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  فنیل کتونوري

استفاده  ینئآلانین مواد غذایی در بدن براي ساخت پروت فنیلز ا چنانچهید آمینه ضروري است. فنیل آلانین یک اس

 ن یعنی تتراآ را کوفاکتوهیدورکسیلاز ی  آلانین کمبود آنزیم فنیل د.گردبطور طبیعی تجزیه می  ، این مادهشودن

یش فنیل امی شود. فرم هاي مختلف بالینی و بیوشیمیایی افز    هیدروبیوپترین موجب تجمع فنیل آلانین در مایعات بدن

  آلانین در بدن وجود دارد. 

  

  نوع کلاسیک: PKU) (فنیل کتونوري

فنیل آلانین اضافی به فنیل پیرویک  .یجاد می شودز الایسیا فقدان آنزیم فنیل آلانین هیدروک کمبود این نوع بیماري بدلیل

هاي بعدي همراه با فنیل آلانین اضافی   متابولیت   اسید و فنیل اتیلین آمین تبدیل می شود. این متابولیت ها و سایر

  د.گردنم طبیعی را مختل نموده و موجب صدمه مغزي می سابولیتم

د. شوبتدریج پیشرفت می کند و طی چند ماه آشکار می  یندگی ذهنکودك مبتلا در ابتداي تولد طبیعی است و عقب ما

 50کاسته خواهد شد و تا پایان سال اول  او IQنمره از  4به ازاء هر ماه  ،کودك در صورتی که تحت درمان قرار نگیرد

تی همراه با را از دست خواهد داد. عقب ماندگی مغزي در این بیماري شدید است و کودك مبتلا پرفعالی IQنمره از 

بوي مخصوص و نامطبوع این نیاز به مراقبت مخصوص دارند.  ، اغلب بیماران مبتلاحرکات بی هدف پیدا می کند. 

اسیدلاکتیک است. در معاینه عصبی، علائم یکنواختی را نمی توان یافت. اغلب بیماران  کودکان مربوط به متابولیت

/4هیپرتونیک هستند و 
  دارند. این بیماران تشنج نیز 1

در کشورهایی که غربالگري نوزادان در حال انجام است و کودکان مبتلا به موقع شناسایی و درمان می شوند بندرت 

  می توان تظاهرات این بیماري را یافت.

ر ب مویرگیچند قطره خون  کافی است .قابل تشخیص استاین بیماري در بدو تولد با اندازه گیري فنیل آلانین خون 

توصیه می شود خون نوزاد  تا آزمایش لازم انجام گردد.  ،ارسالبه آزمایشگاه منتخب د و وفیلتر گرفته ش روي کاغذ

این موجب می شود تا نتایج منفی کاذب  با شیر گرفته شود. تغذیه شروع و  بعد از ويتولد ساعت از  72 گذشت بعد از

(با روش  سرمتیروزین  ین را نشان دهد، فنیل آلانین وکاهش یابد. در صورتی که این تست مقدماتی افزایش فنیل آلان

HPLC (  باید اندازه گیري شود. در صورتی که فنیل آلانین خون بیش ازmg/dl 20  باشد و  طبیعیو تیروزین خون

یل هاي فنیل آلانین در ادار افزایش یافته باشد و اختلال مربوط به تتراهیدروبیوپترین (کوفاکتور فن همچنین متابولیت

  .دشوتائید می  کلاسیک pku، تشخیص رد شودز) لاآلانین هیدروکسی

این بیماري متمرکز بر کاهش فنیل آلانین و متابولیت هاي آن در خون است و هدف آن ممانعت یا  یاقدامات درمان

صص تغذیه این رژیم باید تحت نظر یک متخ شود.باید محدود  انکاهش صدمه مغزي است. فنیل آلانین رژیم این بیمار
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 فنیل آلانین یاطمینان حاصل شود. سطح سرم خون نفنیل آلانی تنظیم گردد و با آزمایشات مکرر خون از سطح مناسب

 سال 12براي کودکان بزرگتر از  10تا  mg/dl 2سال و  12در کودکان زیر  6تا  mg/dl 2بین در بیماران  کنترل شده 

  است.

 تا پایان عمر رژیم مخصوص غذایی ،نترل رژیم غذایی کاهش می یابد لیکن کودك شدت کاز عمر  سال 6گرچه بعد از 

  ادامه یابد.

  

PKU  کمبود کوفاکتور  غیر کلاسیک  یا بدخیم )BH4 (:  

را موجب  BH4ایجاد یا تجدید که آلانین خون دارند نقص در آنزیم هایی است  % کودکانی که افزایش فنیل2 حداقل در

 BH4حتی در صورتی که فنیل آلانین خون کنترل شود پیشرفت صدمه مغزي ادامه می یابد. می شوند. در این کودکان 

تریپتوفان براي  تریپتوفان است و هیدروکسیلازهاي تیروزین و و هیدروکسیلاز ، تیروزینفنیل آلانین کوفاکتور آنزیم 

که منجر به کمبود این کوفاکتور اختلال آنزیمی  چهارنسمیترهاي دوپامین و سروتونین ضروري است. تراوساخت نور

  سنتتاز پیروویل تتراهیدروپترین -6% اختلال مربوط به کمبود آنزیم 50می شوند شناخته شده اند. بیش از 

6-PTS) و کمبود (DHPR است.  

 ولی علی رغم رژیم درمانی مناسب، استاین بیماري شبیه بیماران فنیل کتونوري کلاسیک علائم از نقطه نظر بالینی 

آنزیم کاربینولامین دهیدراتاز که علائم بالینی ندارد  فقدان ماهگی ادامه می یابد (به استثناي کمبود یا 3شان بعد از  علائم

یکی  .ایجاد گردد) BH2آهستگی انجام شود و  هیک و بتمایست که دهیدراتاسیون میتواند بطور غیر آنزا و این بدلیل آن

 خوراکی  BH4. در این روش معروف است loading testکه به  است BH4ز هاي تشخیص این بیماري تجوی از راه

ساعت طبیعی  6تا  4فنیل آلانین خون طی  ،تلا به این کمبودبداخل ورید تجویز می شود و در بیماران مداده می شود یا 

ران مبتلا به نقص . برخی بیماباشدحاوي فنیل آلانین غذایی کودك  د. تست در حالی انجام می شود که رژیمگردمی 

ی ستوان از طریق برر به این تست جواب نمی دهند. این گروه اخیر را می (DHPR)کتازدوریدین رپتیدروهي دمی یآنز

  شناسایی شود. آنزیمی  تشخیص داد. این نقص همچنین می تواند از طریق مطالعه ژن مربوطه نیز 

درمان همچنان نامعلوم است، از جمله روش هاي  مدتطولانی درمان به روش هاي مختلف انجام می شود و اثرات 

-5) پیش سازهاي نوروترانسمیترهاهمچنین تجویز ین و رژیم محدود در فنیل آلان در این بیماري درمانی

hydroxytryptophan, L-dopa) رژیم محدود در فنیل آلانین و تجویز خوراکی  ،روش دیگر درمان .استBH4  .است

) تجویز  h24 mg/kg/  40-20 ( ی که با دوز بالاتو در صور کاهش می دهد فنیل آلانین خون را ،دهاین ماروزانه دوز کم 

  د.گردو پیشرفت صدمات مغزي را مانع می  نموده عبور نیز خونی مغزي  داز س این ماده  شود
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  فنیل آلانینمی گذرا:

قتی توانایی نوزادان براي اکسیده کردن تیروزین و رخ می دهد. ننوزاداا نمی گذاریافزایش فنیل آلانین خون در تیروز

 حدمیناز نیز اگر وجود نداشته باشد یا به آ فنیل آلانین ترانس تکامل یابد، سطح فنیل آلانین خون طبیعی خواهد شد. 

اید. ایجاد نم ش بالا باشد،می تواند این مشکل را در صورتی که نوزاد محتواي پروتئینی شیر ،کافی تکامل نیافته باشد

فنیل کتونوري ندارند و مبتلا به فنیل آلانینمی  می رسد mg/dl 30حتی وقتی سطح فنیل آلانین خونشان به  اناین نوزاد

  *. وضعیت طبیعی پیدا می کنند و اگر شیر آنها محتواي پروتئینی شیر انسان را داشته باشد گذرا هستند

  

  

PKU  :در ایران  

  

بر حسب کشور متفاوت است. در  000/60تا  3000در  1مداوم فنیل آلانین خون بین  بروز این بیماري همراه با افزایش

است. بیماري اتوزوم مغلوب  8000در  1، 1389تا سال  1376ایران بر اساس نتایج برنامه غربالگري نوزادان از سال 

  است و شیوع آن در صورتی که ازدواج هاي خویشاوندي شایع باشد افزایش می یابد.

  

  

  لعه شیراز:مطا

 ه اند ونفر نوزاد دختر مورد آزمایش قرار گرفت 3505نفر نوزاد پسر و   3937، ) 82/ 29/12تا  1/9/79( در این مطالعه

  شناسایی شده است.مورد مبتلا  7در مجموع 

 

 بیشتر PKUبه اطرافیان بیماران مبتلا  بیشتر که بدلیل اجباري نبودن برنامه،اند  کردهدر این مطالعه تاکید محققین \

 تا 000/4در 1(  مورد انتظارحدود بروز بیماري از  تااین موجب شده است و  سی آورده اندرنوزادان خود را براي بر

  باشد.بیشتر ) به میزان قابل ملاحظه 000/10

  

  مطالعه اصفهان:

. مبتلا بوده اند PKUبه %) 2مورد ( 36ها نگهداري می شده اند  بیمار عقب مانده ذهنی که در آسایشگاه 1611از میان 

  شده است.  اعلام% نیز 3و در برخی موارد تا مورد تاکید قرار گرفته است هاي پراکنده دیگر نیز  این درصد در مطالعه

  

   :دکتر فرهود – يمطالعه دکتر کبیر
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در این مطالعه پیش بینی شده است. تعداد نمونه  8000در  1کودك بررسی شده و شیوع بیماري  8000در این مطالعه 

  بوده است.کافی ن ،تعمیم آن به جمعیت يبرا

  

  مطالعه دکتر نسرین حسین پور و همکاران:  

ژنتیک و تکنولوژي  ینیک تحقیقات مهندسیبه کل 12/8/79تا  4/11/77خانواده ایرانی که از تاریخ  81در این مطالعه 

و متوسط سن تشخیص  بودندزدواج خویشاوندي % بیماران حاصل ا82بررسی شده اند.  ،زیستی مراجعه کرده اند

داشته مبتلا فرزند  3 ،% 8/9فرزند مبتلا و  2% خانواده ها 16 .ماه قید شده است 7/20بیماري با علائم کلینیکی مرسوم 

فرزندان سوم به علت تشخیص دیر هنگام درجاتی از  % 13فرزندان دوم و  % 74اند. در این مطالعه تاکید شده است که 

 ، اماعنوان علائم بارز بالینی ذکر شده است ترتیب به ، شکایات پوستی و استفراغ بهنجتش .،ب ماندگی ذهنی داشته اندعق

و یا به علت  و پرفعالیتی و سایر اختلالات نرولوژیکدر این مطالعه به سن متوسط تشخیص فرزندان دوم و یا سوم 

  .است  آسایشگاه اشاره اي نشده اصلی نگهداري بیماران در

  

    :در کشورهاي اروپاییهیپرفنیل آلانینمی 

 1و در لهستان که برنامه ثبت بیماریهاي ژنتیک دارد  18000در  1در بلغارستان ، 000/10در  1در یونان بروز بیماري  

در  1ا در ایتالی،  8000در  1، در انگلیس  14000در  1، اسپانیا 7400در  1گزارش شده است. بروز در آلمان  7000در 

  گزارش شده است. 4800در  1و در ترکیه که همسایه ایران است  11500

  

  :pkuکنترل  در ایران بر اساس اطلاعات برنامه کشوري  PKUوضعیت 

دانشگاه علوم پزشکی در سه  6تحت پوشش   از نوزادان 630000انجام شده در جمعیت برنامه غربالگري بر اساس 

اطلاعات تفضیلی این  شده است.برآورد  8000در  PKU 1بروز کلی  ،مازندران)استان بزرگ کشور (تهران ،فارس

این اطلاعات با . منتشر شده است ي غیرواگیراز سوي مرکز مدیریت بیماریها 1389در سال  یبرنامه در مجموعه تحلیل

ط به روند پیشرفت و اطلاعات مربو هم چنیندر این مجموعه  خواهد یافت.  قیعمتبرنامه غربالگري به کشور  توسعه

  تاثیر برنامه منعکس شده است.

