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  فنيل كتونوري

، شودناستفاده  ينئآلانين مواد غذايي در بدن براي ساخت پروت فنيلز ا چنانچه. يد آمينه ضروري استفنيل آلانين يك اس

 ن يعنيآ ردوركسيلاز يا كوفاكتوهي  آلانين كمبود آنزيم فنيل .دگردبطور طبيعي تجزيه مي  اين ماده

 يشافرم هاي مختلف باليني و بيوشيميايي افز. مي شود هيدروبيوپترين موجب تجمع فنيل آلانين در مايعات بدن تترا 

  . فنيل آلانين در بدن وجود دارد 

  

  :نوع كلاسيك PKU) (فنيل كتونوري

 فنيل آلانين اضافي به .ز ايجاد مي شودلايسروكيا فقدان آنزيم فنيل آلانين هيد كمبود اين نوع بيماري بدليل

هاي بعدي همراه با فنيل آلانين   اين متابوليت ها و سايرمتابوليت . فنيل پيرويك اسيد و فنيل اتيلين آمين تبديل مي شود 

  .دگردنم طبيعي را مختل نموده و موجب صدمه مغزي مي سابوليتاضافي م

. دشوبتدريج پيشرفت مي كند و طي چند ماه آشكار مي  يو عقب ماندگي ذهن كودك مبتلا در ابتداي تولد طبيعي است

 50كاسته خواهد شد و تا پايان سال اول  او IQنمره از  4به ازاء هر ماه  ،كودك در صورتي كه تحت درمان قرار نگيرد

 پرفعاليتي همراه با حركات عقب ماندگي مغزي در اين بيماري شديد است و كودك مبتلا. را از دست خواهد داد IQنمره از 

بوي مخصوص و نامطبوع اين كودكان مربوط . نياز به مراقبت مخصوص دارند ، اغلب بيماران مبتلا. بي هدف پيدا مي كند

/4اغلب بيماران هيپرتونيك هستند و . در معاينه عصبي، علائم يكنواختي را نمي توان يافت. اسيدلاكتيك است به متابوليت
1 

  .تشنج نيز دارند اين بيماران

در كشورهايي كه غربالگري نوزادان در حال انجام است و كودكان مبتلا به موقع شناسايي و درمان مي شوند بندرت مي 

  .توان تظاهرات اين بيماري را يافت

 روي رب مويرگيچند قطره خون  كافي است .قابل تشخيص استاين بيماري در بدو تولد با اندازه گيري فنيل آلانين خون 

 توصيه مي شود خون نوزاد بعد از . تا آزمايش لازم انجام گردد ،ارسالبه آزمايشگاه منتخب د و وكاغذ فيلتر گرفته ش

در . اين موجب مي شود تا نتايج منفي كاذب كاهش يابد .گرفته شود ،با شير تغذيههمراه با وتولد ساعت از  72 گذشت

بايد اندازه  ) HPLCبا روش ( سرمتيروزين  نين را نشان دهد، فنيل آلانين وصورتي كه اين تست مقدماتي افزايش فنيل آلا

هاي  باشد و همچنين متابوليت طبيعيو تيروزين خون  mg/dl 20در صورتي كه فنيل آلانين خون بيش از . گيري شود

 كوفاكتور(تتراهيدروبيوپترين  در ادار افزايش يافته باشد و اختلال مربوط به فنيل آلانين

  .دشوتائيد مي  كلاسيك  pku، تشخيص رد شود) زلافنيل آلانين هيدروكسي 
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 mg/dl20-        10اگر قسمتي از فعاليت آنزيم فنيل آلانين هيدروكسيلاز باقيمانده باشد، غلظت فنيل آلانين خون بين 

)mol/lµ1200-600 (اين موارد . خواهد بودmild pku  يل آلانين، بين به غلظت بالاي فن. خوانده مي شوندmg/dl 10-4 

  .اطلاق مي شود (HPA)هيپرفنيل آلانينميا

اين بيماري متمركز بر كاهش فنيل آلانين و متابوليت هاي آن در خون است و هدف آن ممانعت يا كاهش  ياقدامات درمان

تخصص تغذيه تنظيم اين رژيم بايد تحت نظر يك م .شودبايد محدود  انفنيل آلانين رژيم اين بيمار. صدمه مغزي است

كنترل  فنيل آلانين يسطح سرم. اطمينان حاصل شود خون نفنيل آلاني گردد و با آزمايشات مكرر خون از سطح مناسب

  .است سال 12براي كودكان بزرگتر از  10تا  mg/dl 2سال و  12در كودكان زير  6تا  mg/dl 2بين در بيماران  شده 

تا  رژيم مخصوص غذايي ، ضروري است كنترل رژيم غذايي كاهش مي يابد ليكن كودك شدتاز عمر  سال 6گرچه بعد از 

  .ادامه يابد تحت نظر تيم باليني  پايان عمر

  

 BH4 (BH4 deficiency)كمبود  

را موجب مي  BH4ايجاد يا تجديد كه آلانين خون دارند نقص در آنزيم هايي است  كودكاني كه افزايش فنيل% 2در  حداقل

 BH4. ين كودكان حتي در صورتي كه فنيل آلانين خون كنترل شود پيشرفت صدمه مغزي ادامه مي يابددر ا. شوند

است و هيدروكسيلازهاي  هيدروكسيلاز تريپتوفان و هيدروكسيلاز هيدروكسيلاز ، تيروزينفنيل آلانين كوفاكتور آنزيم 

اختلال آنزيمي كه منجر  چهار. نين ضروري استنسميترهاي دوپامين و سروتوتراوتريپتوفان براي ساخت نور تيروزين و

پيروويل  -6اختلال مربوط به كمبود آنزيم % 50بيش از . شناخته شده اند ، به كمبود اين كوفاكتور مي شوند

  .است DHPRو كمبود ) (PTS-6  سنتتاز تتراهيدروپترين

 علائم ولي علي رغم رژيم درماني مناسب، استك اين بيماري شبيه بيماران فنيل كتونوري كلاسيعلائم از نقطه نظر باليني 

آنزيم كاربينولامين دهيدراتاز كه علائم باليني ندارد و اين  فقدان به استثناي كمبود يا(ماهگي ادامه مي يابد  3شان بعد از 

 يكي از راه .)ايجاد گردد BH2آهستگي انجام شود و  هيك و بتمايست كه دهيدراتاسيون ميتواند بطور غير آنزا بدليل آن

داده مي  خوراكي  BH4در اين روش . معروف است loading testكه به  است BH4هاي تشخيص اين بيماري تجويز 

. دگردساعت طبيعي مي  6تا  4فنيل آلانين خون طي  ،تلا به اين كمبودبداخل وريد تجويز مي شود و در بيماران مشود يا 

ي دمي يبرخي بيماران مبتلا به نقص آنز. باشدحاوي فنيل آلانين كودك غذايي  تست در حالي انجام مي شود كه رژيم

ي آنزيمي  ستوان از طريق برر اين گروه اخير را مي. به اين تست جواب نمي دهند (DHPR)كتازدوريدين رپتيدروه

  . شناسايي شوداين نقص همچنين مي تواند از طريق مطالعه ژن مربوطه نيز . تشخيص داد

 درمان همچنان نامعلوم است، از جمله روش هاي درماني طولاني مدتاي مختلف انجام مي شود و اثرات درمان به روش ه

 ,hydroxytryptophan-5) پيش سازهاي نوروترانسميترهاهمچنين تجويز ين و رژيم محدود در فنيل آلان در اين بيماري

L-dopa) خوراكي  رژيم محدود در فنيل آلانين و تجويز ،روش ديگر درمان .استBH4 اين مادهروزانه دوز كم . است، 
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خوني  داز س اين ماده  تجويز شود)  h24 mg/kg/  40 -20 ( ي كه با دوز بالاتو در صور كاهش مي دهد فنيل آلانين خون را

  .دگردو پيشرفت صدمات مغزي را مانع مي  نموده عبور نيز مغزي 

  

  :فنيل آلانينمي گذرا

وقتي توانايي نوزادان براي اكسيده كردن تيروزين تكامل  .رخ مي دهد ننوزاداا نمي گذاريتيروزافزايش فنيل آلانين خون در 

كافي تكامل  حدميناز نيز اگر وجود نداشته باشد يا به آ فنيل آلانين ترانس. يابد، سطح فنيل آلانين خون طبيعي خواهد شد

حتي  اناين نوزاد. ايجاد نمايد ش بالا باشد،ي پروتئيني شيرمي تواند اين مشكل را در صورتي كه نوزاد محتوا ،نيافته باشد

و اگر  فنيل كتونوري ندارند و مبتلا به فنيل آلانينمي گذرا هستند مي رسد mg/dl 30وقتي سطح فنيل آلانين خونشان به 

  . وضعيت طبيعي پيدا مي كنند شير آنها محتواي پروتئيني شير انسان را داشته باشد

  

  

PKU  در ايران:  

  

در . بر حسب كشور متفاوت است 000/60تا  3000در  1بروز اين بيماري همراه با افزايش مداوم فنيل آلانين خون بين 

بيماري اتوزوم مغلوب است . است 8000در  1، 1389تا سال  1386ايران بر اساس نتايج برنامه غربالگري نوزادان از سال 

  .افزايش مي يابد ،شايع باشد نزديك  ديو شيوع آن در صورتي كه ازدواج هاي خويشاون

  

  

  :مطالعه شيراز

نفر نوزاد دختر مورد آزمايش قرار گرفته اند و در  3505نفر نوزاد پسر و   3937، ) 82/ 29/12تا  1/9/79(در اين مطالعه 

  .مورد مبتلا شناسايي شده است 7مجموع 

بيشتر نوزادان  PKUدن برنامه، بيشتر اطرافيان بيماران مبتلا به محققين در اين مطالعه تاكيد كرده اند كه بدليل اجباري نبو

به ) 000/10تا  000/4در 1(  خود را براي بررسي آورده اند و اين موجب شده است تا بروز بيماري از حدود مورد انتظار

  .ميزان قابل ملاحظه بيشتر باشد

  

  

  :مطالعه اصفهان
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اين . مبتلا بوده اند PKUبه %) 2(مورد  36آسايشگاه ها نگهداري مي شده اند بيمار عقب مانده ذهني كه در  1611از ميان 

  . نيز اعلام شده است% 3هاي پراكنده ديگر نيز مورد تاكيد قرار گرفته است و در برخي موارد تا  درصد در مطالعه

  

   :دكتر فرهود –مطالعه دكتر كبيري 

تعداد نمونه در اين مطالعه براي . پيش بيني شده است 8000در  1 كودك بررسي شده و شيوع بيماري 8000در اين مطالعه 

  .تعميم آن به جمعيت، كافي نبوده است

  

  : مطالعه دكتر نسرين حسين پور و همكاران 

به كلينيك تحقيقات مهندسي ژنتيك و تكنولوژي زيستي  12/8/79تا  4/11/77خانواده ايراني كه از تاريخ  81در اين مطالعه 

بيماران حاصل ازدواج خويشاوندي بودند و متوسط سن تشخيص بيماري با % 82. ده اند، بررسي شده اندمراجعه كر

در اين . فرزند مبتلا داشته اند 3، % 8/9فرزند مبتلا و  2 ،خانواده ها% 16. ماه قيد شده است 7/20علائم كلينيكي مرسوم 

ان سوم به علت تشخيص دير هنگام درجاتي از عقب ماندگي فرزند%  13فرزندان دوم و %  74مطالعه تاكيد شده است كه 

تشنج، شكايات پوستي و استفراغ به ترتيب به عنوان علائم بارز باليني ذكر شده است، اما در اين مطالعه . ذهني داشته اند،

نگهداري  به سن متوسط تشخيص فرزندان دوم و يا سوم و پرفعاليتي و ساير اختلالات نرولوژيك و يا به علت اصلي

  .بيماران در آسايشگاه اشاره اي نشده است 

  

  :  هيپرفنيل آلانينمي در كشورهاي اروپايي

در  1و در لهستان كه برنامه ثبت بيماريهاي ژنتيك دارد  18000در  1، در بلغارستان 000/10در  1بروز بيماري در يونان  

 11500در  1، در ايتاليا  8000در  1، در انگليس  14000در  1، اسپانيا 7400در  1بروز در آلمان . گزارش شده است 7000

  .گزارش شده است 4800در  1و در تركيه كه همسايه ايران است 

  

  :pkuدر ايران بر اساس اطلاعات برنامه كشوري كنترل   PKUوضعيت 

م پزشكي در سه استان دانشگاه علو 6از نوزادان  تحت پوشش  630000بر اساس برنامه غربالگري انجام شده در جمعيت 

اطلاعات تفضيلي اين برنامه در . برآورد شده است 8000در  PKU، 1بروز كلي ) مازندران فارس، تهران،(بزرگ كشور 

اين اطلاعات با توسعه برنامه . از سوي مركز مديريت بيماريهاي غيرواگير منتشر شده است 1389مجموعه تحليلي در سال 

در اين مجموعه هم چنين اطلاعات مربوط به روند پيشرفت و تاثير برنامه منعكس . اهد يافتغربالگري به كشور تعميق  خو

 . شده است
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  : هدف كلي

  كاهش بار بيماري فنيل كتونوري

  

  :اهداف اختصاصي

  كاهش بروز بيماري -1

 كاهش معلوليت جسمي -2

 كاهش عقب ماندگي ذهني -3

 كاهش صدمه به خانواده به عنوان واحد زير بناي اجتماع - 4

  

  :استراتژي ها 

  غربالگري و شناسايي كودكان مبتلا و درمان استاندارد آنها  -1

 مشاورة ژنتيك و تشخيص پيش از تولد در خانواده و فاميل نزديك بيمار -2

  ساماندهي خدمات باليني- 3

  

