماران  

 سال 6تا 3

سال که فاصله   6تعداد بیماران سه تا  غیبت ندارد

توالی دو ویزیت آن ها کمتر از سه ماه 

 100سال * 6تا  3می باشد/ کل بیماران

 %100 یبت نداردغ
 غیبت دارد

درصد غیبت از درمان در بیماران 

 سال 12تا  6

سال که فاصله  12تا  6تعداد بیماران  غیبت ندارد

ماه می  6توالی دو ویزیت آن ها کمتر از 

 100سال * 12تا  6باشد/ کل بیماران 

 غیبت ندارد
)با میانگین کشوری مقایسه  80%

 شود(
 غیبت دارد

غیبت از درمان در بیماران  درصد

 سال 12بزرگتر از 

سال که  12تعداد بیماران بزرگتر از  غیبت ندارد

 1فاصله توالی دو ویزیت آن ها کمتر از 

سال می باشد/ کل بیماران زیر بزرگتر از 

 100سال * 12

 غیبت ندارد
مقایسه  )با میانگین کشوری 80%

 شود(
 غیبت دارد

 شاخص مطلوب نحوه محاسبه شاخص شاخصتقسیم بندی  نام شاخص
میزان مورد انتظار شاخص 

 مطلوب
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برنامه پیشگیری و کنترل مراقبت دستورالعمل کشوری 

PKU هاآلانینمیسایر هیپرفنیل و  
 ویرایش نخست در قالب اسناد اداره ژنتیک

 HD- IMD-00-MN-WI-009 د:  شماره سن

 

   00شماره بازنگری:  

   درصد انجام مشاوره ژنتیک

فراوانی والدین بیمارانی که توسط پزشک 

مشاور ژنتیک مشاوره شده و برای ایشان 

پرونده ژنتیک تشکیل شده 

 PKU/کل مادران بیماران 100است*

 انجام مشاوره ژنتیک

100% 

کشوری مقایسه )با میانگین 

 شود(

درصد انجام تشخیص  ژنتیک در 

 (PND1والدین)
  

فراوانی والدین بیمارانی که آزمایش 

PND1 *کل مادران 100انجام داده اند/

بدون احتساب مادران  PKUبیماران 

باردار و مادرانی که دیگر امکان بارداری 

ندارند )موارد عدم نیاز به پیشگیری با 

 علل خاص(

 PND1انجام 

100% 

)با میانگین کشوری مقایسه 

 شود(

درصد انجام تشخیص  ژنتیک در 

 (PND2جنین)
  

برای جنین والدین  PND2فراوانی انجام 

 / کل مادران باردار pku *100بیماران 
 PND2 100%انجام 

درصد استفاده از روش های 

مطمین پیشگیری از بارداری در 

 والدین بیماران
  

مارانی که روش مطمئن فراوانی والدین بی

/کل 100پیشگیری از بارداری دارند *

بدون احتساب  PKUمادران بیماران 

مادران باردار و مادرانی که دیگر امکان 

بارداری ندارند )موارد عدم نیاز به 

 پیشگیری با علل خاص(

بکارگیری روش مطمئن 

 پیشگیری از بارداری

100% 

)با میانگین کشوری مقایسه 

 شود(

رصد انجام سقط جنین در د

 جنین های مبتلا به بیماری
  

فراوانی جنین های مبتلا سقط 

/ کل جنین های مادران  100شده*

 بیمار

 %100 سقط جنین مبتلا

درصد عدم همکاری مادران برای 

 مراقبت های ژنتیک
  

فراوانی والدینی که برای انجام مراقبت 

/  100ژنتیک همکاری لازم را ندارند *

 دران بیمارانکل ما

 0 همکاری داشته باشند

 

  :فرم های برنامه( 5-7

 .استپیوست شناسنامه فرم ها های برنامه مطاب  فرم  

 

 مستندات:  (6

ت.اس پیوستشناسنامه فرم ها  مطاب  برنامه هایفرم 
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