  

  هدف کلی: 

  فنیل کتونوريبیماري کاهش بار 

  

  اهداف اختصاصی:
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  بیماريکاهش بروز  -1

 لیت جسمیوکاهش معل -2

 کاهش عقب ماندگی ذهنی -3

 کاهش صدمه به خانواده به عنوان واحد زیر بنایی اجتماع - 4

  

  استراتژي ها :

  لا و درمان استاندارد آنها شناسایی کودکان مبتغربالگري و  -1

 در خانواده و فامیل نزدیک بیمارتشخیص پیش از تولد مشاورة ژنتیک و  -2

  

  فعالیت ها :

  :یک در قالب استراتژي

  تشکیل تیم فنی -1

  برنامه تدوین دستورالعمل -2

  آزمایش انجام يهاي معتبر براهزمایشگاآشناسایی و انتخاب  -3

به بیماران شناسایی شده از  جامع و متمرکز مرکز استان جهت ارائه خدمات بالینیبیمارستان شناسایی و انتخاب  - 4

    شامل:  شناسایی شده غربالگري و بیماران قبلاً

 منتخب ویزیت دوره اي توسط متخصص  

 توسط کارشناس تغذیه مشاوره تغذیه  

 بصورت دوره اي  انجام آزمایشات کنترل درمان   

 منتخب داروخانه بیمارستان در بیماران شیر و غذاي مخصوص تحویل  

  به بیماران در صورت نیازو ارائه خدمات بازتوانی ذهنی  خانواده ها  بالینی روان شناسیمشاوره 

 مشاوره کاردرمانی و گفتاردرمانی به بیماران در صورت نیاز 

 بیمارانو برقراري ارتباط سازمان یافته با بیماران از طریق تشکیل شبکه رابطین  اجتماعی مددکاري   

   :هدف هاي گروهآموزش  - 5

 (نمونه گیران، بهورزان، کاردانان، کارشناسان، پزشکان)درمانی کارکنان بهداشتی 

 کنترل درمان در بیمارستان هاي منتخب آزمایشگاههاي  کارکنانpku 

  غربالگري در استان (مرجع یا رفرانس) آزمایشگاه منتخبکارکنان 
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 خانواده بیماران  

 روان شناسان 

 ارانمددک 

  کارشناسان تغذیه 

 پزشکان درگیر در درمانpku   

تشخیص وآزمایشگاه هاي  تایید مایشگاهزوآ غربالگري (مرجع و رفرانس) نتخبمهاي  آزمایشگاه سازي استاندارد - 6

  کنترل درمان

  مطابق با دستورالعمل مراقبت موارد مبتلا-7

   غربالگريبرنامه  پایلوت جرايا -8

  برنامه به صورت دوره اي اطلاعاتتشار و انجمع آوري  ،ثبت -9

  فرآیند هاي برنامه بر نظارت مستمر  - 10

  مداخلات مورد نیاز با برنامه ریزي و اجراي برنامه  ارتقاء و ارزشیابی - 11

  

  :در قالب استرتژي دو

  در کمیته فنی کشوري تشخیص ژنتیک  PKUتدوین استانداردهاي تشخیص ژنتیک -1

  بر اساس استاندارد تدوین (بند یک) PKU منتخب تشخیص پیش از تولد زمایشگاه هاي آشناسایی و انتخاب  -2

  کز بهداشتی درمانی ویژه مشاورة ژنتیک  ابیماران شناسائی شده به مرخانواده ارجاع  -3

  آموزش مشاوران ژنتیک و پرسنل آزمایشگاه هاي پیش از تولد - 4

و همچنین ارائه خدمات  منتخب PKUبه مرکز تشخیص پیش از تولد و معرفی والدین بیمار مبتلا  ژنتیکمشاوره  - 5

  . و ارجاع خویشاوندان بیمار مبتلا که در معرض خطر داشتن فرزند مبتلا می باشندمشاورة ژنتیک 

  ثبت و جمع آوري و انتشار اطلاعات مرتبط - 6

  نظارت مستمر بر فرآیندهاي برنامه -7

  مداخلات لازممه ریزي با برنا ومستمرارزشیابی ، ارتقاء  -8

   

  وظایف  و  تشکیلات

  ي غیرواگیرمرکز مدیریت بیماریها -الف
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 با حضور اعضاي کمیته فنی مفاد پیش نویس بحث و بررسی ،برنامه دستورالعمل کشوري تدوین پیش نویس -1

  تدوین دستورالعمل کشوريکشوري و 

  مرکزيدر سطح ستاد  تدوین چک لیست هاي پایش و نظارت بخش هاي مرتبط  -2

فعال و  معاونت درمان، معاونت غذا و دارو، نمایندگانبخش هاي مرتبط از متشکل از  فنی کشوري کمیتهتشکیل  -3

و سازمان  سازمان هاي مردم نهاد، کمیته امداد بهزیستی، سازمان ها و بخش هاي ذي ربط نظیر هلال احمر،ثابت از

  هاي بیمه گر

   ، توانبخشیروان شناسیآزمایشگاهی،  هیئت علمی بالینی،اعضاي موثر  متشکل از  تشکیل کمیته علمی - 4

  پایلوتمجري برنامه ابلاغ برنامه به استان هاي  - 5

  (مجریان برنامه در سراسر کشور)ابلاغ برنامه به کلیه دانشگاه هاي کشور- 6

  تدوین چک لیست هاي پایش و نظارت بخش هاي مرتبط-7

  حت پوشش در مناطق ت نظارت مستمر بر اجراي برنامه-8

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

  دانشگاه هاي علوم پزشکی کشورجمع آوري گزارشات سالانه از - 10

  برنامه و تحلیل و انتشار اطلاعات کشورياجراي داده هاي دوره اي  جمع آوري - 11

  ارزشیابی برنامه - 12

  و علمی و اجراي آنمیته فنی کبا مشورت  مستمر طراحی برنامه ارتقاء - 13

  و علمیاعضاي کمیته فنی  )دوره اي(صدور ابلاغ  - 14

  برنامهتهیه امکانات لازم جهت اجراي پیگیري  - 15

   برنامههماهنگی با سازمان و بخش هاي ذي ربط جهت تامین و تدارك مستمر امکانات لازم جلب مشارکت و - 16

  جراي هماهنگ برنامه در کشور قوانین و مصوبات لازم براي ا پی گیري - 17

   برنامه کلیه گروه هاي هدفآموزش و ارتقاء دانش  و برنامه ریزي اجراي طراحی - 18

  تدوین و انتشار بسته هاي آموزشی مورد نیاز براي گروههاي هدف برنامه  ،تهیه  - 19

  پیش بینی و تدارك بودجه مناسب براي اجراي برنامه- 20

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

  و خدمات بهداشتی درمانی پزشکی مدانشگاه علو  - ب

، درمـان، غـذا و دارو و   رئیس دانشگاه ،معـاونین بهداشـت  کمیتۀ دانشگاهی ژنتیک متشکل از  طرح و بحث برنامه در -1

 ی مؤثر از بخش ها و سازمان هاي ذیربط  هیئت علمی و عوامل اجرای ، فعالاعضاي مؤثر
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از بخش هاي اصـلی ذي ربـط    معرفی شده متشکل از نمایندگان موثر، فعال PKUتشکیل زیر کمیته هاي دانشگاهی  -2

 قید شده در بند یک

همـاهنگی بـین بخـش    ا یکبارو هر بار در صورت نیاز ب ـ ماه 6هر حداقل  PKUدانشگاهی زیر کمیته جلسات تشکیل  -3

   ف ذي ربط برنامه هاي مختل

   اجراي مصوبات کمیته دانشگاهی پی گیري-4

  PKUصدور ابلاغ اعضاي هیئت علمی و اجرایی زیر کمیته دانشگاهی  -5

 بـه  گـزارش دوره اي  و PKUبا مشارکت اعضاي زیر کمیته هاي  نظارت بر حسن انجام کار در حوزه هاي تحت امر -6

  ایر سطوح ذي اثر در حسن اجراي برنامه و س معاونین بهداشت، درمان و غذا و دارو

ماه) بـه معاونـت هـاي بهداشـت و درمـان وزارت متبـوع در زمینـۀ         ششرسال گزارشات دوره اي (به فواصل ا - 5

  شاخص هاي اصلی برنامه کشوري  

ي آیـین نامـه هـاي ارسـالی از مرکـز مـدیریت بیمـاري هـا        دستورالعمل و و نظارت  بر حسن اجراي  پی گیري - 6

  ارت متبوع وز غیرواگیر

  

  حوزه معاونت درمان: -2

  ژنتیک در کمیته ي دانشگاهی معاون درمان شرکت -1

 PKUشرکت نمایندگان فعال، موثر و ثابت از بخش هاي مختلف از معاونت درمان در جلسات زیـر کمیتـه فنـی     -2

 دانشگاه

  مشارکت در طراحی و ارتقاء مستمر برنامه عملیاتی با هماهنگی معاونت بهداشت  -3

همـاهنگی معاونـت    بـا  برنامه در سطح منطقه تحت پوشش ت در اجراي آموزش دوره اي گروهاي هدفمشارک - 4

 دانشگاه بهداشت

  مرکز استان  PKUمعرفی بیمارستان منتخب  - 5

) با همـاهنگی معاونـت بهداشـت و    HPLCآزمایشگاه طرف قرارداد براي انجام آزمایش تایید (به روش  معرفی - 6