  :فعاليت ها 

  :در قالب استراتژي يك

  تشكيل تيم فني -1

  تدوين دستورالعمل برنامه -2

  آزمايشگاههاي معتبر براي انجام آزمايششناسايي و انتخاب  -3

جامع و متمركز به بيماران شناسايي شده از  شناسايي و انتخاب بيمارستان مركز استان جهت ارائه خدمات باليني - 4

  :   غربالگري و بيماران قبلاً شناسايي شده شامل

  ويزيت دوره اي توسط متخصص منتخب •

  مشاوره تغذيه توسط كارشناس تغذيه •

  آزمايشات كنترل درمان بصورت دوره اي  انجام  •

  تحويل شير و غذاي مخصوص بيماران در داروخانه بيمارستان منتخب •

 مشاوره روان شناسي باليني خانواده ها  و ارائه خدمات بازتواني ذهني به بيماران در صورت نياز •

 مشاوره كاردرماني و گفتاردرماني به بيماران در صورت نياز •
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  و برقراري ارتباط سازمان يافته با بيماران از طريق تشكيل شبكه رابطين بيماران مددكاري اجتماعي  •

  : آموزش گروه هاي هدف - 5

 )نمونه گيران، بهورزان، كاردانان، كارشناسان، پزشكان(كاركنان بهداشتي درماني •

 pkuكاركنان آزمايشگاههاي كنترل درمان در بيمارستان هاي منتخب  •

 غربالگري در استان) مرجع يا رفرانس(كاركنان آزمايشگاه منتخب  •

 خانواده بيماران  •

 روان شناسان •

 مددكاران •

 كارشناسان تغذيه  •

   pkuپزشكان درگير در درمان •

غربالگري وآزمايشگاه تاييد تشخيص وآزمايشگاه هاي ) مرجع و رفرانس(استاندارد سازي آزمايشگاه هاي منتخب  - 6

  كنترل درمان

  با دستورالعمل مطابق ، مراقبت موارد مبتلا-7

  اجراي پايلوت برنامه غربالگري  -8

  ثبت، جمع آوري و انتشار اطلاعات برنامه به صورت دوره اي -9

  نظارت مستمر بر فرآيند هاي برنامه  - 10

  ارزشيابي و ارتقاء برنامه با برنامه ريزي و اجراي مداخلات مورد نياز - 11

  

  :در قالب استرتژي دو

  در كميته فني كشوري تشخيص ژنتيك  PKUشخيص ژنتيك تدوين استانداردهاي ت-1

  )بند يك( شده بر اساس استاندارد تدوين PKUشناسايي و انتخاب آزمايشگاه هاي  منتخب تشخيص پيش از تولد  -2

  ارجاع خانواده بيماران شناسائي شده به مراكز بهداشتي درماني ويژه مشاورة ژنتيك   -3

  پيش از تولدتشخيص نل آزمايشگاه هاي آموزش مشاوران ژنتيك و پرس - 4

منتخب و همچنين ارائه خدمات  PKUمشاوره ژنتيك و معرفي والدين بيمار مبتلا به مركز تشخيص پيش از تولد  - 5

  مشاورة ژنتيك و ارجاع خويشاوندان بيمار مبتلا كه در معرض خطر داشتن فرزند مبتلا مي باشند 

  مرتبط ثبت و جمع آوري و انتشار اطلاعات - 6

  نظارت مستمر بر فرآيندهاي برنامه -7
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  برنامه ريزي مداخلات لازم همراه با ارزشيابي، ارتقاء مستمر -8

  

   

  تشكيلات  و  وظايف

  مركز مديريت بيماريهاي غيرواگير -الف

تدوين پيش نويس دستورالعمل كشوري برنامه، بحث و بررسي مفاد پيش نويس با حضور اعضاي كميته فني  -1

  تدوين دستورالعمل كشوري كشوري و

  تدوين چك ليست هاي پايش و نظارت بخش هاي مرتبط  در سطح ستاد مركزي -2

تشكيل كميته فني كشوري متشكل از بخش هاي مرتبط از معاونت درمان، معاونت غذا و دارو، نمايندگان فعال و ثابت  -3

مردم نهاد، كميته امداد و سازمان هاي بيمه ازسازمان ها و بخش هاي ذي ربط نظير هلال احمر، بهزيستي، سازمان هاي 

  گر

، مددكاري تشكيل كميته علمي متشكل از  اعضاي موثر هيئت علمي باليني، آزمايشگاهي، روان شناسي، توانبخشي - 4

   اجتماعي

  ابلاغ برنامه به استان هاي مجري برنامه پايلوت - 5

  )سراسر كشورمجريان برنامه در (ابلاغ برنامه به كليه دانشگاه هاي كشور- 6

  با برنامه تدوين چك ليست هاي پايش و نظارت بخش هاي مرتبط-7

  نظارت مستمر بر اجراي برنامه در مناطق تحت پوشش -8

  ارتقا ثبت و ارسال داده ها از طريق پرتال وزارت متبوع -9

  جمع آوري گزارشات سالانه از دانشگاه هاي علوم پزشكي كشور- 10

  هاي اجراي برنامه و تحليل و انتشار اطلاعات كشوري جمع آوري دوره اي داده - 11

  ارزشيابي برنامه - 12

  طراحي برنامه ارتقاء مستمر با مشورت كميته فني و علمي و اجراي آن - 13

  اعضاي كميته فني و علمي) دوره اي(صدور ابلاغ  - 14

  پيگيري تهيه امكانات لازم جهت اجراي برنامه - 15

  سازمان و بخش هاي ذي ربط جهت تامين و تدارك مستمر امكانات لازم برنامه  جلب مشاركت وهماهنگي با - 16

  پي گيري قوانين و مصوبات لازم براي اجراي هماهنگ برنامه در كشور  - 17

  طراحي و برنامه ريزي اجراي آموزش و ارتقاء دانش كليه گروه هاي هدف برنامه  - 18

  رد نياز براي گروههاي هدف برنامه تهيه، تدوين و انتشار بسته هاي آموزشي مو - 19
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  پيش بيني و تدارك بودجه مناسب براي اجراي برنامه- 20

  ارائه گزارشات به سطوح بالاتر در وزارت متبوع و سازمان ها و بخش هاي ذي ربط خارج از وزارتخانه - 21

  

  دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي درماني  - ب

معاونين بهداشت، درمان، غذا و دارو و  اهي ژنتيك متشكل از رئيس دانشگاه،طرح و بحث برنامه در كميتة دانشگ -1

 اعضاي مؤثر، فعال هيئت علمي و عوامل اجرايي مؤثر از بخش ها و سازمان هاي ذيربط  

متشكل از نمايندگان موثر، فعال معرفي شده از بخش هاي اصلي ذي ربط قيد  PKUتشكيل زير كميته هاي دانشگاهي  -2

 د يكشده در بن

با شركت نمايندگان ثابت، مسلط و صاحب راي از بخش هاي تابعه ( PKUتشكيل جلسات زير كميته دانشگاهي  -3

ماه يكبارو هر بار در صورت نياز با  6حداقل هر  )وزارت متبوع و بخش هاي بيروني مستقيماً درگير در اجراي برنامه

 هماهنگي بين بخش هاي مختلف ذي ربط برنامه  

  اجراي مصوبات كميته دانشگاهي پي گيري - 4

  PKUصدور ابلاغ اعضاي هيئت علمي و اجرايي زير كميته دانشگاهي  - 5

و گزارش دوره اي به  PKUنظارت بر حسن انجام كار در حوزه هاي تحت امر با مشاركت اعضاي زير كميته هاي  - 6

  برنامه  معاونين بهداشت، درمان و غذا و دارو و ساير سطوح ذي اثر در حسن اجراي

به معاونت هاي بهداشت و درمان وزارت متبوع در زمينة شاخص هاي ) به فواصل شش ماه(ارسال گزارشات دوره اي  - 5

  اصلي برنامه كشوري 

پي گيري و نظارت  بر حسن اجراي دستورالعمل و آيين نامه هاي ارسالي از مركز مديريت بيماري هاي غيرواگير  - 6

 وزارت متبوع 

  

  

  

  :درمان حوزه معاونت -2

 شركت معاون درمان در كميته ي دانشگاهي ژنتيك  -1

 دانشگاه PKUشركت نمايندگان فعال، موثر و ثابت از بخش هاي مختلف از معاونت درمان در جلسات زير كميته فني  -2

  مشاركت در طراحي و ارتقاء مستمر برنامه عملياتي با هماهنگي معاونت بهداشت  -3

روهاي هدف در سطح منطقه تحت پوشش برنامه با هماهنگي معاونت بهداشت مشاركت در اجراي آموزش دوره اي گ - 4

 دانشگاه
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  مركز استان  PKUمعرفي بيمارستان منتخب  - 5

و آزمايشگاه  با هماهنگي معاونت بهداشت) HPLCبه روش (معرفي آزمايشگاه طرف قرارداد براي انجام آزمايش تاييد  - 6

 ضوابط و اعلام موارد در دستورالعمل كشوري برابر با ،و عقد قراردادهاي مربوطمرجع سلامت 

نظارت و كنترل كيفي موثر آزمايشگاه هاي غربالگري و تاييد و كنترل درمان بطور مستمر و گزارش وضعيت به رييس  -7

 دانشگاه و كميته دانشگاهي ژنتيك در زمان تشكيل

 

در آزمايشگاه بيمارستان منتخب  شامل  PKUتأمين امكانات انجام آزمايش هاي دوره اي كنترل درمان براي بيماران -8

  نيروي انساني، تجهيزات ، محيط فيزيكي و ساير موارد لازم 

 بيمارستان منتخب PKUدر درمانگاه ) منتخب و ثابت(تأمين امكانات ويزيت دوره اي بيماران توسط پزشك متخصص  -9

ذيه بيماران و تامين محيط فيزيكي مناسب در يين كارشناس تغذيه ثابت با صدور ابلاغ و امكانات مشاورة تغعت- 10

 جهت مشاورة تغذيه منطبق بر ضوابط دستورالعمل كشوري و استانداردهاي مربوطه  PKUبيمارستان منتخب

تامين و بيماران و تعيين كارشناس روانشناس باليني ثابت با صدور ابلاغ و امكانات مشاورة روان شناسي والدين - 11

در بيمارستان منتخب جهت انجام خدمات بازتواني ذهني بيماران منطبق بر  ا ابزار كار مناسبهمراه بمحيط فيزيكي 

  ضوابط دستورالعمل كشوري

  

 جلب همكاري صحيح و موثر مددكاراجتماعي در حوزه كاري مرتبط- 12

 PKUنگاه تثبيت نظام ثبت اطلاعات درخواست شده بر اساس دستورالعمل كشوري در بخش هاي مختلف شامل درما- 13

 و حمايت از ارسال اطلاعات درخواست شده به معاونت بهداشت

يا نظام ، بيمارستان نظارت بر سازماندهي مراجعه منظم و به هنگام بيماران توسط فرد تعيين شده از سوي مديريت- 14

در  )ه موقع بيمارانبراي حضور منظم و ب( مددكار اجتماعي همكاري ابو  pkuدرمانگاه  يا منشي  و ي بيمارستانپرستار

 بيمارستان منتخب

شامل روان شناسي،  مشاورة تغذيه، آزمايشگاه، (  PKU بالينينظارت بر حسن اجرا و انجام كار كليه عوامل تيم  - 15

ثابت با مشاركت نمايندگان ) در بيمارستان منتخب PKUمددكار اجتماعي و داروخانه بيمارستان در رابطه با برنامه 

 از زير كميته فني  )كارشناس ژنتيك(درمان و معاون بهداشت معاون درمان 

 مشاركت در آموزش خانواده هاي بيماران  با همكاري معاونت بهداشت- 16

هماهنگي با معاونت بهداشت و غذا و دارو در توسعه همكاري با بخش ها و سازمانهاي موثر در مديريت برنامه نظير - 17

و مجمع خيرين به منظور تسهيل خدمات دوره اي درماني و آزمايشگاهي بيماران ) ره(ني هلال احمر، كميته امداد امام خمي

  بي بضاعت
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 :معاونت بهداشت -3

و انجام هماهنگي هاي لازم براي  PKUمربوطه شامل زير كميته  دبيري كميته دانشگاهي ژنتيك و زير كميته هاي -1

  برگزاري جلسات و پي گيري مصوبات 

  ه عملياتي با مشاركت معاونت هاي درمان و غذا و داروطراحي برنام -2

  اجراي آموزش مستمر گروه هاي هدف برنامه با مشاركت ساير معاونت ها و عوامل ذي ربط -3

  هماهنگي و مشاركت در پايش و نظارت مستمر بر اجراي برنامه- 4

يح بخش هاي مختلف دستورالعمل پي گيري و مشاركت در تدارك مستمر و توزيع امكانات لازم جهت اجراي صح - 5

  برنامه 

پي گيري معرفي بيمارستان منتخب مركز استان، آزمايشگاه طرف قرارداد براي انجام هماهنگي با معاونت درمان براي - 6

  و عقد قراردادهاي مربوطه از سوي معاونت درمان) HPLCبه روش (آزمايش تاييد 

و ارسال آن به ستاد پي گيري بيماري هاي  HPLCيشگاه انجام دهنده از آزما HPLC دريافت مكتوب نتيجه آزمايشات -7

  شهرستان

  آئين نامه ها و فرم هاي مربوطه و توزيع آنها به  ودستورالعمل، آموزشي تكثيرمتون -8

  بخش هاي مرتبط در سطوح ذي ربط برنامه 

مديريت بيماريهاي غيرواگير مطابق  پي گيري و هماهنگي براي ثبت و جمع آوري اطلاعات  و ارسال آنها به مركز -9