 در دستورالعمل کشوري با ضوابط و اعلام مواردعقد قراردادهاي مربوط برابر 

بطور مستمر و گـزارش وضـعیت   و کنترل درمان نظارت و کنترل کیفی موثر آزمایشگاه هاي غربالگري و تایید  -7

 و کمیته دانشگاهی ژنتیک در زمان تشکیل به رییس دانشگاه

 

  در آزمایشـگاه بیمارسـتان منتخـب    PKU تأمین امکانات انجام آزمایش هـاي دوره اي کنتـرل درمـان بـراي بیمـاران     -8

  محیط فیزیکی و سایر موارد لازم   ،شامل نیروي انسانی، تجهیزات 
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تعیین کارشناس تغذیه ثابت با صدور ابلاغ و امکانـات مشـاورة تغذیـه بیمـاران و تـامین محـیط فیزیکـی مناسـب در         -9

   کشوري و استانداردهاي مربوطه لجهت مشاورة تغذیه منطبق بر ضوابط دستورالعم PKUبیمارستان منتخب

بیمارسـتان   PKUتأمین امکانات ویزیت دوره اي بیماران توسط پزشک متخصـص (منتخـب و ثابـت) در درمانگـاه     -10

 منتخب

 مشـاوره والـدین بیمـاران و   روان شناسیتعیین کارشناس روانشناس بالینی ثابت با صدور ابلاغ و امکانات مشاورة -11

بیمـاران  مین محیط فیزیکی مناسب در بیمارستان منتخـب جهـت انجـام خـدمات بـازتوانی ذهنـی       تا والدین روان شناسی

 کشوريمنطبق بر ضوابط دستورالعمل 

کشـوري در بخـش هـاي مختلـف شـامل درمانگـاه       تثبیت نظام ثبت اطلاعات درخواست شده بر اساس دستورالعمل -12

PKU  بهداشتو حمایت از ارسال اطلاعات درخواست شده به معاونت 

و توسـط فـرد تعیـین شـده از سـوي مـدیریت پرسـتاري         بیمـاران  به هنگـام و نظارت بر سازماندهی مراجعه منظم -13

 در بیمارستان منتخب pkuدرمانگاه  

 ،مشاورة تغذیه، آزمایشگاه  ،روان شناسی(شامل   PKUپزشکی کلیه عوامل تیم انجام کار اجرا و نظارت بر حسن  - 14

مشارکت نمایندگان حاضر در بیمارستان منتخب) با  PKUداروخانه بیمارستان در رابطه با برنامه  وددکار اجتماعی م

 از زیر کمیته فنی 

 با همکاري معاونت بهداشت ي بیماران مشارکت در آموزش خانواده ها- 15

مدیریت برنامه  موثر درهماهنگی با معاونت بهداشت و غذا و دارو در توسعه همکاري با بخش ها و سازمانهاي - 16

به منظور تسهیل خدمات دوره اي درمانی و آزمایشگاهی  و مجمع خیرین (ره)هلال احمر، کمیته امداد امام خمینی  نظیر

 بیماران بی بضاعت

 

 معاونت بهداشت: -3

پـی  بـراي برگـزاري جلسـات و    انجام همـاهنگی هـاي لازم   و  PKU هاي زیر کمیته و کمیته دانشگاهی ژنتیک دبیري -1

    مصوبات گیري

  طراحی برنامه عملیاتی با مشارکت معاونت هاي درمان و غذا و دارو -2

  با مشارکت سایر معاونت ها و عوامل ذي ربطهاي هدف برنامه  اجراي آموزش مستمر گروه -3

  هماهنگی و مشارکت در پایش و نظارت مستمر بر اجراي برنامه-4

ع امکانات لازم جهت اجراي صحیح بخـش هـاي مختلـف دسـتورالعمل     گیري و مشارکت در تدارك مستمر و توزی پی -5

  برنامه 
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گیري معرفی بیمارستان منتخب مرکز اسـتان، آزمایشـگاه طـرف قـرارداد بـراي انجـام آزمـایش تاییـد (بـه روش           پی-6

HPLCاز سوي معاونت درمان (  

بیماري  پی گیريال آن به ستاد و ارس HPLCاز آزمایشگاه انجام دهنده HPLCریافت مکتوب نتیجه آزمایشات د-7

  هاي شهرستان

ــه            -8 ــا بـ ــع آنهـ ــه و توزیـ ــاي مربوطـ ــرم هـ ــا و فـ ــه هـ ــین نامـ ــتورالعمل، آئـ ــی و دسـ ــون آموزشـ ــر متـ   تکثیـ

   ذي ربط برنامه بخش هاي مرتبط در سطوح

مطـابق    ي غیرواگیـر گیري و هماهنگی براي ثبت و جمع آوري اطلاعات  و ارسال آنها به مرکز مدیریت بیماریهـا  پی -9

  دستورالعمل کشوري برنامه

   ي غیرواگیرنحوه اجراي برنامه به مرکز مدیریت بیماریها و مطابق درخواستسالانه  ارائه گزارش-10

از بیمارسـتان  ارسالی به واحدهاي تابعه (بر اساي فرم گزارش موارد غیبت از درمان  پی گیريند ماعلام موارد نیاز -11

    )استان منتخب

در هماهنگی بین بخش هاي اصلی اجراي برنامه شامل نظام مراقبت برنامه در سطح مناطق تحت پوشـش،  مشارکت  -12

آزمایشگاههاي منتخب، بیمارستان منتخب اسـتان (و شهرسـتان)، مشـاوران ژنتیـک مراکـز بهداشـتی درمـانی و مراکـز         

  و سایر بخش هاي ذي ربطتشخیص ژنتیک منتخب 

همکاري با بخش ها و سازمان هاي حمایتی از طریق مـدیریت کـل امـور اجتمـاعی      پیگیري و مشارکت براي توسعه -13

در ... در راستاي حمایـت اجتمـاعی بیمـاران    بهزیستیاستانداري و با همکاري کمیته امداد امام خمینی (ره)، هلال احمر و 

  چهارچوب ضوابط دستورالعمل کشوري

اهانه آموزش خانواده ها به طور مستمر (با حضور مستمر و شرکت در جلسات ماهانه تیم پزشکی و جلسات سه م -14

 فعال کارشناس ژنتیک)

  غربالگري مرجع یا رفرانس بیماري هاي شهرستان به آزمایشگاه  پی گیرياعلام تلفن ستاد -15

  

  شهرستان: ج) مرکز بهداشت 

 با حضور کارشناس غیرواگیر،ریاست مدیر شبکه و دبیري رئیس مرکز بهداشت  هکمیته ژنتیک شهرستان بتشکیل  -1

کارشناس مسئول خانواده،  کارشناس مسئول گسترش، کارشناس  کارشناس مسئول بیماري ها، کارشناس برنامه،

  مسئول آزمایشگاه و سایر عناصر درون و بین بخشی مرتبط

   ستان ها و زایشگاه هابیمار به معاونت بهداشتی و مراکز بهداشتی، معرفی مرکز / مراکز نمونه گیري در شهرستان  -2
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استان براي انجام مرکز  آزمایشگاه تایید شده  به ینمونه سرمو ارسال کننده معرفی آزمایشگاه گیرنده  و شناسایی -3

در صورت موجود  HPLC  به روشآزمایش  براساس قرارداد فی مابین (و یا انجام ، HPLCآزمایش تائید به روش 

  در شهرستان)  اتبودن امکان

از سوي ورت اعلام ضرورت ناسایی و پیشنهاد بیمارستان منتخب شهرستان به معاونت بهداشتی دانشگاه (در صش - 4

  دانشگاه)

  برنامه عملیاتی منطقه تحت پوشش طراحی  - 5

مراکز بهداشتی  تیم مشاوره، بیمارستان، (آزمایشگاه نمونه گیري، یه نیروهاي درگیر در سطوح تابعهآموزش و توج - 6

  نیروهاي ثبت احوال) درمانی،

  چک لیستاجراي برنامه در سطوح تابعه با توجه به  برپایش و نظارت مستمر  -7

  مشارکت در اجراي آموزش مستمر سطوح محیطی  -8

رد براي آزمایش اپیگیري مراجعه مو ،منتخبآزمایشگاه  اعلام زمایش هاي غربالگري براساسآپیگیري کلیه اطلاعات -9

  تائید 

  )HPLC به روش( موارد مشکوك براي انجام آزمایش تایید تشخیص پی گیريو فراخوان - 10

هاي (یا آزمایشگاه  نوزادان مشکوك پی گیريدر دفتر ) HPLC به روشپیگیري اطلاعات آزمایش تائید ( و ثبت- 11

اطلاعات از این بر اساس شرایط تعیین شده در دستورالعمل کشوري  تعیین شده دیگر مسئول انجام آزمایشات تائید)

طریق معاونت بهداشت دانشگاه و آزمایشگاه ارسال کننده نمونه سرمی شهرستان قابل دریافت است. در ضمن مرکز 

) را به مرکز نمونه گیري و مرکز پوشش (چه مثبت چه منفی HPLCبهداشت شهرستان یک کپی از جواب آزمایش 

  به ایشان تحویل داده شود. دهنده محل سکونت ارسال نماید تا در صورت مراجعه والدین

*کارشناس غیرواگیر موظف است در مورد مراجعه بیمار شناسایی شده به بیمارستان از طریق اعلام بیمارستان با فرم موارد جدید پیگیري ارجاع و مراجعه -12 

مورد به بیمارستان  و رفع نماید پی گیريعلت را  محل سکونتمطمئن گردد و در صورت عدم مراجعه موارد شناسایی شده به بیمارستان با همکاري مرکز پوشش دهنده 

  بیمارستان منتخب به پوشش دهندة محل سکونت  بهداشتی درمانی رکزمنتخب از طریق م

بیمار  غیبت از درمان، (شامل فرم بروز بیماران، ي مربوطهفرم ها در اطلاعات کلیه جمع آوري و ارسالو ثبت  - 13

نوزادان مشکوك به  پی گیريدر دفتر  قبت ژنتیک و اعلام موارد مهاجرت به داخل و خارجمراجدید و مراجعه جدید، 

PKU  به معاونت بهداشت دانشگاه   )پی گیريدر برنامه غربالگري نوزادان در ستاد  

  برنامهلازم جهت اجراء پیگیري تدارك مستمر و توزیع امکانات  - 14

  شهرستان  یته ژنتیککمصدور ابلاغ جهت افراد شرکت کننده در  - 15

  (ریاست شبکه و معاونت بهداشتی) سطوح بالاترارائه گزارش از نحوه اجراي برنامه به  - 16

  به معاونت بهداشت  ارائه پیشنهادات و راهکارهاي مناسب جهت حل مشکلات اجرایی  - 17
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به بخش هاي مرتبط در سطوح  دستورالعمل ها، آئین نامه ها و فرم هاي مورد نظر برنامهتکثیر و توزیع متون،  - 18

  تابعه 

 و منتخب استان(مرجع یا غربالگري) اعلام فوري جواب آزمایش هاي مثبت (ارسال شده از سوي آزمایشگاه - 19