  دستورالعمل كشوري برنامه

  ارائه گزارش سالانه و مطابق درخواست نحوه اجراي برنامه به مركز مديريت بيماريهاي غيرواگير - 10

ند اعلام تشخيص نهايي بيمار و موارد نيازمفرم  سبر اسا(به واحدهاي تابعه  و مراقبت اعلام موارد نيازمند پي گيري - 11

  ) از بيمارستان منتخب استان پيگيري 

مشاركت در هماهنگي بين بخش هاي اصلي اجراي برنامه شامل نظام مراقبت برنامه در سطح مناطق تحت پوشش،  - 12

ويژه مشاوره  ، مشاوران ژنتيك مراكز بهداشتي درماني)و شهرستان(آزمايشگاههاي منتخب، بيمارستان منتخب استان 

  يص ژنتيك منتخب و ساير بخش هاي ذي ربطو مراكز تشخ ژنتيك

پيگيري و مشاركت براي توسعه همكاري با بخش ها و سازمان هاي حمايتي از طريق مديريت كل امور اجتماعي  - 13

در راستاي حمايت اجتماعي بيماران در ... ، هلال احمر و بهزيستي)ره(استانداري و با همكاري كميته امداد امام خميني 

  بط دستورالعمل كشوريچهارچوب ضوا
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با حضور مستمر و (شركت در جلسات ماهانه تيم پزشكي و جلسات سه ماهانه آموزش خانواده ها به طور مستمر  - 14

 )فعال كارشناس ژنتيك

  اعلام تلفن ستاد پي گيري بيماري هاي شهرستان به آزمايشگاه  مرجع يا رفرانس غربالگري- 15

  

  : مركز بهداشت شهرستان) ج

يل كميته ژنتيك شهرستان به رياست مدير شبكه و دبيري رئيس مركز بهداشت با حضور كارشناس غيرواگير، تشك -1

، مديريت شبكه خانواده،  كارشناس مسئول بهداشت كارشناس برنامه، كارشناس مسئول بيماري ها، كارشناس مسئول

  كارشناس مسئول آزمايشگاه و ساير عناصر درون و بين بخشي مرتبط

مراكز نمونه گيري در شهرستان  به معاونت بهداشتي و مراكز بهداشتي، بيمارستان ها و / مركز  اسامي رفيمع -2

  )اعم از خصوصي و دولتي(زايشگاه ها 

كاغذ فيلتر موارد مشكوك اعلام شده از سوي / شناسايي و معرفي آزمايشگاه گيرنده و ارسال كننده نمونه سرمي -3

، براساس  HPLCآزمايشگاه تاييد شده  مركز استان براي انجام آزمايش تائيد به روش به آزمايشگاه مرجع سلامت 

 قرارداد في مابين

در صورت اعلام ضرورت از سوي (شناسايي و پيشنهاد بيمارستان منتخب شهرستان به معاونت بهداشتي دانشگاه  -4 

  يمارستان منتخب شهرستانو تاييد مركز مديريت بيماريهاي غيرواگير مبني بر وجود ب )دانشگاه

  طراحي برنامه عملياتي منطقه تحت پوشش  - 5

آزمايشگاه نمونه گيري، بيمارستان، تيم مشاوره، مراكز بهداشتي (آموزش و توجيه نيروهاي درگير در سطوح تابعه  - 6

  )ثبت احوال كاركناندرماني، 

  ه چك ليستپايش و نظارت مستمر بر اجراي برنامه در سطوح تابعه با توجه ب -7

  مشاركت در اجراي آموزش مستمر سطوح محيطي  -8

مثبت غربالگري  پيگيري كليه اطلاعات آزمايش هاي غربالگري براساس اعلام آزمايشگاه منتخب، پيگيري مراجعه موارد-9

  براي آزمايش تائيد  نوزادان 

  )HPLCش به رو(فراخوان و پي گيري موارد مشكوك براي انجام آزمايش تاييد تشخيص - 10

و نيازمند نمونه گيري  مشكوك مواردپي گيري ثبت  در دفتر) HPLCبه روش (ثبت و پيگيري اطلاعات آزمايش تائيد - 11

از طريق معاونت بهداشت دانشگاه و  اطلاعات اين (بر اساس شرايط تعيين شده در دستورالعمل كشوري مجدد در برنامه

در ضمن مركز بهداشت شهرستان . )شهرستان قابل دريافت است كاغذ فيلترنمونه / آزمايشگاه ارسال كننده نمونه سرمي

را به مركز نمونه گيري و مركز پوشش دهنده محل سكونت ارسال ) چه مثبت چه منفي( HPLCيك كپي از جواب آزمايش 

  .نمايد تا در صورت مراجعه والدين به ايشان تحويل داده شود
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كه در بيمارستان براي آنان  آنها، اتيو اطلاعات آزمايش تري در بيمارستانمشخصات نوزادان بس ثبت و پيگيري -12 

و نيازمند نمونه گيري مجدد در برنامه غربالگري  مشكوك مواردپي گيري  ثبتدر دفترو  غربالگري انجام شده است

مجدد از والدين  پي گيري انجام آزمايش همچنين . بر اساس شرايط تعيين شده در دستورالعمل كشوري  PKUنوزادان 

  .از طريق معاونت بهداشت دانشگاه قابل دريافت است نوزادان اين اطلاعات اين نوزادان،

به بيمارستان منتخب از طريق مركز بهداشتي درماني پوشش دهندة  شناسايي شده مورد پيگيري ارجاع و مراجعه- 13

  محل سكونت به بيمارستان منتخب 

موظف است در مورد مراجعه بيمار شناسايي شده به بيمارستان از طريق  ستانژنتيك مركز بهداشت شهركارشناس *

مطمئن گردد و در صورت عدم مراجعه  درخواست مراقبت از مراكز پوشش دهنده محل سكونتاعلام بيمارستان با فرم 

  نمايدموارد شناسايي شده به بيمارستان با همكاري مركز پوشش دهنده محل سكونت علت را پي گيري و رفع 

فرم اعلام وضعيت مراقبت شامل فرم بروز بيماران، (ثبت و جمع آوري و ارسال كليه اطلاعات در فرم هاي مربوطه  -13 

  به معاونت بهداشت دانشگاه و ارسال  از منطقه تحت پوشش و اعلام موارد مهاجرت به داخل و خارجژنتيك 

  برنامه يراپيگيري تدارك مستمر و توزيع امكانات لازم جهت اج - 14

  صدور ابلاغ جهت افراد شركت كننده در كميته ژنتيك شهرستان  - 15

  )رياست شبكه و معاونت بهداشتي(ارائه گزارش از نحوه اجراي برنامه به سطوح بالاتر  - 16

  ارائه پيشنهادات و راهكارهاي مناسب جهت حل مشكلات اجرايي  به معاونت بهداشت  - 17

  ستورالعمل ها، آئين نامه ها و فرم هاي مورد نظر برنامه به بخش هاي مرتبط در سطوح تابعه تكثير و توزيع متون، د - 18

) مرجع يا غربالگري(ارسال شده از سوي آزمايشگاه منتخب استان(غربالگري اعلام فوري جواب آزمايش هاي مثبت  - 19

ارجاع فوري بيماران از سوي مراكز به مراكز بهداشتي درماني محل سكونت افراد مربوطه جهت  HPLCو آزمايشگاه 

  بر اساس دستورالعمل  به بيمارستان منتخب مركز استان جهت تنظيم و شروع برنامه درماني تبطبهداشتي درماني مر

اعلام فوري نام افراد معرفي شده از سوي بيمارستان منتخب در فرم درخواست مراقبت از مركز پوشش دهنده محل  - 20

به منظور انجام اقدامات مراقبتي شرح داده شده در ... جديد، غيبت از درمان و تشخيص نهايي و سكونت شامل مراجعات 

  فرم مزبور

آرشيو منظم و قابل دسترسي كليه دستورالعمل ها، آئين نامه ها و متون و كتب آموزشي مرتبط با برنامه و پي گيري  -21 

 به روز رساني آنها 

خدمات پست جهت ارسال به موقع نمونه ها، ثبت احوال بر اساس دستورالعمل  شامل(هماهنگي هاي برون بخشي  - 22

  )ايين نامه هاآكشوري و

در خانواده بيماران و  PNDپي گيري و ارجاع جهت آزمايشات تشخيص ژنتيك و پي گيري موارد نيازمند به  - 23

  عرض خطردر م زوجينخويشان نيازمند اين مراقبت  تا حصول اطمينان از رفع خطرات از 



13 

 

اطلاع رساني مستمر و مناسب به بيمارستان ها و زايشگاه ها و مراكز بهداشتي درماني در خصوص  و آموزش  - 24

  پس از تولد به مادران 5تا  3مراجعه به موقع غربالگري نوزادان در روز 

  مرتبط    ئه گزارش به واحدمراكز نمونه گيري براي اخذ نمونه مناسب و ارا رنظارت كارشناس آزمايشگاه شهرستان ب - 25

  

 

  ): و خانه بهداشت(مركز بهداشتي درماني ) د

به ) اعلام شده از سوي مركز بهداشت(شناسايي شده ساكن در منطقه تحت پوشش ارجاع فوري بيماران جديد  -1

  بيمارستان منتخب مركز استان براي شروع برنامه درماني 

 ده هاي تعيين شده به بيمارستان منتخب  پيگيري موارد غيبت از درمان بيمار براساس وع -2

جمع آوري، ثبت و ارسال اطلاعات به سطوح بالاتر بر اساس دستورالعمل كشوري و آيين نامه هاي مربوطه، در فرم  -3

 هاي مرتبط و زمان تعيين شده 

 شركت در برنامه هاي آموزشي تعيين شده توسط سطوح بالاتر  - 4

بي به اهداف برنامه، براساس متون آموزشي و دستورالعمل كشوري و آيين آموزش مادران باردار در راستاي دستيا - 5

 نامه هاي مربوطه

  اعلام وضعيت مراقبت ژنتيكمطابق فرم تحت عنوان زوجين در معرض خطر  PKUبيماران  والدين مراقبت از  - 6

برنامه و به روزرساني  آرشيو منظم و قابل دسترس متون آموزشي مرتبط، دستورالعمل ها و آئين نامه هاي مربوط به -7

 آنها 

  

 

  )غربالگري نوزادان(مراكز نمونه گيري خون ) ه

  دفتر ثبت نتايج غربالگري در مركز نمونه گيري /فرمنمونه گيري و فرم(ثبت اطلاعات در دفتر و فرم هاي تعيين شده -1

  تهيه نمونه خون به روش تعيين شده در دستورالعمل برنامه و استانداردهاي آزمايشگاهي -2

دفتر ثبت نتايج در مركز نمونه /و يا يك نمونه از فرم  1ارسال نمونه هاي گرفته شده همراه با يك نسخه از فرم شماره  -3

 گيري

 2پيگيري جواب نمونه هاي غربالگري ارسالي و ثبت جواب آزمايشات غربالگري مثبت در دفتر ثبت اطلاعات حداكثر  - 4

 هفته از زمان نمونه گيري

به مركز بهداشت  ،است دهگاه مرجع سلامت نتيجه آن گزارش نشنه گيري كه طي يك ماه از آزمايشاعلام موارد نمو - 5

 ....)شده، نمونه مفقوداز جمله (شهرستان جهت پيگيري علت 
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، فرم اعلام نتايج آزمايشات غربالگري از مركز نمونه گيري به مركز ارسال فرم خلاصه اطلاعات فعاليت هاي انجام شده - 6

 براساس شرايط تعيين شده در دستورالعمل ستانبهداشت شهر

 شركت در برنامه هاي آموزشي تعيين شده توسط سطوح بالا تر  -7

 پيگيري فراهم بودن تسهيلات لازم براي نمونه گيري و پيشگيري از بروز مشكلات اجرايي  -8

 ب مكتوب آزمايش غربالگري تحويل رسيد انجام نمونه گيري به والدين و راهنمايي ايشان براي پيگيري و دريافت جوا -9

 راهنمايي والدين براي دريافت شناسنامه در زمان مقرر با ارائه رسيد انجام نمونه گيري  - 10

 تحويل برگه راهنما به والدين نوزاد  - 11

و توزيع آن ها در زمان مناسب و اطمينان از تامين بخش هاي  پيگيري دريافت متون آموزشي مرتبط از سطوح بالاتر - 12

  آن ها به مباني تابعه و تسلط

آرشيو منظم و قابل دسترس آئين نامه ها، دستورالعمل ها، كتب آموزشي و يك نمونه از فرمهاي مرتبط در مركز و  - 13

 پي گيري به روزرساني آنها 

پس از (بايگاني جواب آزمايشات غربالگري به مدت يكسال در مراكز به منظور تحويل جواب آزمايشات به خانواده ها  - 14

جوياي پاسخ و در صورتي كه والدين  كز نمونه گيري مسئوليتي در قبال تحويل جواب آزمايشات ندارديك سال مر

فرم شماره (پاسخ ازمايشات مي ات  در يك نسخه از فرم نمونه گيري.باشندبايد پاسخ آزمايشات به ايشان تحويل گردد

ب شگاه ذآزمايĤزمايشات ارسالي از سوي تحويل گردد و يا در برگي رسيد تحويلي به والدين از روي ليست جوا)1

اين موضوع بايد در هنگام تحويل رسيد انجام نمونه گيري به والدين گوشزد .ازمايشگاه استخراج و تحويل والدين گردد

 شود 

تحويل جواب آزمايش غربالگري حداكثر تا يكسال از انجام آزمايش بنا به درخواست والدين كه ضروري است برگه  - 15