) به مراکز بهداشتی درمانی محل سکونت افراد مربوطه جهت شروع برنامه مراقبت بر اساس HPLC آزمایشگاه

  دستورالعمل 

بیماران از سوي مراکز بهداشتی درمانی مربوطه به بیمارستان منتخب مرکز استان جهت  پیگیري ارجاع فوري - 20

  تنظیم و شروع برنامه درمانی

پی و  ل ها، آئین نامه ها و متون و کتب آموزشی مرتبط با برنامهمآرشیو منظم و قابل دسترسی کلیه دستورالع - 21

  به روز رسانی آنها گیري

بر اساس دستورالعمل  ثبت احوال ،ها پست جهت ارسال به موقع نمونهشامل خدمات ( هماهنگی هاي برون بخشی- 22

  )کشوري و ایین نامه ها

در خانواده بیماران و  PNDموارد نیازمند به  پی گیريو ژنتیک و ارجاع جهت آزمایشات تشخیص  پی گیري- 23

  در معرض خطر اطمینان از رفع خطرات از افراد تا حصول خویشان نیازمند این مراقبت 

آموزش اطلاع رسانی مستمر و مناسب به بیمارستان ها و زایشگاه ها و مراکز بهداشتی درمانی در خصوص  - 24

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

  ائه گزارش به واحدنظارت کارشناس آزمایشگاه شهرستان به مراکز نمونه گیري براي اخذ نمونه مناسب و ار- 25

   مرتبط 

  

 

  مرکز بهداشتی درمانی (و خانه بهداشت): د) 

(اعلام شده از سوي مرکز بهداشت) به بیمارستان منتخب مرکز استان براي  جدید ارجاع فوري بیماران -1

  شروع برنامه درمانی 

  ب به بیمارستان منتختعیین شده بیمار براساس وعده هاي  وارد غیبت از درمانمپیگیري  -2

کشوري و آیین نامه هاي  ارسال اطلاعات به سطوح بالاتر بر اساس دستورالعملو ثبت  ،جمع آوري -3

  زمان تعیین شده ر فرم هاي مرتبط ود ،مربوطه

 سطوح بالاتر  توسطتعیین شده شرکت در برنامه هاي آموزشی  - 4

وزشی و دستورالعمل براساس متون آم برنامه،در راستاي دستیابی به اهداف  مادران باردارآموزش  - 5

 کشوري و آیین نامه هاي مربوطه
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  6مطابق فرم   PKUمراقبت از مادران بیماران  - 6

برنامه و آرشیو منظم و قابل دسترس متون آموزشی مرتبط، دستورالعمل ها و آئین نامه هاي مربوط به  -7

  به روزرسانی آنها

  

 

  ) مراکز نمونه گیري خون (غربالگري نوزادان)ه

 در دفتر و فرم هاي تعیین شده ثبت اطلاعات  -1

  و استانداردهاي آزمایشگاهی دستورالعمل برنامهنمونه خون به روش تعیین شده در تهیه  -2

 در دفتر ثبت اطلاعات  غربالگري مثبت ارسالی و ثبت جواب آزمایشاتغربالگري پیگیري جواب نمونه هاي  -3

 هفته از زمان نمونه گیري 2حداکثر 

ات فعالیت هاي انجام شده به مرکز بهداشت شهرستان براساس شرایط تعیین شده ارسال فرم خلاصه اطلاع - 4

 در دستورالعمل

 تعیین شده توسط سطوح بالا تر  شرکت در برنامه هاي آموزشی - 5

 و پیشگیري از بروز مشکلات اجرایی  پیگیري فراهم بودن تسهیلات لازم براي نمونه گیري - 6

آزمایش مکتوب و راهنمایی ایشان براي پیگیري و دریافت جواب  تحویل رسید انجام نمونه گیري به والدین -7

 غربالگري 

 انجام نمونه گیري  رسیدبا ارائه در زمان مقرر  شناسنامهدریافت راهنمایی والدین براي  -8

 والدین نوزاد  به تحویل برگه راهنما -9

 از سطوح بالاتر  پیگیري دریافت متون آموزشی مرتبط - 10

در هاي مرتبط فرماز آئین نامه ها، دستورالعمل ها، کتب آموزشی و یک نمونه  نظم و قابل دسترسمآرشیو  - 11

   روزرسانی آنهاه ب پی گیريو  کزمر

  

  : )غربالگري یا رفرانس (آزمایشگاه  مرجع مرکز استان غربالگري منتخبآزمایشگاه  و)

  کلیه نمونه هاي غربالگري و ثبت  پذیرش -1

 انجام کلیه آزمایشات غربالگري -2

به  (تکنیکال و پزشکی)و موارد نیازمند آزمایش مجدد) غربالگري اولیه واب آزمایشات مثبت (مشکوكاعلام ج -3

 بلافاصله بصورت تلفنی و فاکس به فوریت،  شهرستانبهداشت مرکز  در بیماریها ستاد پیگیري
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به .) کسان و..ثبت دو نوزاد با شماره ی فرم گزارش دهی، (اختلاف شماره کاغذ، اعلام موارد متناقض در ثبت - 4

 در مرکز بهداشت شهرستان پی گیريستاد 

    

و ارسال مکتوب جواب کلیه آزمایش هاي انجام  کشوري ثبت کلیه اطلاعات درخواست شده در دستورالعمل - 5

 تعیین شده دستورالعمل به نحوي که در شده 

و پیشگیري  به نحو استاندارد پیگیري فراهم بودن کلیه تسهیلات لازم براي انجام آزمایشات غربالگرياعلام و  - 6

 از بروز مشکلات اجرایی

 شرکت در برنامه هاي آموزشی تعیین شده از سوي سطوح بالاتر  -7

   و مراکز نمونه گیريتر مشارکت در اجراي برنامه هاي آموزشی پرسنل آزمایشگاه سطوح پائین -8

  

  ) :  HPLC(به روش  ت) آزمایشگاه محل انجام آزمایش تائید

  د با آزمایشگاههاي تهیه کننده و ارسال کننده نمونه سرم  عقد قرار دا -1

 اعلام مکتوب چگونگی ارسال نمونه براي انجام آزمایش به کلیه آزمایشگاههاي طرف قرارداد  -2

 پذیرش کلیه نمونه هاي ارسالی از آزمایشگاههاي طرف قرارداد از شهرستان ها  -3

ن ارسال مکتوب جواب کلیه آزمایشات به آزمایشگاه اعلام فوري جواب آزمایش هاي مثبت با تلفن و همچنی - 4

 طرف قرار داد و معاونت بهداشت دانشگاه 

پیگیري تدارك کلیه تسهیلات لازم براي انجام آزمایشات تائید (به نحوي که وقفه اي در انجام آزمایشات  - 5

 ایجاد نشود) 

 مشارکت در برنامه هاي آموزشی لازم در زمینه انجام آزمایشات   - 6

 ت در برنامه هاي نظارت و کنترل کیفی اداره امور آزمایشگاه هاي مرجع سلامت استانمشارک -7

  

  ) :  HPLCي) آزمایشگاه تهیه کننده و ارسال کنندة نمونه سرم جهت آزمایش تائید(به روش 

) که معاونت درمان معرفی HPLCپیگیري عقد قرارداد با آزمایشگاه محل انجام آزمایش تائید (به روش  -1

  وبه تایید اداره امور آزمایشگاه هاي مرجع سلامت رسیده و ارسال کپی آن به معاونت بهداشت و درمان   کرده 

پیگیري دریافت راهنمایی چگونگی تهیه و ارسال نمونه با توجه به استاندارد هاي تعیین شده از سوي  -2

  ) HPLCآزمایشگاه تائید  (

 ) با استاندارد تعیین شده HPLCزمایش تائید (به روشتهیه نمونه سرم کلیه ارجاع شدگان براي انجام آ -3

  HPLCارسال نمونه سرم کلیه ارجاع شدگان به آزمایشگاه  - 4
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 HPLCپیگیري جواب کلیه نمونه هاي ارسالی به آزمایشگاه  - 5

اعلام جواب هاي مثبت با تلفن به مرکز بهداشت شهرستان (کارشناس بیماریهاي غیرواگیر) به طور  - 6

 همزمان 

   HPLCریافت جواب مکتوب آزمایشات از آزمایشگاه انجام پیگیري د -7

 ارسال جواب مکتوب آزمایشات به مرکز بهداشت شهرستان  -8

  

  

  

  ك) بیمارستان منتخب مرکز استان: 

  بیمارستان: یتحوزه مدیر

وظـایف محولـه در دسـتورالعمل     بـه هنگـام  اجـراي صـحیح و    همکاري و هماهنگی با تیم پزشـکی در جهـت    -1

 کشوري،  

ذیرش بیماران ارجاعی از سوي مراکز بهداشتی درمانی و سایر مبادي تعیین شده در چهارچوب ضـوابط و  پ  -2

  استانداردهاي تعیین شده در دستورالعمل کشوري برنامه

 شرکت در جلسات ماهانۀ تیم پزشکی و هدایت جلسه در جهت اهداف تعیین شده در دستورالعمل  -3

ل در راسـتاي رفـع مشـکلات برنامـه و تسـهیل عرضـه خـدمات بـه         هماهنگی و مشارکت موثر، مستمر و فعـا  - 4

  بیماران  

  

  :PKUحوزه درمانگاه 

  :PKUپزشک متخصص منتخب 

شامل کارشـناس آزمایشـگاه، کارشـناس تغذیـه، مسـئول      ماهانه تیم پزشکی ( و شرکت در جلسات بالینیهدایت تیم  -1

) بـا  در صورت نیاز ماعی، مسئول پذیرش و مسئول نگهبانیمددکار اجت روانشناس بالینی، درمانگاه، مسئولداروخانه و 

  ستانبیمار در بیمار و مطابق با استاندارد هماهنگی ریاست و مدیریت بیمارستان در جهت تحقق درمان کامل

دوره اي بیمـاران در چهـارچوب    تکمیل فرم ثبت اطلاعات در ویزیت بار اول (ویزیت پایه) و فرم هاي ثبـت اطلاعـات    -2

  )pkuتوسط پزشک متخصص منتخب (رالعمل کشوري برنامهدستو

بیمارستان هاي حضرت علی اصـغر،  یکی از ( در کشور PKUبرقراري ارتباط و تعامل علمی با بیمارستانهاي مرجع  -3

  مفید) مرکز طبی،
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داشـتی درمـانی   ایشـان بـه مرکـز به    ارجاعراهنمایی و معرفی خانواده بیمار (بعد از تثبیت وضعیت درمانی بیمار) و  -4

  ویژه مشاوره ژنتیک شهرستان محل سکونت جهت انجام مشاوره و مراقبت ژنتیک

  

*(بـا توجـه بـه شـرایط     پذیرش و یا مـددکار اجتمـاعی   پرسنل ذي ربط در مسئول درمانگاه یاپرستار یا  PKUپرستار درمانگاه 

  : موجود در بیمارستان از گزینه هاي فوق انتخاب گردد)