 ز نمونه گيري نيز مهمور گرددبه مهر مرك

  phe≥4انجام نمونه گيري مجددبر روي كاغذ فيلتر بر روي نمونه هاي مشكوك اوليه  - 16

 با پست HPLCروش ارسال نمونه ها بر روي كاغذ فيلتر به آزمايشگاه انجام دهنده آزمايش تاييد به  - 17

  

  ): انس غربالگريآزمايشگاه  مرجع يا رفر(آزمايشگاه منتخب غربالگري مركز استان ) و

  پذيرش و ثبت كليه نمونه هاي غربالگري  -1

 انجام كليه آزمايشات غربالگري -2

) پزشكي علل و نمونه نامناسب(موارد نيازمند آزمايش مجددغربالگري و ) مشكوك اوليه(اعلام جواب آزمايشات مثبت  -3

 ت تلفني و فاكسبه ستاد پيگيري بيماريها در مركز بهداشت شهرستان به فوريت،  بلافاصله بصور
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به ستاد پي ..) اختلاف شماره كاغذ، فرم گزارش دهي، ثبت دو نوزاد با شماره يكسان و(اعلام موارد متناقض در ثبت  - 4

 گيري در مركز بهداشت شهرستان

به مراكز نمونه گيري از طريق ستاد شهرستان  و آخر هر ماه 15اعلام كليه جواب آزمايشات شامل طبيعي و غيرطبيعي  - 5

، بديهي است جواب هاي مثبت اوليه و ازمايشگاه مي تواند براي هر بيمار يك برگه جواب صادر نمايد(معاونت بهداشتي و يا

يا نيازمند به نمونه گيري مجدد بايد بصورت تلفني و فاكس به مركز بهداشت شهرستان جهت پي گيري اعلام گردد در 

بهداشت شهرستان و يا معاونت بهداشتي اعلام مي شود مركز صورتي كه جواب كل آزمايشات به صورت ليست به مركز 

    بهداشت شهرستان بايد موارد را بر اساس دستورالعمل به مراكز نمونه گيري ارسال نمايد

    
ثبت كليه اطلاعات درخواست شده در دستورالعمل كشوري و ارسال مكتوب جواب كليه آزمايش هاي انجام شده به  - 6

 به مركز بهداشت شهرستان جهت اعلام به مراكز نمونه گيري  مل تعيين شده نحوي كه در دستورالع

و پيگيري فراهم بودن كليه تسهيلات لازم براي انجام آزمايشات غربالگري به نحو استاندارد و پيشگيري از  پيش بيني -7

 هناشي از هرگونه كمبود مواد مصرفي و تجهيزاتي و پرسنلي در اين زمين بروز مشكلات اجرايي

 شركت در برنامه هاي آموزشي تعيين شده از سوي سطوح بالاتر  -8

با هماهنگي با معاونت  و مراكز نمونه گيري مشاركت در اجراي برنامه هاي آموزشي پرسنل آزمايشگاه سطوح پائين تر -9

   بهداشتي

  

  ) :  HPLCبه روش ( آزمايشگاه محل انجام آزمايش تائيد) ت

    يمعاونت بهداشتعقد قرار داد با  -1

  مراكز   بهداشت و معاونت بهداشتياعلام مكتوب چگونگي ارسال نمونه براي انجام آزمايش به كليه  -2

 طرف قرارداد از شهرستان ها  )مراكز نمونه گيري(مركز بهداشت پذيرش كليه نمونه هاي ارسالي از  -3

مايشات به معاونت بهداشت اعلام فوري جواب آزمايش هاي مثبت با تلفن و همچنين ارسال مكتوب جواب كليه آز - 4

 دانشگاه 

به نحوي كه وقفه اي در انجام (كليه تسهيلات لازم براي انجام آزمايشات تائيد  فراهم بودنپيگيري پيش بيني و  - 5

 ) آزمايشات ايجاد نشود

 مشاركت در برنامه هاي آموزشي لازم در زمينه انجام آزمايشات   - 6

 اداره امور آزمايشگاه هاي مرجع سلامت استان ياعزامي از سو كنترل كيفيهمكاري با ناظرين  -7
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لازم به ذكر است آزمايش تاييد بر نمونه كاغذ فيلتر قابل انجام است و در صورتيكه امكان مراجعه والدين و يا ارسال  -8

وجود نداشته باشد آزمايشگاه مي تواند آزمايش  HPLCنمونه سرمي به آزمايشگاه انجام دهنده آزمايش تاييد به روش 

HPLC را بر روي نمونه كاغذ فيلتر انجام دهد 

 

  :   ازمايشگاه حد واسط/)HPLCبه روش (آزمايشگاه تهيه كننده و ارسال كنندة نمونه سرم جهت آزمايش تائيد) ي

كه معاونت درمان معرفي كرده وبه ) HPLCبه روش (پيگيري عقد قرارداد با آزمايشگاه محل انجام آزمايش تائيد  -1

  مور آزمايشگاه هاي مرجع سلامت رسيده و ارسال كپي آن به معاونت بهداشت و درمان   تاييد اداره ا

پيگيري دريافت راهنمايي چگونگي تهيه و ارسال نمونه با توجه به استاندارد هاي تعيين شده از سوي آزمايشگاه تائيد   -2

)HPLC (  

 با استاندارد تعيين شده ) HPLCوشبه ر(تهيه نمونه سرم كليه ارجاع شدگان براي انجام آزمايش تائيد  -3

  HPLCارسال نمونه سرم كليه ارجاع شدگان به آزمايشگاه  - 4

 HPLCپيگيري جواب كليه نمونه هاي ارسالي به آزمايشگاه  - 5

 به طور همزمان ) كارشناس بيماريهاي غيرواگير(اعلام جواب هاي مثبت با تلفن به مركز بهداشت شهرستان  - 6

   HPLCآزمايشات از آزمايشگاه انجام پيگيري دريافت جواب مكتوب  -7

 ارسال جواب مكتوب آزمايشات به مركز بهداشت شهرستان  -8

دريافت نمونه هاي كاغذ فيلتر از بيمارستان هاي بستري كننده نوزادان بدحال و ارسال ان ها به آزمايشگاه غربالگري  -9

 كز بهداشت شهرستانبر اساس برنامه تعيين شده از معاونت بهداشتي و مر )مرجع يا رفرانس(

  

  

  : بيمارستان منتخب مركز استان) ك

  :ديريت بيمارستانم

  ر دستورالعمل كشوريدر جهت اجراي صحيح و به هنگام وظايف محوله د بالينيهمكاري و هماهنگي با تيم   -1

پذيرش بيماران ارجاعي از سوي مراكز بهداشتي درماني و ساير مبادي تعيين شده در چهارچوب ضوابط و   -2

  استانداردهاي تعيين شده در دستورالعمل كشوري برنامه

 ي و هدايت جلسه در جهت اهداف تعيين شده در دستورالعملبالينشركت در جلسات ماهانة تيم   -3

  عرضه خدمات به بيماران اجراي هماهنگي و مشاركت موثر، مستمر و فعال در راستاي رفع مشكلات برنامه و تسهيل  - 4

  

  :PKUدرمانگاه 
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  :PKUخصص منتخب پزشك مت

امل كارشناس آزمايشگاه، كارشناس تغذيه، مسئول ش{باليني هدايت تيم باليني و شركت در جلسات ماهانه تيم  -1

با } )مسئول نگهباني در صورت نياز(داروخانه و مسئول درمانگاه، روانشناس باليني، مددكار اجتماعي، مسئول پذيرش و 

  منتخب هت تحقق درمان كامل و مطابق با استاندارد بيمار در بيمارستانو مدير بيمارستان در ج هماهنگي رييس

بيمارستان منتخب مركز استان و فرم بررسي دوره اي باليني در بيمارستان منتخب  دربررسي باليني اوليه تكميل فرم  -2

خصصي ره هاي فوق تو فرم بررسي دوره اي آزمايشات و تجويز داروها در بيمارستان منتخب و فرم ثبت نتيجه مشاو

  )pkuتوسط پزشك متخصص منتخب شخصاً(در چهارچوب دستورالعمل كشوري برنامه منتخب بيمار در بيمارستان

در (در كشور  PKUبا بيمارستانهاي مرجع فعال و برنامه ريزي شده متخصص منتخب برقراري ارتباط و تعامل علمي  -3

و ثبت موارد و آماده سازي آن ها براي )در تهران مركز طبي، مفيد يكي از بيمارستان هاي حضرت علي اصغر،حال حاضر 

  گزارش در برنامه سه ماهانه تعامل علمي

و ارجاع ايشان به مركز بهداشتي درماني ويژه ) بعد از تثبيت وضعيت درماني بيمار(راهنمايي و معرفي خانواده بيمار  - 4

  و مراقبت ژنتيكمشاوره ژنتيك شهرستان محل سكونت جهت انجام مشاوره 

  

   PKUدرمانگاه  مسئول  

فرم درخواست (5فرم شماره و دفتر مراقبت ممتد بيماران مبتلا به فنيل كتونوري تكميل دقيق فرم اطلاعات ماهانه  -1 

  ارسال به هنگام آن به معاونت بهداشتيو) مراقبت از مركز پوشش دهنده محل سكونت

  ماران و پيگيري مراجعات به هنگام بيمار مشاركت با پزشك در ويزيت به هنگام بي-2

 و همكاري با ساير اعضا تلاش موثر جهت تسهيل اجرايي ويزيت بيماران  شركت در جلسات ماهانه تيم باليني  - 5

  

  :PKU) در آزمايشگاه بيمارستان منتخب(مسئول انجام آزمايشات

ادارة امور آزمايشگاهها در ستاد دانشگاه و انجام  تأمين كيت مورد نياز با هماهنگي با مسئولين مربوطه و با حمايت  -1

در (آزمايش در آزمايشگاه بيمارستان منتخب و تحويل پاسخ آزمايشات در زمان تعيين شده براي ويزيت باليني دوره اي 

توسط  صورتي كه بيمارستان به انجام آزمايش به دلايل خاص و قابل قبول مبادرت نمي كند، لازم است نمونه بيمار اخذ و

به آزمايشگاه طرف قرارداد ارسال شود و بعد از اخذ جواب به خانوادة بيمار در محل  PKUآزمايشگاه بيمارستان منتخب 

ه خارج از براي دادن نمونه و يا اخذ جواب ب تحت هيچ شرايطي تحويل گردد به نحوي كه خانواده PKUبيمارستان منتخب 

  )بيمارستان اعزام نشود

  ت ماهانه تيم پزشكي و جلسات برنامه ريزي شده توسط سطوح بالاترشركت در جلسا -2

  ثبت دقيق و ارسال اطلاعات درخواستي از سطوح بالاتر-3
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  :كارشناس تغذيه      

اليني تغذيه بيمار ارجاع شده از طرف پزشك متخصص منتخب تيم ب بررسي چگونگي تنظيم رژيم غذايي و برنامه -1

  عات دوره ايبيمارستان منتخب در مراج

با خانواده در اجراي رژيم غذايي تنظيم شده براي بيمار با برنامه ريزي ارتباط با  فعال و تاثيرگذار پيگيري و تعامل -2 

  خانواده در فواصل ويزيت هاي دوره اي

  بيمار  تكميل دقيق و صحيح فرم و ثبت خلاصه برنامه غذايي بيمار در فرم مخصوص ارزيابي تغذيه در پرونده -3    

  شركت در جلسات ماهانه تيم پزشكي و جلسات برنامه ريزي شده توسط سطوح بالاتر -4   

  ماهانه خانوادة بيماران در بيمارستان  3مشاركت در اجراي برنامة آموزش  - 5  

ماهانه جهت ارسال به مركز مديريت بيماري هاي  3محاسبه و ثبت شير و غذاي بيماران در جداول مخصوص  - 6

  )از طريق كارشناس ژنتيك حوزه معاونت بهداشت(گير غيروا

هماهنگي با كليه دست اندركاران سفارش، تهيه و پخش و توزيع شير  مخصوص بيماران در راستاي دريافت به موقع  -7

  شير توسط خانواده بيماران

  

  

  :مسئول داروخانه

  دارو در دانشگاه مرتبطدريافت شير و غذاي مخصوص از مبادي تعيين شده از سوي معاونت غذا و  -1

و نظارت بر ضوابط  اعلام كارشناس تغذيه بيمارستانتحويل شير و غذاي مخصوص مورد نياز به بيمار بر اساس -2

  تعيين شده 

  شركت در برنامه هاي توجيهي ابلاغ شده توسط دانشگاه علوم پزشكي -3

  ان شركت در جلسات تيم پزشكي در جهت تحقق اهداف برنامه در بيمارست- 4

  

  : روانشناس باليني

  شركت فعال و مؤثر در دوره هاي آموزش حضوري و غيرحضوري برنامه ريزي شده توسط سطوح بالاتر -1

بيمار طبق دستورالعمل كشوري و ضوابط بستة خدمت بيماران  روانشناسي ويزيت دوره اي بيماران و تكميل پرونده -2

PKU  
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 PKUمادر، خواهر و برادر بر اساس جدول اعلام شده در بسته خدمت بيماران  پدر،(ويزيت دوره اي خانوادة بيماران  -3

(  

ارائه خدمات روانشناختي شامل انجام ارزيابي هاي رشدي، انجام تستهاي روانشناختي و عصبي روانشناختي، انجام  - 4

نامه اصلاح رفتار به كمك روش مشاورة انگيزشي به بيمار و خانوادة بيمار، ارزيابي مشكلات رفتاري بيماران و طراحي بر

ر چهارچوب ضوابط دستورالعمل كشوري و آيين نامه هاي ارسالي از مركز مديريت بيماريهاي د حسي حركتي بازتواني