  آن به معاونت بهداشتی به هنگامفرم اطلاعات ماهانه بیماران جدید و ارسال تکمیل دقیق  -1 

   بیمار به هنگاممراجعات  بیماران و پیگیري به هنگامویزیت مشارکت با پزشک در -2

 بالینیشرکت در جلسات ماهانه تیم   - 5

  

  :PKUمسئول انجام آزمایشات 

وطه و بـا حمایـت ادارة امـور آزمایشـگاهها در سـتاد دانشـگاه و       تأمین کیت مورد نیاز با هماهنگی با مسئولین مرب   -1

دوره  انجام آزمایش در آزمایشگاه بیمارستان منتخب و تحویل پاسخ آزمایشات در زمان تعیین شده براي ویزیت بالینی

نـه بیمـار   (در صورتی که بیمارستان به انجام آزمایش به دلایل خاص و قابل قبول مبادرت نمـی کنـد، لازم اسـت نمو    اي

به آزمایشگاه طـرف قـرارداد ارسـال شـود و بعـد از اخـذ جـواب بـه          PKUاخذ و توسط آزمایشگاه بیمارستان منتخب 

بـه   تحویل گردد به نحوي که خانواده براي دادن نمونه و یا اخـذ جـواب   PKUخانوادة بیمار در محل بیمارستان منتخب 

  اعزام نشود). خارج از بیمارستان

  توسط سطوح بالاتر شده و جلسات برنامه ریزي ت ماهانه تیم پزشکیشرکت در جلسا -2

  ثبت دقیق و ارسال اطلاعات درخواستی از سطوح بالاتر-3

  

  کارشناس تغذیه:         

بررسی چگونگی تنظیم رژیم غذایی و برنامه تغذیه بیمار ارجاع شده از طرف متخصص بالینی بیمارستان منتخب در  -1

  مراجعات دوره اي

اجراي رژیم غذایی تنظیم شده براي بیمـار بـا برنامـه ریـزي ارتبـاط بـا خـانواده در        و تعامل با خانواده در  پیگیري -2 

  فواصل ویزیت هاي دوره اي

  تکمیل دقیق و صحیح فرم و ثبت خلاصه برنامه غذایی بیمار در فرم مخصوص ارزیابی تغذیه در پرونده بیمار  -3     

  شرکت در جلسات ماهانه تیم پزشکی و جلسات برنامه ریزي شده توسط سطوح بالاتر -4   

  ماهانه خانوادة بیماران در بیمارستان  3مشارکت در اجراي برنامۀ آموزش  -5   



17 
 

ي ماهانه جهـت ارسـال بـه مرکـز مـدیریت بیمـاري هـا        3محاسبه و ثبت شیر و غذاي بیماران در جداول مخصوص  -6 

  (از طریق کارشناس ژنتیک حوزه معاونت بهداشت) غیرواگیر

  

  مسئول داروخانه:

  معاونت غذا و دارو در دانشگاه مرتبطدریافت شیر و غذاي مخصوص از مبادي تعیین شده از سوي  -1

تحویل شیر و غذاي مخصوص مورد نیاز به بیمار بر اساس لیست توزیع و نظارت بر ضوابط تعیین شده با همکـاري  -2

  تغذیه بیمارستانکارشناس 

  توسط دانشگاه علوم پزشکی   ابلاغ شدهشرکت در برنامه هاي توجیهی -3

  شرکت در جلسات تیم پزشکی در جهت تحقق اهداف برنامه در بیمارستان -4

  

  روانشناس بالینی: 

  شرکت فعال و مؤثر در دوره هاي آموزش حضوري و غیرحضوري برنامه ریزي شده توسط سطوح بالاتر -1

  PKUزیت دوره اي بیماران و تکمیل پرونده بیمار طبق دستورالعمل کشوري و ضوابط بستۀ خدمت بیماران وی -2

ویزیت دوره اي خانوادة بیماران (پدر، مادر، خواهر و برادر بر اساس جـدول اعـلام شـده در بسـته خـدمت بیمـاران        -3

PKU (  

انجـام تسـتها ي روانشـناختی و عصـبی روانشـناختی،      ارائه خدمات روانشناختی شامل انجام ارزیابی هاي رشـدي،   -4

انجام مشاورة انگیزشی به بیمار و خانوادة بیمار، ارزیابی مشکلات رفتاري بیماران و طراحی برنامـه اصـلاح رفتـار بـه     

در چهارچوب ضوابط دستورالعمل کشوري و آیین نامـه هـاي ارسـالی از مرکـز مـدیریت       NRHTکمک روش بازتوانی 

  یر واگیربیماریهاي غ

حرکتـی کودکـان جهـت قادرسـازي ایشـان بـه همکـاري و         –جهـت بـازتوانی حسـی     PKUآموزش والدین بیماران  -5

  مشارکت در امور روانشناختی و بازتوانی ذهنی فرزندانشان  

شرکت در جلسات ماهانه تیم پزشکی و همکاري و هماهنگی با این تیم جهـت ارتقـاء سـطح خـدمات بـه بیمـاران، در        -6

  ارچوب دستورالعمل کشوريچه

ثبت و ارسال اطلاعات و گزارشات مربوطه هر سه ماه یـک بـار در چهـارچوب تعیـین شـده توسـط مرکـز مـدیریت          -7

  بیماریهاي غیرواگیر

همکاري مؤثر و فعال با مددکار اجتماعی (و رابط بیماران تحت نظر مددکار اجتماعی) جهت بهبود و ارتقـاء   -1

 واده بیمارانشرایط روحی و همکاري خان
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  مددکار اجتماعی:

حمایت اجتماعی از بیماران در جهت اجراي برنامه کامل درمانی شـامل تـامین شـیر و غـذاي مخصـوص و ویزیـت        -1

  بالینی و انجام آزمایشات دوره اي و سایر خدمات مورد نیاز در قالب بسته خدمت بیماران  

  تشکیل پرونده اجتماعی براي هر بیمار  -2

برنامـه ریـزي مراجعـات          مانی و لیست مراجعۀ بیماران (براي مراجعه و ویزیت بار اول بیماران) وتنظیم جدول ز -2

 تحـت نظـر مسـتقیم مـددکار اجتمـاعی     کـه  بعدي بیماران بعد از هر بار ویزیت صورت گرفته با همکاري رابط بیمـاران ( 

  )داوطلبانه فعالیت می نماید

بسته خدمت از طریق پرتال (در صورت دسترسی بـه پرتـال و در غیـر ایـن      و ارسال اطلاعات مربوط به جمع آوري -3

  صورت، هماهنگی با کارشناس ژنتیک جهت انجام امر).

هاي رابط به نحوي که وي صرفاً وظایف خود را زیر نظر مـددکار اجتمـاعی (و در    تعیین وظایف و نظارت بر فعالیت -4

  ام رساند.جهت بهبود حمایت اجتماعی از بیماران) به انج

و بـا   با همکاري و مشارکت رابط بیماران ماهانۀ خانواده هاي بیماران در بیمارستان منتخب 3اجراي برنامۀ آموزش  -5

استفاده از همکاري تیم پزشکی و کارشناس ژنتیک معاونت بهداشت و نمایندگان معاونت هاي غذا و دارو در زیر کمیتـه  

  دانشگاهpkuفنی 

هانه تیم پزشکی و جلسات آموزشی برنامه ریـزي شـده بـراي مـددکاران اجتمـاعی مسـتقر در       شرکت در جلسات ما -6

  توسط سطوح بالاتر PKUبیمارستانهاي منتخب 

  پذیرش و راهنمایی بیمار ارجاعی براي بار اول و تکمیل فرم ارجاع و ارسال آن به معاونت بهداشت  -7

  

 

  :رابط بیماران 

نفر است که یک نفر رابط اصلی ونفر دیگر علی البدل می باشد که در غیاب رابط اصلی کلیه وظایف به عهده  2و تعداد بیماران تحت پوشش رابط با توجه به ضرورت در بیمارستان 

است که توان و تمایل لازم براي انجام  PKU، یکی از افراد فعال از والدین بیماران PKUبیماران  رابط رابط علی البدل

را دارد. این فرد از میان والدین بیماران و بر اساس راي و نظر ایشان و تایید مددکار اجتماعی در وظایف رابط بیماران 

(به شرط آنکه در این جلسه غالب والدین بیماران شرکت  PKUجلسه سه ماهانۀ آموزش والدین در بیمارستان منتخب 

باشد) انتخاب می شود. رابط بعد از انتخاب  نموده باشند و از قبل قصد انتخاب رابط در جلسه به ایشان اعلام شده

   نماید.می سال فعالیت  2توسط والدین به مدت حداقل 
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هر گاه در طول زمان خدمت، رابط به دلیل تقاضاي شخصی یا به پیشنهاد مددکار اجتماعی و یا اعتراض متعدد و  -1

اي سه ماهانه توسط مددکار با ذکر دلایل داشته باشد لازم است موضوع در جلسۀ دوره  جایگزینمکرر والدین نیاز به 

  مستند مطرح و رابط جدید توسط والدین انتخاب شود

به اطلاع مددکار رسانده  باید قبلاً رابط نیاز به مرخصی در روزهاي کاري داشته باشد موضوع که در صورتی -2

  شده تا از وجودرابط علی البدل در غیاب ایشان استفاده شود.

، طی ساعاتی که اقدامات بالینی بیماران در PKUروزهاي تعیین شده جهت ویزیت بیماران  در PKUرابط بیماران  -3

رساند و این حضور یا عدم می می نماید حضور بهم  در محلی که مددکار اجتماعی تعیین  ،بیمارستان انجام می شود

دیگر زمانها حضور ایشان در  رابطد (البته در صورت نیاز به خدمت وش نظارت میحضور توسط مددکار اجتماعی 

  ضمن هماهنگی با مددکار اجتماعی بلامانع است).

مسئول هر یک از بخش هاي مرتبط با برنامه از جمله کارشناس تغذیه براي استفاده از خدمات رابط باید قبلاً   - 4

  درجلسات تیم پزشکی با مددکار اجتماعی هماهنگی و برنامه ریزي نماید. 

شیر با مسئول توزیع شیر در داروخانه همکاري نماید. کمک به توزیع شیر صرفاً رابط می تواند در توزیع  - 5

  زیر نظر مسئول مربوطه در داروخانه می تواند صورت گیرد.