  غير واگير

حركتي كودكان جهت قادرسازي ايشان به همكاري و مشاركت  –جهت بازتواني حسي  PKUآموزش والدين بيماران  - 5

  و بازتواني ذهني فرزندانشان در امور روانشناختي 

همكاري و هماهنگي با اين تيم جهت ارتقاء سطح خدمات به بيماران، در  شركت در جلسات ماهانه تيم باليني و - 6

  چهارچوب دستورالعمل كشوري

ثبت و ارسال اطلاعات و گزارشات مربوطه هر سه ماه يك بار در چهارچوب تعيين شده توسط مركز مديريت  -7

  اي غيرواگيربيماريه

 همكاري مؤثر و فعال با مددكار اجتماعي جهت بهبود و ارتقاء شرايط روحي و همكاري خانواده بيماران -1

  

  :مددكار اجتماعي

حمايت اجتماعي از بيماران در جهت اجراي برنامه كامل درماني شامل تامين شير و غذاي همكاري با تيم باليني و  -1

  يشات دوره اي و ساير خدمات مورد نياز در قالب بسته خدمت بيماران مخصوص و ويزيت باليني و انجام آزما

اقدامات لازم براي برنامه ريزي جهت انجام  وو آگاهي از وضعيت كامل ايشان  تشكيل پرونده اجتماعي براي هر بيمار -2

شكي توسط تيم پزبه نحوي كه مانعي براي اجراي دستورات  با همكاري رابط و به مورد اجرا گذاشتن آن،رفع مشكلات 

 مربوط براي رفع مشكلاتي كه مانع دريافت اقدامات پزشكي مي شود انجام شده فعاليت هايبيمار وجود نداشته باشد ثبت 

در پروندة اجتماعي بيمار و اقدام به برطرف نمودن  بر برنامه تضي و به صورت قابل رؤيت توسط تيم نظارتبه نحو مق

   آن ها  

و برنامه ريزي مراجعات بعدي ) براي مراجعه و ويزيت بار اول بيماران(و ليست مراجعة بيماران تنظيم جدول زماني  -3

كه تحت نظر مستقيم مددكار (با همكاري رابط بيماران  با نظر پزشك منتخب بيماران بعد از هر بار ويزيت صورت گرفته

  )اجتماعي داوطلبانه فعاليت مي نمايد

در صورت دسترسي به پرتال و در غير اين (مربوط به بسته خدمت از طريق پرتال جمع آوري و ارسال اطلاعات  - 4

  )صورت، هماهنگي با كارشناس ژنتيك جهت انجام امر
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و در جهت بهبود (بر فعاليت هاي رابط به نحوي كه وي صرفاً وظايف خود را زير نظر مددكار اجتماعي  مؤثر نظارت - 5

  .به انجام رساند) حمايت اجتماعي از بيماران

، ماهانة خانواده هاي بيماران در بيمارستان منتخب با همكاري و مشاركت رابط بيماران 3اجراي برنامة آموزش  - 6

و با استفاده از همكاري تيم پزشكي و كارشناس ژنتيك معاونت بهداشت و  موزش طبخ غذا،مادران منتخب براي آ

  دانشگاه pkuغذا و دارو در زير كميته فني  درمان و نمايندگان معاونت هاي

و جلسات آموزشي برنامه ريزي شده براي مددكاران اجتماعي مستقر در  شركت در جلسات ماهانه تيم باليني -7

  توسط سطوح بالاتر PKUي منتخب بيمارستانها

  پذيرش و راهنمايي بيمار ارجاعي براي بار اول و تكميل فرم ارجاع و ارسال آن به معاونت بهداشت -7

  

 

  :رابط بيماران 

است كه توان و تمايل لازم براي انجام وظايف رابط  PKU، يكي از افراد فعال از والدين بيماران PKUرابط بيماران  

 نهايي اين فرد از ميان والدين بيماران و بر اساس راي و نظر ايشان و تاييد. بيماران داردتحت عنوان رابط  داوطلبانه را

به شرط ( PKUدر جلسه سه ماهانة آموزش والدين در بيمارستان منتخب  مرتبط در بيمارستان منتخب مددكار اجتماعي

و از قبل قصد انتخاب رابط در جلسه به ايشان اعلام شده  آنكه در اين جلسه غالب والدين بيماران شركت نموده باشند

سال ضروري  2پس از طي سال فعاليت مي نمايد و  2رابط بعد از انتخاب توسط والدين به مدت . انتخاب مي شود) باشد

  .گرددمجدد در جلسه والدين راي گيري و اظهار نظر ، قا رابط قبلي  و يا انتخاب رابط جديداست جهت اب

 

 

 

  :ظايفو

، متخصص منتخب راهنمايي والدين در خصوص انجام به موقع آزمايشات دوره اي درخواست شده توسط پزشك -1

سعي در راستاي افزايش تمايل  .تحويل شير از داروخانهويزيت دوره اي، مشاوره تغذيه و  ر زمان مناسب برايدمراجعه 

ه ر منزل به نحوي كه پزشك، مشاور تغذيه، مسئول آزمايشگاوالدين به انجام صحيح امور مربوط به بيمار توسط والدين د

و مشاور ژنتيك مركز بهداشتي درماني ويژه مشاوره ژنتيك شهرستان محل سكونت مددكار اجتماعي و روانشناس باليني، 

  با برنامه ريزي و هماهنگي با مددكار اجتماعي تحت نظر و  ،اشته استاعلام د

نحوه برقراري ارتباط رابط با خانواده ها با توافق با . راستاي انجام وظايف محوله ارتباط با خانواده بيماران در -2

اين ارتباط بايد ترجيحاً تلفني و با استفاده از امكانات بيمارستان و بخش مددكاري اجتماعي  مي باشد ومددكار اجتماعي 

اي والدين به خود و اقدام شخصي در ضروري است رابط از اتك. و در روزهاي حضور رابط در بيمارستان صورت گيرد
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مورد رفع مشكلات بيماران پرهيز نمايد و در صورت مشاهده مشكلات ويژه در بيمار و خانواده، خانواده را جهت 

   .دريافت حمايت اجتماعي و ساير اقدامات لازم به مددكار اجتماعي ارجاع دهد

از جمله جلسات آموزشي كه هر سه ماه يكبار در محل  PKUدر جلسات حمايتي و اجتماعي مربوط به بيماران  شركت -3

در تشكيل اين جلسات و دعوت خانواده ها براي  همكاريبيمارستان و با هماهنگي مددكار اجتماعي تشكيل مي شود، 

  شركت مؤثر در جلسات 

انه آموزشي جمع آوري نظريات خانواده ها و ساماندهي و برنامه ريزي ابراز نظر خانواده ها در جلسات سه ماه - 4

 والدين با هماهنگي و زير نظر مددكار اجتماعي

ارستان منتخب مدر روزهاي تعيين شده جهت ويزيت بيماران، طي ساعاتي كه اقدامات باليني بيماران در بي حضور - 5

 رابط در ديگر زمانها حضور ايشان باالبته در صورت نياز به خدمت ( مددكار اجتماعي  تحت نظرانجام مي شود 

  ).نگي با مددكار اجتماعي بلامانع استهماه

تفهيم چگونگي تهيه مواد غذايي و طبخ غذا و تفهيم و توجيه خانواده ها در مورد چگونگي اجراي دستورات كارشناس  - 6

در . رابط نبايد تحت هيچ شرايطي اطلاعات اضافي در مورد رژيم غذايي به بيمار بدهد، تغذيه زير نظر كارشناس تغذيه

و در ابراز نظر با كارشناس  ري راجع به رژيم غذايي دارد بايد نظر خود را به كارشناس تغذيه ارايه نمايدصورتي كه نظ

 تغذيه هماهنگ و يك صدا باشد

پس از مطرح شدن در در توزيع شير با مسئول توزيع شير در داروخانه زير نظر مسئول مربوطه در داروخانه  همكاري-7

  گي مددكار اجتماعيجلسات تيم باليني و با هماهن

يا  خاصشامل تبليغات در خصوص انجمن هاي  وظايف تعيين شده،   عدم مبادرت به فعاليت هاي خارج از حوزه -9

  با خيرين براي جمع آوري كمك  ي ارتباط مستقيمبرقرار

ه صورت ارايه مي شود ب PKUدر ارتباط با خدماتي كه به بيمار  )درصورت وجود(اعلام هر گونه اعتراض و شكايت  - 10

در جلسات ماهانه تيم  و تقاضاي طرح موضوع )با رونوشت به مدير بيمارستان(مكتوب و مستدل به مددكار اجتماعي 

  نهايي و اعلام نتيجه تصميم گيري براي باليني

حضور در ساير بخش هاي  عدم  و  pkuتوسط مددكار اجتماعي در بيمارستان منتخب  حضور در محل تعيين شده - 11

  بدون هماهنگي با مددكار اجتماعي ه برنامه در بيمارستانمرتبط ب

هر گاه در طول زمان خدمت، رابط به دليل تقاضاي شخصي يا به پيشنهاد مددكار اجتماعي و يا اعتراض متعدد و - 12

دكار توسط مد آموزش والدين  مكرر والدين نياز به جايگزين داشته باشد لازم است موضوع در جلسة دوره اي سه ماهانه

  اين موضوع قبلاً بايد به اطلاع والدين رسانده شود. با ذكر دلايل مستند مطرح و رابط جديد توسط والدين انتخاب شود
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در صورتي كه رابط نياز به مرخصي در روزهاي كاري داشته باشد موضوع بايد قبلاً به اطلاع مددكار رسانده شده : نكته

رابط علي البدل نفر دومي از والدين است كه از پيش براي  .ان استفاده شودتا از وجودرابط علي البدل در غياب ايش

  جايگزيني در زمان مرخصي رابط تعيين شده است

  

  

  :ستانا بيمارستان منتخب ديگر در ) گ

ز به غير ا(تحت پوشش دانشگاه بنا به دليل موقعيت جغرافيايي يا فرهنگي و يا تعداد بيماران صلاح است  حوزهچنانچه در 

، بيمارستان ديگري خدمات باليني را به  بيماران عرضه نمايد بايد معاونت درمان به تعيين )بيمارستان منتخب استان

شرح كليه وظايف و اقدامات عيناً مانند وظايف . بيمارستان مناسب براي اجراي خدمت بيان شده در دستورالعمل اقدام نمايد

موزش هاي لازم توسط اعضاي تيم خدمات باليني بيمارستان منتخب استان لازم است آ. بيمارستان منتخب استان است

پيش از فعاليت بيمارستان منتخب ديگر استان به تيم باليني ارائه شود و معاونت درمان از توانمندي لازم تيم باليني مستقر 

ر وظايف مربوط به بيمارستان بديهي است نظارت و پايش و ساي. در بيمارستان منتخب ديگر استان اطمينان حاصل نمايد

  . منتخب استان براي بيمارستان منتخب ديگر استان نيز لازم الاجراست

  

  : مركز بهداشتي درماني ويژه مشاوره ژنتيك) ه

  براي مشاوره ژنتيك   PKUتوسط پزشك متخصص منتخب (پذيرش موارد ارجاع شده از بيمارستان هاي منتخب  -1

ار و ارجاع آنها براي تعيين موتاسيون به آزمايشگاه هاي منتخب عضو شبكه انجام مشاوره ژنتيك والدين بيم -2

 )معرفي شده از سوي مركز مديريت بيماريهاي غيرواگير( PKUتشخيص ژنتيك  پيش از تولد 

 pkuدر معرض خطر تولد بچه خويشاني كه ازدواج فاميلي نزديك نموده يا قصد اين نوع ازدواج را دارندو انجام مشاوره با خويشان در معرض خطر بيمار -3

 در صورت نياز * PNDو ارجاع    آن ها براي انجام  هستند بايد اقدامات ويژه مشاوره ژنتيك و تشخيص ژنتيك براي ايشان  انجام گيرد

 ثبت كليه اطلاعات لازم در فرم هاي مربوطه  - 4

 ارسال خلاصه اطلاعات در فرم هاي مربوطه به سطح بالاتر  - 5

 اي آموزشي تعيين شده از سوي سطوح بالاتر شركت در برنامه ه - 6

 مشاركت در برنامه هاي آموزشي در صورت ابلاغ سطوح بالاتر  -7

 آرشيو منظم كليه متون آموزشي، دستورالعمل ها، آئين نامه هاي مرتبط به شكل قابل دسترس -8

  

  

  :روش اجراي برنامه
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ماهه سوم در  3ماهه اول و  3دو نوبت و ترجيحاً در  خانم هاي باردار در دوران بارداري ضروري است حداقل در        

مورد غربالگري  وزمان مراجعه به هنگام براي آزمايش غربالگري نوزاد  آموزش هاي لازم را كسب نمايند و بعد از تولد 

بر اهميت بايد مجدداً و موكداً توصيه هاي لازم را مبني ) يا در مركز تسهيلات زايماني در روستا(نوزاد در زايشگاه 

نوزادي و منوط بودن دريافت گواهي ولادت و يا شناسنامه  نوزاد به تحويل رسيد  5تا  3آزمايشات غربالگري در روز 

 . نمونه گيري از نوزاد براي غربالگري نوزادي توسط كاركنان زايشگاه، دريافت دارند

به روشي (ري آورده شده، توسط فرد آموزش ديده از پاشنه پاي نوزاد كه توسط والدين به مركز نمونه گي 5تا  3در روز 

لانست زده مي شود و چند قطره از خون مويرگي بر روي كاغذ ) كه در استاندارد هاي آزمايشگاهي برنامه آمده است

ساعت خشك شده و براساس پروتكل ارسال، در پاكت  3گاتري، گرفته مي شود و كاغذ ها در هواي مناسب به مدت 

و در پايان روز با ساير نمونه هاي خون تهيه شده از ساير نوزادان به آزمايشگاه منتخب مرجع يا گذاشته مي شود 

لازم است مشخصات كامل نوزاد قبل از گرفتن نمونه خون بر روي فرم مخصوص . فرستاده مي شود) رفرانس غربالگري

  .و بر روي كارت گاتري به طور هم زمان مطابق دستورالعمل نوشته شود

روزگي نمونه گيري تا سن يكسالگي از پاشنه پا يا نرمه كناري دست و در سنين بالاتر،  5ورت مراجعه كودك بعد از در ص

از سطح پالمار فالانكس ديستال انگشت مياني و يا انگشت چهارم صورت گيرد و از كناره انگشتان و نوك آن و ساير 

  .انگشتان خونگيري نشود

و  ت نمونه ها، آزمايشات را انجام داده و در صورت مثبت شدن، اين امر را توسط تلفنآزمايشگاه به محض درياف     

، فوري به اطلاع نيروهاي بهداشتي تعيين شده در دستورالعمل مي رساند  و نيروي مسئول بلافاصله والدين نوزاد را فاكس

همان روز تهيه  كاغذ فيلتر/ نمونه سرمي. مايدفراخوان مي ن) جهت آزمايش تائيد( نمونه كاغذ فيلتر/ براي اخذ نمونه سرمي

با تلفن و (منتخب ارسال شود و در صورت مثبت شدن آزمايش، فوراً  HPLCشده و براي انجام آزمايش به آزمايشگاه 

مركز بهداشت شهرستان، مركز بهداشتي درماني . به مركز بهداشت شهرستان و معاونت بهداشت اعلام مي گردد) فاكس

را آگاه مي سازد و اين مركز، والدين نوزاد را فراخوان مي نمايد و ايشان را بعد از ) ه محل سكونت نوزادپوشش دهند(

درمان مطابق با دستور العمل در . ارجاع مي نمايد) واحد مددكاري(راهنمايي و دريافت فرم ارجاع به بيمارستان منتخب 

م فرم ارجاع را تكميل  و به شهرستان محل ارجاع ارسال مي مورد نوزاد انجام مي گردد و بيمارستان منتخب قسمت دو

  . نمايد

ارجاع به كار درماني ومركز بهداشتي درماني مشاورة ژنتيك اولين بار در بيمارستان منتخب مركز استان صورت مي 

كننده به تهيه ليست بيماران مراجعه . گيرد و ارجاعات بعدي بر حسب ضرورت توسط همين متخصص به انجام  مي رسد

تيم نظارت استان، موظف است، . بيمارستان منتخب در فرم مربوطه صورت مي گيرد و به معاونت بهداشت ارسال مي شود

  . نحوه درمان صحيح و استاندارد را كنترل مي نمايد
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ولين روزگي و يا بلافاصله پس از تولد در بيمارستان بستري شود ضروري است با ا 3در صورتي كه نوزادي قبل از 

بايد يك نمونه خون از  (medication )قبل از هرگونه درمان و تجويز دارو  نمونه گيري كه براي وي انجام مي شود 

نوزاد بر روي كاغذ فيلتر تهيه شود و در شرايط ذيل نگهداري و بر طبق روالي كه مركز بهداشت مشخص مي نمايد، نمونه 

از انجام آزمايش  و تجويز دارو، پزشك متخصص بايد زمان انجام آزمايش  بعد. را به ازمايشگاه غربالگري ارسال دارد

تعيين و با خودكار قرمز در  سرم،  TSHو  مجدد را با توجه به تداخل درمان صورت پذيرفته با آزمايشات فنيل آلانين

  .آموزش آن به والدين استپزشك معالج مسئول تعيين زمان مناسب انجام آزمايش غربالگري و .   پرونده بيمار ثبت نمايد

در صورتي كه نوزاد بيمار در زمان تعيين شده توسط پزشك معالج براي غربالگري مجدد همچنان در بيمارستان بستري 

بر روي كاغذ فيلتر تهيه شده و به نحوي كه مركز بهداشت تعيين مي ) نمونه مجدد(است، لازم است آزمايش غربالگري وي 

يا به (در صورتي كه نوزاد قبل از زمان تعيين شده ترخيص شود . ارسال شود) مرجع/ منتخب(گريكند به آزمايشگاه غربال

بايد توصيه به والدين توسط پزشك و يا پرستار مسئول بخش به نحوي كه صورت گيرد ) بيمارستان ديگري اعزام گردد

  .كه آزمايش غربالگري مورد غفلت قرار نگيثرد

حتي اگر نوزاد ( مركزي كه غربالگري در آن انجام شده، مي باشد ه دانشگاه پوشش دهندهثبت هر مورد غربالگري به عهد

اين موضوع شامل پيگيري نتايج آمايشات نوزاد تا تعيين تكليف نهايي است  )ساكن منطقه تحت پوشش آن دانشگاه نباشد

. دانشگاه پوشش دهنده خواهد بود بعد از گزارش مورد به دانشگاه پوشش دهنده محل سكونت ، مراقبت بيمار به عهده

  . اعلام مورد توسط دانشگاه محل غربالگري و اعلام وصول توسط دانشگاه محل مراقبت به ترتيب لزوماً بايد صورت گيرد

  

  

  : آزمايشات كنترل درمان و پيگيري وضعيت باليني

با نمونه گيري از پاشنة پا يا سر نمونه خون جهت آزمايش كنترل درمان براساس زمان تعيين شده در پرونده بيمار 

بر روي كاغذ گاتري  گرفته ) استانداردهاي آزمايشگاهي برنامه(انگشت بيمار براساس دستورالعمل آزمايشگاهي برنامه 

بيمار با  پاسخ آزمايش براي بررسي باليني دوره اي كه قبلاً زمان آن توسط متخصص منتخب تنظيم شده به .  مي شود

  . ب مراجعه مي نمايدبيمارستان منتخ

ناظر بر حسن اجراي برنامه، معاونت بهداشت دانشگاه با همكاري مؤثر و تنگاتنگ معاونت درمان و اعضا تيم فني دانشگاه 

  . است

متون آموزشي و فرم . مرجع اجراي برنامه، دستورالعمل كشوري است و كليه سطوح موظفند بر اين اساس عمل نمايند

بديهي است متن .توسط مركز بهداشت استان در سطوح تابعه شهري و روستايي توزيع مي شودهاي مربوط به هر سطح 

كليه متون آموزشي و فرم هاي مربوطه توسط مركز مديريت بيماري هاي غيرواگير تهيه مي گردد مسئوليت كلي برنامه و 
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عاونت براي حسن اجراي برنامه مي رياست جامع آن به عهده رئيس دانشگاه علوم پزشكي است و ايشان هماهنگ كننده م

  .باشد

  

 

 

 

 

 

 

  
  
  

      

  ماهه سوم بارداري براي انجام به موقع غربالگري 3ماهه اول و  3آموزش مادر باردار ،در 

  
  آموزش  در  بخش زايمان،زايشگاه ها براي مراجعه به هنگام براي غربالگري

  

  *تهيه مي شود از پاشنه پا ن مركز منتخب نمونه گيري، نمونه خودر 

  
  ارسال مي شود) آزمايشگاه رفرانس يا مرجع(مركز استان آزمايشگاه منتخبنمونه خون به 

  
 گزارش فوري مي نمايد) ستاد پيگيري( مركز بهداشت شهرستانآزمايشگاه موارد مثبت را به 

  
 گزارش فوري مي نمايدنمونه گيري  مركز  مركز بهداشت شهرستان موارد مثبت را به

  
مجدداً نمونه كاغذ فيلتر تهيه ، ) و بعد از درخواست آزمايش توسط  پزشك در دفترچه بيمار(كز نمونه گيري پس از فراخوان والدين مر

 و با هماهنگي با مركز بهداشت شهرستان به آزمايشگاه انجام دهنده و يا با همكاري آزمايشگاه همكار نمونه سرمي تهيه نموده / نموده

  .اع فوري مي دهدارج HPLCآزمايش 

  

در صورت مثبت بودن جواب آزمايش به صورت فوري جواب را به معاونت بهداشتي،مركز بهداشت شهرستان گزارش  HPLCآزمايشگاه 

  نيز بايد در اسرع وقت به اين مراكز ارسال گردد طبيعي،پاسخ هاي  مي نمايد
  
با فرم ارجاع به بيمارستان منتخب مركز استان ارجاع فوري مي  موارد مثبت توسط مركز بهداشتي درماني پوشش دهندة محل سكونت

  شوند
  

بيمارستان منتخب برنامه درماني نوزاد را مطابق با دستورالعمل آغاز مي نمايد و اولين گزارش را در قسمت دوم فرم ارجاع تكميل و 
  ارسال مي نمايد

  

 pkuنجام غربالگري نوزادان براي بيماري بطور خلاصه نحوه ا

  به شرح زير است

  )چارت يك و دو را ببينيد(
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اعلام تشخيص نهايي بيمار و موارد نيازمند پي گيري از درس موارد را در فرم بيماران جديد به همراه آ نامبيمارستان منتخب مركز استان 
 شهرستان را  به مركز  بهداشت ، ماهانه به معاونت بهداشت ارسال مي دارد و معاونت بهداشت  مواردبيمارستان منتخب مركز استان

  براساس گزارش مراقبت بيمار انجام مي شود ت ايشان مربوطه و از آنجا به مركز بهداشت و خانه بهداشت گزارش مي نمايد و مراقب
  
  

گزارش وضعيت مراقبت بيمار و والدين در فرم اعلام وضعيت مراقبت  ژنتيك از سوي مراكز بهداشتي درماني و خانه هاي بهداشت  به 
  مركز بهداشت شهرستان ارسال مي شود

  
 

 

  

  )1چارت( اندر اير PKUبراي  نوزادان  غربالگريهاي اصلي يندآفر  
  
  

  
                 

  
  
  

 

 

 

   
  
  
  

 

  

 

 
 

  
  
  
  
  

 روز بعد از تولد  5تا  3 غربالگريمراجعه جهت 

 

ارسال نمونه تهيه شده بر روي كاغذ فيلتر به 

 آزمايشگاه منتخب مركز استان 

 تهيه نمونه خون در مركز نمونه گيري

 

سرم و يا نمونه مجدد فراخوان فوري جهت اخذ نمونه 

به (آزمايش تائيدارسال به منظور انجام  براي  كاغذ فيلتر 

  نمونه گيريتوسط مركز   )HPLCروش 

 HPLCدر آزمايشگاه  انجام آزمايش تائيد

 

توسط  معرفي به بيمارستان منتخب مركز استان

 مركز پوشش دهندة محل سكونت 

 

  
 

 

ل هيپرفني

 آلانينمي دارد 

 خير

هيپرفنيل 

 آلانينمي دارد 

 خير

 

 بله

گزارش 

پايان  

 عمليات

 بله 

گزارش 

پايان 

 عمليات

 

 

 مركز بهداشت شهرستان گزارش فوري به  

                                                     
 



27 

 

 مراجعه والدين به واحد نمونه گيري

  
                                    

                                                                        

 

 

 

 

 

 

  )2اره چارت شم(در ايران pkuدر برنامه غربالگري   cut offسطوح 

  
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  
 

 
  

                                                                                                     
 
 
 
 
 

<4mg

/dl 

≥4mg/dl 

اپتهيه نمونه از پاشنه   

ارسال نمونه به آزمايشگاه 
 مرجع

 انجام آزمايش در آزمايشگاه مرجع

 اندازه گيري مقدار فنيل آلانين
گزارش كتبي 
 به مركز

 فراخوان والدين

و يا نمونه سرمي/ ر روي كاغذ فيلترتهيه نمونه مجدد ب  

 HPLC ارسال نمونه به آزمايشگاه منتخب انجام دهنده

 HPLCانجام آزمايش فنيل آلانين به روش 

 ارجاع به بيمارستان منتخب

و اقدام بر اساس سطح  استان

 فنيل آلانين

در بيمارستان منتخب تحت 
بدون (نظر قرار ميگيرد 

)تغيير در برنامه غذايي  

 تصميم گيري بر اساس ميزان فنيل آلانين

ميزان فنيل اندازه گيري 
 يك هفته بعد آلانين

 6در  challenge testانجام آزمايش 

ا يگ سالكي بر اساس نظر يماهگي 
  پزشك منتخب

پايان 

<4mg/dl 

4-7 mg/dl 

تحت نظر گرفتن بيمار از نظر 
)سال 1ماهگي تا  6(رشد و تكامل  

4≤phe<10 

Phe≥4 

Phe>=7  

اقبت بر حسب دستورالعمل مر

  نظام مراقبت بيماري

 

   اقدامات درماني بر اساس دستورالعمل

براي نگهداري به بيمارستان منتخب منظم  مراجعه 

 تعيين شده سطح فنيل آلانين خون در محدوده 
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   چك ليست عملكرد سطح ستاد دانشگاه

  

، هيئـت اجرايـي   مـرتبط و مـؤثر   متشكل از معاونين، هيئـت علمـي  ( هي تشكيل شده است؟آيا تيم فني دانشگا -1

  )و مؤثر مرتبط

  خير                     بلي       

  ؟ )با مشاركت تيم فني ( استطور دوره اي ارتقاء يافته  و به برنامه عملياتي منطقه طراحيآيا  -2