  مسئول توزیع شیر باید در تیم پزشکی موضوع را برنامه ریزي و با مددکار اجتماعی هماهنگ نماید.  - 6

  .ر کارشناس ژنتیک معاونت بهداشتی دانشگاه شرکت نمایدرابط می تواند در جلسات بین بخشی با حضو -8

  

  

مرتبط به برنامه در رابط ملزم به حضور در محل تعیین شده می باشد و حضور وي در سایر بخش هاي  -9

بایستی با هماهنگی مسئول آن بخش با مددکار اجتماعی بیمارستان صورت پذیرد و در خارج از ساعات بیمارستان، 

  .حضور یابد اطراف و حوالی) (و در بیمارستان اي انجام مسئولیت خود تحت عنوان رابطبر تعیین شده

جز آنچه در ذیل وظایف رابط بیماران آمده است مبادرت نماید؛ ه در محل بیمارستان به اقدام دیگري بباید ن رابط - 10

براي جمع آوري کمک دن با خیرین شامل تبلیغات در خصوص انجمن هاي حمایتی یا ارتباط برقرار کر فعالیت ها این

  می شود.نیز 

به  وظیفهمی باشد لذا باید تلاش نماید این  PKUرابط پل ارتباطی مابین خانواده بیماران و نظام خدمات بیماران  - 11

راهنمایی والدین در خصوص انجام به موقع  ،نحو احسن انجام شود. به دلیل گفته شده یکی از وظایف مهم رابط

دوره اي درخواست شده توسط پزشک، مراجعه در زمان مناسب براي تحویل شیر از داروخانه، مراجعه به  آزمایشات

سعی در راستاي افزایش تمایل والدین به انجام صحیح امور مربوط به بیمار و مشاوره ژنتیک است .  موقع به پزشک

اه و روانشناس بالینی، مشاور ژنتیک، توسط والدین در منزل به نحوي که پزشک، مشاور تغذیه، مسئول آزمایشگ
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می باشد. این امور باید با برنامه ریزي و هماهنگی با  PKUمددکار اجتماعی اعلام داشته است به عهده رابط بیماران 

  مددکار اجتماعی صورت پذیرد.

ارتباط باید ترجیحاً تلفنی این  با توافق با مددکار اجتماعی تعیین می شود.با خانواده ها نحوه برقراري ارتباط رابط - 12

 .و با استفاده از امکانات بیمارستان و بخش مددکاري اجتماعی و در روزهاي حضور رابط در بیمارستان صورت گیرد

رابط از اتکاي والدین به خود و اقدام شخصی در مورد رفع مشکلات بیماران پرهیز نماید و در صورت  ضروري است

و خانواده، خانواده را جهت دریافت حمایت اجتماعی و سایر اقدامات لازم به مددکار مشاهده مشکلات ویژه در بیمار 

اجتماعی ارجاع دهد مددکار اجتماعی نیز باید از طریق تشکیل پرونده اجتماعی براي هر بیمار از وضعیت کامل ایشان 

ه و به مورد اجرا گذارد به نحوي که مطلع گردد و اقدامات لازم براي رفع مشکلات را با همکاري رابط برنامه ریزي کرد

باید فعالیت هاي  مددکار اجتماعی چنین مانعی براي اجراي دستورات تیم پزشکی توسط بیمار وجود نداشته باشد. هم

مربوط براي رفع مشکلاتی که منجر به ایجاد مانع براي اقدامات پزشکی می شود به نحو مقتضی در پروندة اجتماعی 

رابط می تواند با توافق با مددکار اجتماعی در تشکیل این  ابل رویت توسط تیم نظارت برنامه باشد.بیمار ثبت شود و ق

  پرونده مشارکت نماید

از جمله جلسات آموزشی که هر سه ماه یکبار  PKUدر جلسات حمایتی و اجتماعی مربوط به بیماران  بایدرابط  - 13

تشکیل می شود، شرکت نماید و در تشکیل این جلسات و دعوت  در محل بیمارستان و با هماهنگی مددکار اجتماعی

  خانواده ها براي شرکت مؤثر در جلسات مشارکت نماید.

خانواده ها در جلسات     همچنین رابط باید در جمع آوري نظریات خانواده ها و ساماندهی و برنامه ریزي ابراز نظر 

  دکار اجتماعی، مشارکت نماید.سه ماهانه آموزشی والدین با هماهنگی و زیر نظر مد

صورت مکتوب و ه ب راارایه می شود  PKUهر گونه اعتراض و شکایت در ارتباط با خدماتی که به بیمار رابط باید  - 14

از آن طریق در جلسات ماهانه تیم پزشکی  نماید تا مستدل به مددکار اجتماعی (با رونوشت به مدیر بیمارستان) تحویل 

  ي شود.مطرح و تصمیم گیر

گی اجراي دستورات تفهیم چگونگی تهیه مواد غذایی و طبخ غذا و تفهیم و توجیه خانواده ها در مورد چگون -15 

  هده رابط است. انجام این امر زیر نظر کارشناس تغذیه باید صورت گیرد.کارشناس تغذیه به ع

ار بدهد. در صورتی که نظري راجع به رژیم رابط نباید تحت هیچ شرایطی اطلاعات اضافی در مورد رژیم غذایی به بیم

  غذایی دارد باید نظر خود را به کارشناس تغذیه ارایه نماید.

 نبایدتاکید می نماید تفهیم موضوع به معنی ساده کردن رژیم داده شده توسط کارشناس تغذیه براي بیمار است و رابط 

   یا مواد غذایی خاصی را به والدین عرضه نماید. بدون هماهنگی با کارشناس تغذیه رژیمی را به والدین توصیه

  :دیگر در استان بیمارستان منتخبگ) 
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به غیر (موقعیت جغرافیایی یا فرهنگی و یا تعداد بیماران صلاح است  دلیل بنا به چنانچه در عرصه تحت پوشش دانشگاه

تعیین به معاونت درمان  بایدن عرضه نماید بیمارستان دیگري خدمات بالینی را به  بیمارا ،استان) از بیمارستان منتخب

مانند  شرح کلیه وظایف و اقدامات عیناً اجراي خدمت بیان شده در دستورالعمل اقدام نماید. براي بیمارستان مناسب

آموزش هاي لازم توسط اعضاي تیم خدمات بالینی بیمارستان  است. لازم است استان وظایف بیمارستان منتخب

به تیم بالینی ارائه شود و معاونت درمان از توانمندي لازم  از فعالیت بیمارستان منتخب دیگر استانپیش  استان منتخب

نماید. بدیهی است نظارت و پایش و سایر وظایف  حاصلاطمینان  دیگر استان منتخب مستقر در بیمارستانتیم بالینی 

   .لازم الاجراست نیز اندیگر استبیمارستان منتخب استان براي بیمارستان منتخب  بهمربوط 

  

  مرکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیک: ) ه

براي مشاوره  PKU(توسط پزشک متخصص منتخب  از بیمارستان هاي منتخب پذیرش موارد ارجاع شده -1

  ژنتیک 

هاي منتخب عضو  والدین بیمار و ارجاع آنها براي تعیین موتاسیون به آزمایشگاهژنتیک  انجام مشاوره -2

 )ي غیرواگیر(معرفی شده از سوي مرکز مدیریت بیماریها PKUپیش از تولد  ژنتیک  شخیصشبکه ت

در معرض  نزدیک نموده یا قصد این نوع ازدواج را دارندو خویشانی که ازدواج فامیلیدر معرض خطر بیمارانجام مشاوره با خویشان  -3

در صورت  * PNDآن ها براي انجام    و ارجاع  ردیانجام گ ژنتیک براي ایشان  هستند باید اقدامات ویژه مشاوره ژنتیک و تشخیص pkuخطر تولد بچه 

 نیاز

 مربوطه  هاي ثبت کلیه اطلاعات لازم در فرم - 4

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

 برنامه هاي آموزشی تعیین شده از سوي سطوح بالاتر  شرکت در - 6

 سطوح بالاتر  ابلاغر صورت مشارکت در برنامه هاي آموزشی د -7

 به شکل قابل دسترس هاي مرتبط نامه آرشیو منظم کلیه متون آموزشی، دستورالعمل ها، آئین -8

  

  

  :برنامهروش اجراي 

ماهه سوم در  3ماهه اول و  3 و ترجیحاً در  در دو نوبتحداقل خانم هاي باردار در دوران بارداري ضروري است     

از  بعدد و نآموزش هاي لازم را کسب نمای  براي آزمایش غربالگري نوزاداجعه به هنگام غربالگري  وزمان مرمورد 

اهمیت مبنی بر  را توصیه هاي لازممجدداً و موکداً روستا) باید مرکز تسهیلات زایمانی در در زایشگاه (یا در  نوزاد تولد
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نوزاد به تحویل رسید  شناسنامه ولادت و یا  نوزادي و منوط بودن دریافت گواهی 5تا  3در روز آزمایشات غربالگري 

  د. نتوسط کارکنان زایشگاه، دریافت دارنمونه گیري از نوزاد براي غربالگري نوزادي 

(به ، توسط فرد آموزش دیده آورده شده نمونه گیريبه مرکز پاشنه پاي نوزاد که توسط والدین  از 5تا  3در روز 

بر روي  مویرگیچند قطره از خون ت زده می شود و سلانبرنامه آمده است)  یآزمایشگاه استاندارد هاي در روشی که

در  ،و براساس پروتکل ارسالشده خشک  ساعت 3به مدت  در هواي مناسبکاغذها می شود و  گرفته، کاغذ گاتري

 مرجع منتخب هو در پایان روز با سایر نمونه هاي خون تهیه شده از سایر نوزادان به آزمایشگا گذاشته می شودپاکت 

لازم است مشخصات کامل نوزاد قبل از گرفتن نمونه خون بر روي فرم  فرستاده می شود. )غربالگري یا رفرانس

  نوشته شود.مطابق دستورالعمل زمان  طور همه مخصوص و بر روي کارت گاتري ب

 ،، این امر را توسط تلفنشدنمثبت آزمایشات را انجام داده و در صورت  ،ها نمونه آزمایشگاه به محض دریافت     

والدین نوزاد را  بلافاصلهل و نیروي مسئو  رساندمی تعیین شده در دستورالعمل نیروهاي بهداشتی اطلاع به فوري 

و براي انجام تهیه شده همان روز  سرمی نماید. نمونه میفراخوان  (جهت آزمایش تائید)  سرمی براي اخذ نمونه

ه مرکز ب )و فاکس با تلفن، فوراً (مثبت شدن آزمایشارسال شود و در صورت  نتخبم HPLCبه آزمایشگاه  آزمایش

پوشش دهنده (بهداشت شهرستان، مرکز بهداشتی درمانی مرکز . می گردداعلام  و معاونت بهداشت بهداشت شهرستان

ن را بعد از راهنمایی و را فراخوان می نماید و ایشاوالدین نوزاد را آگاه می سازد و این مرکز،  )محل سکونت نوزاد

در مورد نوزاد  مطابق با دستور العملدرمان می نماید.  ارجاع (واحد مددکاري)بیمارستان منتخب به  دریافت فرم ارجاع

   .نماید می قسمت دوم فرم ارجاع را تکمیل  و به شهرستان محل ارجاع ارسالبیمارستان منتخب و  انجام می گردد

اولین بار در بیمارستان منتخب مرکز استان صورت می  مشاورة ژنتیک ز بهداشتی درمانی مرکارجاع به کار درمانی و

ده ننتهیه لیست بیماران مراجعه کگیرد و ارجاعات بعدي بر حسب ضرورت توسط همین متخصص به انجام می رسد. 