  خير                     بلي       

  جهت اجراي طرح تهيه و توزيع شده است؟) مصرفي(لازم  موارديا آ -3

  خير                    بلي        

  به انجام رسيده است؟درگير  تمام سطوح نيروهايو آموزش توجيه آيا  -4

  خير                      بلي      

  ؟و ارتقاء مي يابدچك ليست نظارت تدوين شده آيا  -5

  خير                       بلي     

  ؟ و به روز مي شوددر همه سطوح توزيع شده و متون آموزشي لازم آيا فرم هاي مربوطه  -6

  خير                    بلي        

  در ستاد دانشگاه برنامه ريزي شده است؟  بر سطوح تابعه نظارت دوره ايآيا  -7

  خير                    بلي        

  عمل ثبت مي شود؟لاطلاعات براساس دستوراآيا  -8

  خير                   بلي         

  مي شود؟ جمع آورياطلاعات براساس دستورالعمل آيا  -9

  خير                    بلي        

Phe≥10 
گزارش كتبي به 

بهداشت و مركز 
 سپس به خانواده

توسط پزشك متخصص  درمانشروع 
منتخب ومشاوره با كارشناس تغذيه و رژيم 

استاندارد و  درماني در بيمارستان منتخب
 شروع رژيم درماني
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  اطلاعات براساس دستورالعمل ارسال مي شود؟آيا  -10

  خير                     بلي       

  فعاليت دارد؟بر اساس دستورالعمل  معرفي شده و استان PKUمنتخب  بيمارستانآيا  -11

  خير                     بلي       

نظـارت دوره اي   و توسط تـيم نظـارت دانشـگاه    دستورالعمل بر اساساستان منتخب مركز  بيمارستانآيا  -12

  ؟مي شود

  خير                     بلي       

  معرفي شده است؟ و شناساييدر مركز استان  )غربالگري(آزمايشگاه يا آ -13

  خير                    بلي        

  صادر شده است؟ فني دانشگاهيابلاغ اعضاي كميته آيا  -14

  خير                     بلي       

ــال عملكــرد متخصصــين PKUدر بيمارســتان منتخــب  نظــارت دوره اي در آيــا -15 ــه، ينيب ، كارشــناس تغذي

به تفكيك بررسي و گـزارش تهيـه و    ، روانشناس باليني، مددكار اجتماعي و رابط والدينآزمايشگاه و داروخانه

  ؟به مقامات ارسال مي شود

  خير                     بلي       

   و وضعيت آنها ارتقاء مي يابد؟ ونه گيري انتخابممراكز نآيا  -16

  خير                     بلي       

انجام مي شود و مشـكلات  برنامه ريزي شده  مشخص بصورت مراكز نمونه گيري با چك ليستپايش آيا  -17

  ؟ شده است پي گيري

  خير                     بلي       

فـرم  آيا متخصص باليني در روزهاي تعيين شده بـه بررسـي بـاليني بيمـاران مـي پـردازد و نتـايج را در         -18

  بررسي باليني ثبت مي كند؟ 

  خير                    بلي        
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تغذيه  بيماران مـي   مشاورهبه ) همان روزهاي بررسي باليني(آيا كارشناس تغذيه در روزهاي تعيين شده  -19

  ه ثبت مي كند؟ يپردازد و نتايج را در فرم وضعيت تغذ

  خير               بلي        

  

  كنترل شده است؟) في اخيرشان 3حداقل (بيماران % 95طح فنيل آلانين حداقل آيا س -20

  خير                    بلي       

در همـان  (كارشـناس تغذيـه   براساس تنظيم و توصيه را  مخصوصيا داروخانه بيمارستان منتخب شير آ -21 

  ؟ تحويل مي دهدبه بيماران ) روزهاي بررسي باليني

  خير                بلي        

به كارشناسي تغذيـه  بيمـاران   ) همان روزهاي بررسي باليني(آيا كارشناس تغذيه در روزهاي تعيين شده  -22

  مي پردازد و نتايج را در فرم وضعيت تغذيه ثبت مي كند؟ 

  خير                    بلي        

ذاي بيمـاران را براسـاس تنظـيم و توصـيه كارشـناس      آيا داروخانه بيمارستان منتخب شير يارانه اي و غ -23

  به بيماران تحويل مي دهد؟ ) در همان روزهاي بررسي باليني(تغذيه 

  خير                     بلي       

در همان روز مراجعه بيمار و هماهنگ (آيا آزمايشگاه بيمارستان منتخب، پاسخ آزمايشات كنترل درمان را  -24

  ؟ )يا پيش از مراجعه ايشان به بيمارستان(به بيماران اعلام مي نمايد) ناس تغذيهبا پزشك و كارش

  خير                    بلي        

آيا بيمارستان منتخب مركز استان ليست بيماران جديد را در فرم مربوطه همراه بـا آدرس محـل سـكونت     -25

  دارد؟  ارسال مي دانشگاهبهداشت  عاونتصحيح و به هنگام به م

  خير                    بلي        

آيا متخصصين باليني، كارشناس تغذيه، آزمايشگاه داروخانه، روانشـناس بـاليني و مـددكار اجتمـاعي بـا       -26

حمايت و مشاركت رئيس و مدير بيمارستان و نمايندگان ثابت عوامل مرتبط از سطح دانشگاه شامل بهداشت بر 

  شكي، جلسه ماهانه را تشكيل و رفع مشكلات پاسخگويي به بيماران را دنبال ميكند؟ درمان در قالب تيم پز

  خير             بلي        
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آيا رابط والدين در بيمارستان منتخب با همـاهنگي  كارشـناس ژنتيـك دانشـگاه تحـت نظـر و بـا مـديريت          -27

  انجام وظيفه مي نمايد؟مددكار اجتماعي در روزهاي تعيين شده توسط تيم پزشكي 

  خير           بلي        

آيا جلسه والدين با كمك مددكار اجتماعي، روانشناس و رابط والدين و بـا حمايـت و مشـاركت در اجـراي      -28

  ماه صورت مي پذيرد؟ 3برنامه توسط تيم پزشكي و عوامل مرتبط از دانشگاه هر 

  خير           بلي        

ت بين بخشي استاني براي تسهيل امور برنامه و جلب حمايت هاي معنـوي و مـادي سـاير بخـش     آيا جلسا -29

  انجام مي شود؟ ) صرفاً در چهارچوب سياست برنامه كشوري(ها

  خير                    بلي      

وامـل  آيا عوامل باليني و درماني بيمارستان منتخب شامل متخصص بـاليني، كارشـناس تغذيـه و سـاير ع     -30

  در ارتباط برنامه ريزي شده و موثر هستند؟ PKUاصلي درمان و حمايت بيمار با بيمارستان هاي مرجع 

  خير             بلي      

    

 )pkuبرنامه پيشگيري و كنترل (چك ليست عملكرد سطح مركز بهداشت شهرستان     

  

  ن وجود دارد؟در مركز بهداشت شهرستا pkuآيا دستورالعمل كشوري مراقبت  -1

  خير                 بلي        

  آيا نمودار فرايند اقدامات موجود است؟-2

  خير                بلي        

  آيا نمودار فرايند غربالگري موجود است؟-3

  خير                  بلي       

  آيا برنامه عملياتي تهيه شده است؟- 4

      خير             بلي       

  موجود و به روز است؟ PKUآيا ليست بيماران - 5
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  خير                 بلي       

  آيا صورتجلسات مربوط به هماهنگي درون بخشي موجود است؟- 6

  خير                بلي        

  آيا توجيه و آموزش نيرو هاي سطوح درگير انجام شده است؟  -7

   خير                بلي       

  آيا نظارت دوره اي بر سطوح مرتبط تحت پوشش از عملكرد برنامه وجود دارد؟ -8

  خير                   بلي         

  آيا فرمهاي مربوطه و متون آموزشي در تمام سطوح مرتبط توزيع شده است؟ -9

  خير                  بلي          

  بدرستي تكميل شده است؟  pkuماري آيا دفتر ثبت موارد نيازمند پيگيري بي- 10

  خير                   بلي         

  آيا هماهنگي لازم بين مراكز نمونه گيري و آزمايشگاه منتخب غربالگري انجام شده است؟ - 11

  خير                    بلي        

و يا مركز نمونه گيري به ساعت به مركز بهداشت  72آيا نتايج آزمايشات مثبت غربالگري در عرض - 12

  صورت تلفني و يا با فاكس اعلام مي گردد؟ 

  خير             بلي         

  ساعت به آزمايشگاه تاييد تشخيص ارجاع شده اند ؟  72طي  20آيا موارد فنيل آلانين باتر و مساوي - 13

  خير             بلي         

  با نظر پزشك متخصص در دفتر ثبت شده است؟ آيا تشخيص قطعي موارد مثبت اوليه -14 

  خير              بلي        

آيا فرم درخواست مراقبت از مركز پوشش دهنده محل سكونت وجود دارد و اقدام لازم براي آن انجام - 15

  شده است؟

  خير                 بلي         

  ل شده است؟آيا از پذيرش آن ها توسط بيمارستان اطمينان حاص - 16

  خير              بلي        
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پايگاه بهداشتي و خانه بهداشت ويژه نمونه گيري /چك ليست عملكرد سطح مراكز بهداشتي درماني

  )pkuبرنامه پيشگيري و كنترل (

  

  در مركز وجود دارد؟ pkuآيا دستورالعمل كشوري مراقبت -1

  خير               بلي         

  نمونه گيري از آزمايشگاه منتخب غربالگري آگاهي دارد ؟  آيا مركز-2

  خير                بلي        

  دارد؟ ) HPLC(آيا مركز نمونه گيري از آزمايشگاه منتخب انجام دهنده آزمايش تاييد -3

  خير                    بلي        

  در مركز وجود دارد ؟ ...)الكل ه،شامل لانست، كاغذ فيلتر، پنب(آيا تجهيزات نمونه گيري- 4

  خير                     بلي       

  آيا محل مناسب براي خشك كردن نمونه ها تا زمان ارسال به آزمايشگاه وجود دارد؟ - 5

  خير                   بلي         

هماهنگي با وسايل نقليه اداري  نظير هماهنگي با پست،(آيا اقدامات لازم جهت ارسال نمونه ها به آزمايشگاه - 6

  انجام شده است؟ ...) يا شخصي

  خير                    بلي        

  آيا فلوچارت نحوه انجام غربالگري و ارجاع در مركز نمونه گيري وجود دارد؟ -7

  خير             بلي        

علام نتايج آزمايشات غربالگري از مركز نمونه در مركز نمونه گيري، فرم ا آيا رسيد نمونه گيري و دفتر ثبت-8

  گيري وجود دارد؟ 

  خير             بلي         
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درجه، انتخاب محل  10شامل قرار دادن نوزاد با زاويه (آيا آيا نحوه انجام نمونه گيري مناسب مي باشد؟ -9

ه از قطره اول، درست پر كردن ضدعفوني نمودن پاشنه پا با الكل، پاك كردن محل الكل، عدم استفاد درست،

  )كارت نمونه گيري

  خير             بلي         

  آيا نمونه گيردر دوره هاي آموزشي جهت انجام نمونه گيري شركت نموده است؟- 10

  خير                  بلي         

  چند است؟ در ماه گذشته  نمونه نامناسبدرصد موارد نيازمند نمونه گيري مجدد به علت - 11

  خير               بلي         

  آيا دفتر ثبت غربالگري بدرستي تكميل شده است؟- 12

  خير             بلي          

  آيا موارد نيازمند نمونه گيري مجدد طبق پروتكل كشوري پيگيري شده است ؟ - 13

  خير               بلي        

  جه از آزمايشگاه منتخب غربالگري در طي ماه گذشته وجود داشته است؟ آيا مواردي از عدم ارسال نتي- 14

  خير                   بلي        

  
 

برنامه پيشگيري و (پايگاه بهداشتي و خانه بهداشت /چك ليست عملكرد سطح مراكز بهداشتي درماني

 )pkuكنترل 

  

  در مركز وجود دارد؟ pkuآيا دستورالعمل كشوري مراقبت -1

  خير                 بلي       

  آيا فرم اعلام وضعيت مراقبت ژنتيك در مركز وجود دارد؟ -2

  خير                بلي        

  تحت پوشش آن مركز وجود دارد؟  pkuآيا اسامي بيماران-3

  خير                    بلي        

  لعمل انجام مي گردد؟ تحت پوشش مطابق با دستورا pkuآيا مراقبت والدين - 4
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  خير                    بلي        

  ارجاع شده اند؟  PNDخواهان فرزند جهت انجام  pkuآيا والدين - 5

  خير                    بلي        

  كه تمايل به فرزندآوري ندارند از روشهاي پيشگيري مطمئن استفاده مي كنند؟  PKUآيا والدين - 6

  خير                      بلي      

  ارجاع شده اند؟  PND2جهت انجام  PKUآيا مادر باردار ناقل -7

  خير             بلي         

تشخيص داده شده است و تمايل به سقط دارد پيگيري شده  PKUآن جنين  PND2آيا زوج ناقلي كه در -8

  است؟ 

  خير            بلي        

  راقبت از مركز پوشش دهنده محل سكونت در مركز وجود دارد؟ آيا فرم درخواست م-9

  خير            بلي        
  

آيا خانمهاي باردار تحت پوشش واحد بهداشت مادر و كودك جهت انجام غربالگري به موقع آموزش ديده - 10

 اند؟

  خير                  بلي         

  ماهگي كودكان، انجام غربالگري را پيگيري مي نمايند  ؟  2واكسن آيا پرسنل واحد واكسيناسيون، هنگام - 11

  خير                بلي        

  

 

 )pkuبرنامه پيشگيري و كنترل (چك ليست عملكرد بيمارستان منتخب  

  )پزشك متخصص(واحد باليني

  آيا پرونده بيمارستاني بيماران تكميل شده است؟-1

     خير           بلي         

  آيا پرونده شرح حال و معاينات دوره اي تكميل ميگردد؟ -2

  خير                بلي       
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  آيا كليه بيماران شناسايي شده از غربالگري جهت رد موارد بدخيم به انستيتو پاستورارجاع شده اند ؟ -3

  خير                   بلي        

  نتيك ارجاع شده اند؟ آيا خانواده بيماران جهت مشاوره ژ- 4

  خير                   بلي         

  آيا پزشك متخصص در جلسات ماهيانه تيم باليني شركت مي نمايد؟ - 5

  خير                   بلي        

  آيا پزشك متخصص در جلسات آموزش والدين شركت مي نمايد؟ - 6

  خير                     بلي      

  متخصص در جلسات بحث گروهي با دعوت از سطوح بالاتر شركت مي نمايد؟  آيا پزشك-7

  خير              بلي       

  آيا براي موارد شناسايي شده از غربالگري طي يكسال تشخيص قطعي داده شده است؟ -8

  خير           بلي        

  آيا درمانگاه بيماران هر هفته يك بار تشكيل مي شود؟ -9

  خير          بلي       

  

   

  واحد تغذيه

  آيا كارشناس تغذيه بيمارستان در جلسات آموزشي و توجيهي مركز مديريت بيماريها شركت نموده است؟- 10

 خير                    بلي    

  آيا كارشناس تغذيه بيمارستان در جلسات آموزشي سه ماهانه والدين شركت نموده است ؟  - 11

  خير                  بلي      

  آيا كارشناس تغذيه در جلسات ماهانه تيم باليني شركت مي نمايد ؟ - 12

  خير                    بلي        

  آيا درخواست شير به موقع انجام شده است؟ - 13

  خير                    بلي        
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  آيا شيرهاي مخصوص بيماران به موقع توزيع مي شود؟ - 14

  خير                    بلي        

  مشاوره تغذيه انجام مي شود؟  آيا قبل از توزيع شير ،- 15

  خير                     بلي       

  آيا فرم يك برگي ثبت وضعيت تغذيه در بيمارستان منتخب براي بيماران تكميل مي گردد؟ - 16

  خير                بلي      

  

  باليني واحد روانشناسي

  
  پرونده شرح حال روانشناسي دارند؟ PKUآيا تمام بيماران و خانواده بيماران . 17
  

 .......................................ذكر علت نقص          خير          بلي                  بلي كامل  
  
  
  نجام مي شود؟سال ا 12تا  2آيا جلسات مشاوره عملي و بازي درماني براي كودكان  .18
 
 .......................................ذكر علت            خير             بلي      

  
  
بار جلسه مشاوره روانشناسي داشته اند و مستندات آن در پرونده  4آيا هر خانواده در طول سال حداقل  .19

  روانشناسي خانواده درج گرديده است؟
 

 .......................................ذكر علت            خير              بلي
  
  

ماهانه آموزشي مركز مديريت بيماريها شركت  3آيا كارشناس روانشناس بيمارستان منتخب در جلسات  .20
 نموده است؟

  .......................................ذكر علت           خير             بلي
  
بيمارستان منتخب در جلسات آموزشي والدين بيماران در بيمارستان شركت  آيا كارشناس روانشناس .21

  نموده است؟
  .......................................ذكر علت             بلي           خير
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آيا كارشناس روانشناس بيمارستان منتخب در جلسات ماهانه تيم باليني در بيمارستان شركت نموده  .22
  است؟
  .......................................ذكر علت            خير            بلي 
  
  ها و جزوات آموزشي را دريافت نموده اند؟CDآيا  .23
  .......................................ذكر علت         بلي            خير    

  

  

  واحد مددكاري

پي گيري از بيمارستان نيازمند تشخيص نهايي بيمار و موارد  در فرم اعلام وآيا ثبت موارد جديد بيماران  .24

  بر اساس نظر پزشك تكميل و ارسال مي گردد؟  مركر استان PKUمنتخب 

  خير              بلي      

  آيا اطلاعات بسته خدمت پزشكان توسط وي تكميل مي گردد؟   .25

  خير              بلي    

  جلسات سه ماهانه والدين انجام مي گردد؟ آيا هماهنگي لازم جهت برگزاري .26

  خير            بلي     

آيا پيگيري موارد غيبت از درمان و عدم مراجعه و كليه هماهنگي هاي لازم بيمار با تيم سلامت انجام مي  .27

  گردد؟

 بلي                 خير  .28

  واحد داروخانه   .29

  آيا شير مخصوص بيماران  به موقع توزيع شده است؟ .30

  خير                  بلي      

  آيا شير مخصوص بيماران از پخش به موقع تحويل گرفته شده است؟  .31

  خير                 بلي       

  آيا مستندات توزيع شير وجود دارد ؟  .32

  خير           بلي        
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  واحد آزمايشات كنترل درمان         

  مان در بيمارستان منتخب انجام مي گردد؟ آيا نمونه گيري آزمايشات كنترل در .33

  خير                     بلي       

آيا آزمايشات كنترل درمان در بيمارستان انجام شده و يا نمونه ها به آزمايشگاه مورد تاييد اداره امور  .34

  آزمايشگاههاي استان ارسال مي گردد؟ 

  خير                      بلي      

اه انجام دهنده آزمايشات كنترل درمان توسط آزمايشگاه مرجع سلامت كنترل كيفي شده آيا آزمايشگ .35

  است؟ 

  خير                  بلي         

آيا آزمايشگاه انجام دهنده آزمايشات كنترل درمان موفق به اخذ تاييديه كنترل خارجي كيفيت از  .36

  آزمايشگاه مرجع سلامت گرديده ؟ 

  خير                 بلي    

  آيا مسئول انجام دهنده آزمايشات در جلسات ماهانه تيم باليني شركت مي نمايد؟  .37

  خير            بلي       
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  :جدول متغيرها 

  معيار / واحد سنجش  تعريف  نام متغيير  

1  
  فنيل آلانين خون مقدار

  )غربالگري(

در ن شده در زمان تعييفنيل آلانين خون نوزاد  مقدار

  ) مجموعة استانداردهاي آزمايشگاهي( دستورالعمل

mg/dl فنيل آلانين خون 

به روش رنگ (مويرگي

  )سنجي يا كالري متري

  )تائيد(فنيل آلانين خون مقدار   2
بررسي مجدد فنيل آلانين خون در نوزاداني كه در تست 

  .بوده است mg/dl 4آنها بيش از خون غربال گري فنيل آلانين 

mg/dl فنيل آلانين خون 

  )HPLCبه روش (وريدي

3  
 كنترل(فنيل آلانين خون 

  )درمان

فنيل آلانين خون در دوره درمان بيمار مبتلا به هيپرفنيل 

  مي نآلاني

mg/dl فنيل آلانين خون  )

  )به روش كالري متري

4  
آزمايش انجام زمان 

  غربالگري

  وزاد نآزمايش غربالگري ي در نظر گرفته شده برا يزمانطيف 
  دستورالعمل

  دستورالعمل  انجام آزمايش تائيد زمان   زمان آزمايش تاييد غربالگري  5

6  
زمان گزارش آزمايش 

  غربالگري

  غربالگري مثبت ارسال گزارش آزمايش زمان 
  دستورالعمل

  دستورالعمل  آزمايش تائيدمثبت در ارسال گزارش موارد زمان   زمان گزارش آزمايش تاييد  7

8  
ام سيستم بهداشتي زمان اقد

  در موارد مثبت غربال گري

موارد مثبت غربال گري گزارش شده در زمان فراخوان زمان 

  غربالگري مثبت و تأييد مثبت به تفكيك تعيين شده
  دستورالعمل

9  
زمان اقدام سيستم بهداشتي 

  در موارد مثبت آزمايش تاييد

  زمان ارجاع بيمار به بيمارستان منتخب 
  دستورالعمل

10  
ويزيت بيمار در زمان 

  ستانبيمارستان منتخب ا

زمان اولين مراجعه بيمار بعد از ثبت شدن آزمايش تائيد و 

  ويزيت وي 
  دستورالعمل

  استاندارد درمان  11

 ن توسط متخصصآنوع درمان و نحوه ادامه ، زمان شروع

در بيمارستان منتخب  و كارشناس تغذيه و آزمايشگاه باليني

   )به تفكيك(ستان مركز استان و شهر

  بيمار يبيمارستانپرونده 

  دستورالعمل

12  IQ ) سالگي  4در(  واحد   سالگي 4در پايان  رضريب هوش بيما IQ) بر ارزيابي شده
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 )اساس استاندارد
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13  
مواردي كه پرونده مشاوره 

  ژنتيك دارند 

  دستور المل  خانواده هاي ارجاع شده و مراجعه كرده به مشاوره ژنتيك

14  
  يك PND  پرونده تعداد 

  

بررسي  PNDدر آزمايشگاه خانواده در معرض خطر پرونده 

  تاسيونوم
  دستور العمل

  دستور العمل  انجام داده اند 2PNDكه  در معرض خطرمواردي از حاملگي  دو PNDپرونده هاي تعداد   15

16  
براي آن انجام  PNDمواردي از حاملگي مادر فرد مبتلا كه  PNDانجام 

  ه است شد
  دستور العمل

  سقط موارد  17
  سقط شده اند PNDدر  PKUمواردي كه با تشخيص 

  به تفكيك كلاسيك و غير كلاسيك

  دستور العمل

  

18  

موارد بروز در ميان موارد 

PKU در  منفيPND  

در زمان جنيني  PNDدر مواردي كه آزمايش  PKUبروز 

سالم (شده  براي آنها انجام شده و امكان بيماري در نوزاد رد

  )ناقل يا سالم تشخيص داده شده

فنيل آلانين خون نوزاد در 

غربالگري نوزادان و فرم 

  بررسي بروز 

18  

فنيل آلانين خون نوزاد در   كل موارد جديد شناسايي شده در بين متولدين به تفكيك سال موارد بروز 

غربالگري نوزادان و فرم 

  بررسي بروز 
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  :رزشيابيارزيابي و ا

  
  عوامل ارزيابي –الف 

  اطلاعات جاري -1

بررسي هاي دوره اي ناظران و كارشناسان اعزامي و گزارشات مربوطه و چك ليست هاي تهيه  -2
 شده

با توجه به گزارشات و داده هاي ارسالي طراحي و (بررسي هاي مقطعي برنامه ريزي شده  -3
 )اجرا خواهد شد

 برنامه غيرحضوري ارزيابي و ارزشيابي -4

 زارشات دوره اي ارسالي از استان هاگ -5

  
  شاخص هاي ارزشيابي –ب 
  

 شاخص هاي ناظر به اهداف �

  
  بروز ميزان )1

  در زمان تعيين شده متولدين زندهدر  PKUتعداد رخداد جديد  :تعريف
  

  : نحوه محاسبه
 PNDتعداد بروز در موارد +در يك سالغربالگري شده جمعيت در موارد متولد شده مبتلا                               

  شده و سقط شده
       000/10 ×  

  همان جمعيت همان سالزنده كل موارد تولد 
 

  

  :محل كسب اطلاعات

 فرم هاي ثبت اطلاعات در سطوح مختلف -

 نظام ثبت جمعيت و واقعه هاي حياتي كشور  -

  
  

   :موارد كنترل نشدهدر صد ) 2
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كه فنيل ) ير هيپرفنيل آلانيمي هاي كانديد درمانكلاسيك و سا(  PKUدرصد مواردي از  :تعريف
  .درمان كنترل نشده استتحت  آلانين خون آنها 

  

  :نحوه محاسبه
  در سالدر جمعيت مشخص نشده موارد كنترل 

              100  ×  
  تعداد بيماران تحت پوشش در بيمارستان                                                       

  
  
  : )خطاي تشخيص تست غربالگري( تست منفيدر موارد  بروز درصد )3

  در صد مواردي از بروز كه تست غربالگري منفي داشته اند :تعريف
  

  :نحوه محاسبه
  موارد بروز در ميان افرادي كه تست منفي داشته اند در متولدين يك سال

              100  ×  
  همان سال/ در همان جمعيت / كل موارد تست منفي 

  

  

  

   :شده PNDبروز  ) 4

براي آنها انجام شده  PNDكه  PNDدرصد مواردي از بروز در ميان موارد ارجاع شده براي  :تعريف 
  و جنين سالم تشخيص داده شده

  
  :نحوه محاسبه

  سال /  شده و سالم تشخيص داده شده انجام  PND در موارد بروز
                            100  ×  

  همان سال /  شده و سالم تشخيص داده شده PNDموارد  كل
  

  

  

  

  :  استاندارد درمان )5
  ) مطابق دستورالعمل( در صد درمان استاندارد :  تعريف
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  :نحوه محاسبه

 بوده  كنترل طي كه وضعيت ثابت داشته اند،يچك شده آن ها در شرا فنيل آلانين آخر 3تعداد بيماراني كه 

  )كر شده در دستورالعملبر اساس محدوده ذ(است

                      100  ×  
  تعداد كل بيماران تحت پوشش                                                                   

6  (IQ هبدست آمد :    

بيماران شناسايي شده در  تفكيك نوعبدست آمده به ) بر اساس تست استاندارد( IQ متوسط  :تعريف
  الگري غرب
  

  :نحوه محاسبه

  مينبه تفكيك نوع هيپرفنيل آلانيسالگي  4در مبتلايان شناسايي شده  IQمجموعه نمرة 

                                                                           

  ، همان نوع بيمارينبيماران شناسايي شده همان سكل 
  
  

  

  :HPLCدرصد بروز در موارد منفي *)

  منفي داشتندHPLCكه   PKUتعداد موارد 

  براي آن ها انجام شده HPLCتعداد مواردي كه 

  :PNDدرصد بروز در موارد *)