موظف  یم نظارت استان،تارسال می شود.  عاونت بهداشتمبه  در فرم مربوطه صورت می گیرد وبه بیمارستان منتخب 

  . صحیح و استاندارد را کنترل می نماید درمان نحوهاست، 

  

  کنترل درمان و پیگیري وضعیت بالینی:  تآزمایشا

سر  یاپا  پاشنۀاز نمونه گیري  با بیمار کنترل درمان براساس زمان تعیین شده در پروندهنمونه خون جهت آزمایش 

گرفته   بر روي کاغذ گاتري) برنامه برنامه (استانداردهاي آزمایشگاهیی ایشگاهآزمبراساس دستورالعمل انگشت بیمار 

تنظیم شده به  منتخب براي بررسی بالینی دوره اي که قبلاً زمان آن توسط متخصصآزمایش بیمار با  پاسخ  می شود. 

   راجعه می نماید.مبیمارستان منتخب 

فنی  تیممعاونت درمان و اعضا مؤثر و تنگاتنگ  با همکاري اهدانشگبهداشت  عاونت، مبرنامه ناظر بر حسن اجراي

  . استدانشگاه 
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فرم  و متون آموزشی .دستورالعمل کشوري است و کلیه سطوح موظفند بر این اساس عمل نمایند ،مرجع اجراي برنامه

بدیهی است توزیع می شود.روستایی شهري و سطوح تابعه در ستان اهاي مربوط به هر سطح توسط مرکز بهداشت 

مسئولیت کلی  متن کلیه متون آموزشی و فرم هاي مربوطه توسط مرکز مدیریت بیماري هاي غیرواگیر تهیه می گردد

برنامه و ریاست جامع آن به عهده رئیس دانشگاه علوم پزشکی است و ایشان هماهنگ کننده معاونت براي حسن اجراي 

  می باشد. برنامه

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 
 
  

  

      

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

    

  آموزش  در بیمارستان ها یا بخش زایمان،زایشگاه ها براي مراجعه به هنگام براي غربالگري

  

  تهیه می شود نمونه خون، نمونه گیري منتخبمرکز در 

  

  ارسال می شود مایشگاه رفرانس یا مرجع)(آزمرکز استان آزمایشگاه منتخبنمونه خون به 

      

 گزارش فوري می نماید(ستاد پیگیري)  مرکز بهداشت شهرستانآزمایشگاه موارد مثبت را به 

  

 گزارش فوري می نماید نمونه گیري مرکز  مرکز بهداشت شهرستان موارد مثبت را به

  

نوزاد را به مرکز انجام  ، مایش توسط  پزشک در دفترچه بیمار) (و بعد از درخواست آز نمونه گیري پس از فراخوان والدینمرکز 

   .می دهدفوري /آزمایشگاه تهیه کننده نمونه سرم ارجاع  HPLCدهنده آزمایش 

  

 ارجاعات و اقدامات 

  در برنامه 

  غربالگري نوزادان 

(PKU) 



24 
 

و  مرکز بهداشت شهرستان،به معاونت بهداشتیجواب را در صورت مثبت بودن جواب آزمایش به صورت فوري HPLCآزمایشگاه 

  باید در اسرع وقت به این مراکز ارسال گرددنمونه سرم گزارش می نماید،پاسخ هاي نرمال نیز  آزمایشگاه تهیه کننده

  

می فوري منتخب مرکز استان ارجاع  بیمارستانبه  فرم ارجاعبا توسط مرکز بهداشتی درمانی پوشش دهندة محل سکونت  موارد مثبت

  شوند 

  

ا دستورالعمل آغاز می نماید و اولین گزارش را در قسمت دوم فرم ارجاع تکمیل و نوزاد را مطابق ببرنامه درمانی منتخب  بیمارستان

  ارسال می نماید

  

ارسال می  به معاونت بهداشتماهانه  ،در فرم مربوطهلیست بیماران جدید به همراه آدرس موارد را  مرکز استان بیمارستان منتخب

و از آنجا به مرکز بهداشت و خانه بهداشت گزارش می نماید و مراقبت ا  بوطهمر بهداشت به مرکز  را ردبهداشت  مواعاونت دارد و م

   گزارش مراقبت بیمار انجام می شودا براساس یشان 

  

  

مراقبت  ژنتیک از سوي مراکز بهداشتی درمانی و خانه هاي بهداشت  به  اعلام وضعیت در فرم و والدین گزارش وضعیت مراقبت بیمار

  ارسال می شود   مرکز بهداشت شهرستان

  

 
 
 
  

  پی.کی.یو. در نوزادان یند غربالگري آفر  
  

  

  

                 

  

  

  

 
 
 
   

  

  

  

 
 

  

  

 روز بعد از تولد  5تا  3 غربالگريمراجعه جهت 

 

ارسال نمونه تهیه شده بر روي کاغذ فیلتر به 

 آزمایشگاه منتخب مرکز استان 

 تهیه نمونه خون در مرکز نمونه گیري

 

براي  جهت اخذ نمونه خونفراخوان فوري 

  نمونه گیريآزمایش تائید  توسط مرکز 

  

 

هیپرفنیل 

 آلانینمی دارد 

 خیر

 

گزارش 

پایان  

 عملیات

 بله 

 مرکز بهداشت شهرستان گزارش فوري به  
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 الگوریتم اقدامات آزمایشگاهی

 در برنامه

   pku  غربالگري نوزادي

 

                          

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 HPLCدر آزمایشگاه  انجام آزمایش تائید

 

توسط  ستانمعرفی به بیمارستان منتخب مرکز ا

 مرکز پوشش دهندة محل سکونت 

 

هیپرفنیل 

 آلانینمی دارد 

 خیر

 بله

گزارش 

پایان 

 عملیات

 

مراقبت بر حسب دستورالعمل 

  نظام مراقبت بیماري

 

   اقدامات درمانی بر اساس دستورالعمل

براي نگهداري به بیمارستان منتخب منظم  مراجعه 

 تعیین شده سطح فنیل آلانین خون در محدوده 

و  ارجاع به بیمارستان منتخب

  آلانین فنیلسطح  اقدام براساس

 

 گیرد قرارمی بیمارستان منتخب تحت نظر در

  برنامۀ غذایی) در بدون تغییر(

 
  درمان استاندارد

 طبیعی است؟ آیا فرد

 پایان اقدامات 

پایان اقدامات   

منتخب  بیمارستانمعرفی به 

ژنتیک ة مرکز مشاور و

  و ادامۀ درمان رستانشه

 

 فراخوان والدین

ی
بل

 

 خیر

 HPLC آلانین به روش فنیل انجام آزمایش

  منتخبخون به آزمایشگاه  ۀارسال نمون

گزارش کتبی 

به مرکز 

مقدار آیا 
 آلانین فنیل

 ۀنمون ۀبراي تهی آزمایشگاهبه نوزاد ارجاع 

فراخوان 

 والدین

انجام آزمایش در 

 آزمایشگاه

 مرجعارسال نمونه به آزمایشگاه 

 استان

 ۀنمونه از پاشن ۀتهی

  والدین به واحد  ۀمراجع

 

ر(
خی

m
g/

dl
4

≥

 )>mg/dl4(بلی

 آلانین مقدار فنیلآیا 

 طبیعی است؟
 mg/dl4≥( mg/dl  ≤10خیر(

mg/dl7-4 

 

/آزمایشگاه  HPLCآزمایشگاه Iارجاع مستقیم به 

  تهیه کننده نمونه سرم



26 
 

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

   چک لیست عملکرد سطح ستاد دانشگاه

  

  )و مؤثر ، هیئت اجرایی مرتبطمرتبط و مؤثر (متشکل از معاونین، هیئت علمی آیا تیم فنی دانشگاهی تشکیل شده است؟ -1

  بلی        خیر               

  ؟ ( با مشارکت تیم فنی )استطور دوره اي ارتقاء یافته  و به برنامه عملیاتی منطقه طراحیآیا  -2

  بلی        خیر               

  لازم (مصرفی) جهت اجراي طرح تهیه و توزیع شده است؟ مواردآیا  -3

  بلی        خیر               

  به انجام رسیده است؟درگیر  تمام سطوح نیروهايو آموزش یه توجآیا  -4

  بلی        خیر               

  ؟و ارتقاء می یابدچک لیست نظارت تدوین شده آیا  -5

  بلی        خیر               

                                                 
           توجه: چک لیست سایر سطوح می بایست توسط دانشگاه براساس فعالیت هاي پیش بینـی شـده بـراي هـر سـطح طراحـی شـود. همچنـین

  تابعه چک لیست مربوطه را تهیه نمایند و در نظارت ها از این وسیله نیز استفاده کنند.  سطوح بعدي هر یک باید براساس فعالیت هاي سطح
  



27 
 

  ؟ و به روز می شوددر همه سطوح توزیع شده و متون آموزشی لازم آیا فرم هاي مربوطه  -6

  بلی        خیر               

  در ستاد دانشگاه برنامه ریزي شده است؟  بر سطوح تابعه نظارت دوره ايآیا  -7

  بلی        خیر               

  عمل ثبت می شود؟لاطلاعات براساس دستوراآیا  -8

  بلی        خیر               

  می شود؟ جمع آورياطلاعات براساس دستورالعمل آیا  -9

  بلی        خیر               

  

  اطلاعات براساس دستورالعمل ارسال می شود؟آیا  -10

  بلی        خیر               

  فعالیت دارد؟بر اساس دستورالعمل  معرفی شده و استان PKUمنتخب  بیمارستانآیا  -11

  بلی        خیر               

نظـارت   و توسط تیم نظارت دانشـگاه  دستورالعمل بر اساسان استمنتخب مرکز  بیمارستانآیا  -12

  ؟دوره اي می شود

  بلی        خیر               

  معرفی شده است؟ و شناساییدر مرکز استان  )غربالگريآزمایشگاه (آیا  -13

  بلی        خیر               

  صادر شده است؟ فنی دانشگاهیابلاغ اعضاي کمیته آیا  -14

  بلی        خیر               

، کارشناس تغذیه، بالینی عملکرد متخصصین PKUبیمارستان منتخب در  نظارت دوره اي در آیا -15

بـه تفکیـک بررسـی و     ، روانشناس بالینی، مـددکار اجتمـاعی و رابـط والـدین    آزمایشگاه و داروخانه

  ؟گزارش تهیه و به مقامات ارسال می شود

  خیر          بلی             

   و وضعیت آنها ارتقاء می یابد؟ ونه گیري انتخابممراکز نآیا  -16
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  بلی        خیر               

انجام می شود و برنامه ریزي شده  مشخص بصورت مراکز نمونه گیري با چک لیستپایش آیا  -17

  ؟ شده است پی گیريمشکلات 

  بلی        خیر               

متخصص بالینی در روزهاي تعیین شده به بررسی بالینی بیماران می پردازد و نتـایج را در  آیا  -18

  فرم بررسی بالینی ثبت می کند؟ 

  بلی        خیر               

تغذیـه    مشـاوره آیا کارشناس تغذیه در روزهاي تعیین شده (همان روزهاي بررسی بالینی) بـه   -19

  ه ثبت می کند؟ یا در فرم وضعیت تغذبیماران می پردازد و نتایج ر

  بلی        خیر          

  

  فی اخیرشان) کنترل شده است؟ 3% بیماران (حداقل 95آیا سطح فنیل آلانین حداقل  -20

  بلی        خیر              

کارشـناس تغذیـه   براساس تنظیم و توصیه را  مخصوصیا داروخانه بیمارستان منتخب شیر آ -21 

  ؟ تحویل می دهدهمان روزهاي بررسی بالینی) به بیماران  (در

  بلی        خیر           

آیا کارشناس تغذیه در روزهاي تعیین شده (همان روزهاي بررسی بالینی) به کارشناسی تغذیه   -22

  بیماران می پردازد و نتایج را در فرم وضعیت تغذیه ثبت می کند؟ 

       بلی        خیر          

را براسـاس تنظـیم و توصـیه     و غـذاي بیمـاران   آیا داروخانه بیمارستان منتخب شیر یارانه اي -23

  کارشناس تغذیه (در همان روزهاي بررسی بالینی) به بیماران تحویل می دهد؟ 

  بلی        خیر               

ا (در همان روز مراجعه بیمار آزمایشات کنترل درمان رپاسخ آیا آزمایشگاه بیمارستان منتخب،  -24

بیماران اعـلام مـی نمایـد(یا پـیش از مراجعـه ایشـان بـه        و هماهنگ با پزشک و کارشناس تغذیه) به 

  ؟ بیمارستان)
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  بلی        خیر               

آیا بیمارستان منتخب مرکز استان لیست بیماران جدید را در فرم مربوطه همراه با آدرس محل  -25

  ارسال می دارد؟  دانشگاهبهداشت  عاونتبه مح و به هنگام صحیسکونت 

  بلی        خیر               

متخصصین بالینی، کارشناس تغذیـه، آزمایشـگاه داروخانـه، روانشـناس بـالینی و مـددکار       آیا  -26

اجتماعی با حمایت و مشارکت رئیس و مدیر بیمارستان و نمایندگان ثابـت عوامـل مـرتبط از سـطح     

نشگاه شامل بهداشت بر درمان در قالب تـیم پزشـکی، جلسـه ماهانـه را تشـکیل و رفـع مشـکلات        دا

  ؟ پاسخگویی به بیماران را دنبال میکند

  بلی        خیر         

        

تحـت نظـر و بـا    دانشـگاه   کارشناس ژنتیـک  بیمارستان منتخب با هماهنگی رابط والدین در آیا  -27

  ؟ی در روزهاي تعیین شده توسط تیم پزشکی انجام وظیفه می نمایدمدیریت مددکار اجتماع

  بلی        خیر      

آیا جلسه والدین با کمک مددکار اجتماعی، روانشناس و رابط والدین و با حمایت و مشارکت در  -28

  ماه صورت می پذیرد؟ 3اجراي برنامه توسط تیم پزشکی و عوامل مرتبط از دانشگاه هر 

  لی        خیر ب     

آیا جلسات بین بخشی استانی براي تسهیل امور برنامه و جلـب حمایـت هـاي معنـوي و مـادي       -29

  ؟ ها(صرفاً در چهارچوب سیاست برنامه کشوري) انجام می شودسایر بخش 

  بلی        خیر             

کارشناس تغذیه و سـایر  آیا عوامل بالینی و درمانی بیمارستان منتخب شامل متخصص بالینی،  -30

در ارتباط برنامه ریـزي شـده و    PKUعوامل اصلی درمان و حمایت بیمار با بیمارستان هاي مرجع 

  موثر هستند؟

  بلی        خیر      
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  (سوالات اضافی نیز بحث شود)

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  جدول متغیرها :

  / معیار واحد سنجش  تعریف  نام متغییر  

1  
  نین خونفنیل آلا مقدار

  (غربالگري)

در در زمان تعیین شده فنیل آلانین خون نوزاد  مقدار

  (مجموعۀ استانداردهاي آزمایشگاهی)  دستورالعمل

mg/dl فنیل آلانین خون 

  مویرگی

  فنیل آلانین خون (تائید)مقدار   2
بررسی مجدد فنیل آلانین خون در نوزادانی که در تست 

  بوده است. mg/dl 4یش از آنها بخون غربال گري فنیل آلانین 

mg/dl فنیل آلانین خون 

  وریدي

3  
 فنیل آلانین خون (کنترل

  )درمان

فنیل آلانین خون در دوره درمان بیمار مبتلا به هیپرفنیل 

  می نآلانی

mg/dl فنیل آلانین خون   

4  
آزمایش انجام زمان 

  غربالگري

  نوزاد آزمایش غربالگري ي در نظر گرفته شده برا یزمانطیف 
  دستورالعمل

  دستورالعمل  انجام آزمایش تائید زمان   زمان آزمایش تایید غربالگري  5

6  
زمان گزارش آزمایش 

  غربالگري

  غربالگري مثبت ارسال گزارش آزمایش زمان 
  دستورالعمل

  دستورالعمل  آزمایش تائیدمثبت در ارسال گزارش موارد زمان   زمان گزارش آزمایش تایید  7

  دستورالعملموارد مثبت غربال گري گزارش شده در زمان فراخوان زمان ستم بهداشتی زمان اقدام سی  8
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  غربالگري مثبت و تأیید مثبت به تفکیک تعیین شده  در موارد مثبت غربال گري

9  
زمان اقدام سیستم بهداشتی 

  در موارد مثبت آزمایش تایید

  زمان ارجاع بیمار به بیمارستان منتخب 
  دستورالعمل

10  
ویزیت بیمار در  زمان

  ستانبیمارستان منتخب ا

زمان اولین مراجعه بیمار بعد از ثبت شدن آزمایش تائید و 

  ویزیت وي 
  دستورالعمل

  استاندارد درمان  11

 ن توسط متخصصآنوع درمان و نحوه ادامه ، زمان شروع

در بیمارستان منتخب  و کارشناس تغذیه و آزمایشگاه بالینی

   (به تفکیک)مرکز استان و شهرستان 

  بیمار یبیمارستانپرونده 

  دستورالعمل

12  IQ ) سالگی)  4در  
بر (ارزیابی شده IQ واحد   سالگی 4در پایان  رضریب هوش بیما

 )اساس استاندارد
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13  
مواردي که پرونده مشاوره 

  ژنتیک دارند 

  دستور المل  خانواده هاي ارجاع شده و مراجعه کرده به مشاوره ژنتیک

14  
  PNDارجاع به  تعداد

  

  تاسیونوخانواده در معرض خطر ارجاع شده براي بررسی م
  دستور العمل

15  
ارجاع  PNDمواردي از حاملگی مادر فرد مبتلا که به مرکز PNDتعداد ارجاع به مرکز 

 شده است. 
  دستور العمل

16  
براي آن انجام  PNDمواردي از حاملگی مادر فرد مبتلا که  PNDانجام 

  شده است 
  ستور العملد

  سقط موارد  17
  سقط شده اند PNDدر  PKUمواردي که با تشخیص 

  به تفکیک کلاسیک و غیر کلاسیک

  دستور العمل

  

18  

موارد بروز در میان موارد 

PKU در  منفیPND  

در زمان جنینی  PNDدر مواردي که آزمایش  PKUبروز 

لم براي آنها انجام شده و امکان بیماري در نوزاد رد شده (سا

  ناقل یا سالم تشخیص داده شده)

فنیل آلانین خون نوزاد در 

غربالگري نوزادان و فرم 

  بررسی بروز 

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  ارزیابی و ارزشیابی:
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  عوامل ارزیابی –الف 

  اطلاعات جاري -1

بررسی هاي دوره اي ناظران و کارشناسان اعزامی و گزارشات مربوطه و چک لیست هاي  -2

 تهیه شده

قطعی برنامه ریزي شده (با توجه به گزارشات و داده هاي ارسالی طراحی و بررسی هاي م -3

 اجرا خواهد شد)

  

  شاخص هاي ارزشیابی –ب 

  

 شاخص هاي ناظر به اهداف 

  

  بروز میزان )1

  در زمان تعیین شده متولدین زندهدر  PKUتعداد رخداد جدید  تعریف:

  

  نحوه محاسبه: 

+تعداد بروز در موارد در یک سالغربالگري شده جمعیت در متولد شده مبتلا  موارد                              
PND شده و سقط شده  

       000/10 ×  
  همان جمعیت همان سالزنده کل موارد تولد 

 
  

  محل کسب اطلاعات:

 فرم هاي ثبت اطلاعات در سطوح مختلف -

 نظام ثبت جمعیت و واقعه هاي حیاتی کشور  -

  

  

   :ل نشدهموارد کنتر) در صد 2

( کلاسیک و سایر هیپرفنیل آلانیمی هاي کاندید درمان) که فنیل  PKUدرصد مواردي از  تعریف:

  آلانین خون آنها زیر درمان کنترل نشده است.

  

  نحوه محاسبه:
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  در سالدر جمعیت مشخص نشده موارد کنترل 
              100  ×  

  تعداد بیماران تحت پوشش در بیمارستان                                                       

  

  

  : (خطاي تشخیص تست غربالگري) تست منفیدر موارد  بروز درصد )3

  در صد مواردي از بروز که تست غربالگري منفی داشته اند تعریف:

  

  نحوه محاسبه:

  موارد بروز در میان افرادي که تست منفی داشته اند در متولدین یک سال
              100  ×  

  کل موارد تست منفی / در همان جمعیت / همان سال
  

  

  

   شده: PNDبروز  ) 4

براي آنها انجام  PNDکه  PNDدرصد مواردي از بروز در میان موارد ارجاع شده براي  تعریف :

  شده و جنین سالم تشخیص داده شده

  

  نحوه محاسبه:

  / سال  هشده و سالم تشخیص داده شد انجام  PND در موارد بروز
                            100  ×  

  / همان سال  شده و سالم تشخیص داده شده PNDکل موارد 
  

  

  

  :  استاندارد درمان )5

  : در صد درمان استاندارد ( مطابق دستورالعمل)  تعریف

  

  نحوه محاسبه:

  شده در دستورالعمل) فنیل آلانین آخر آن ها کنترل است(بر اساس محدوده ذکر 3تعداد بیمارانی که 
                      100  ×  

  تعداد کل بیماران تحت پوشش                                                                   

6  (IQ هبدست آمد :    
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بیماران شناسایی شده  تفکیک نوعبدست آمده به (بر اساس تست استاندارد)  IQ متوسط  تعریف:

  گري در غربال

  

  نحوه محاسبه:

  مینبه تفکیک نوع هیپرفنیل آلانیسالگی  4در مبتلایان شناسایی شده  IQمجموعه نمرة 

                                                                           

  ، همان نوع بیمارينبیماران شناسایی شده همان سکل 
  
  

  

  :HPLC*)درصد بروز در موارد منفی 

  منفی داشتندHPLCکه   PKUتعداد موارد 

  براي آن ها انجام شده HPLCتعداد مواردي که 

  :PND*)درصد بروز در موارد 




