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  فنیل کتونوري

، شودناستفاده  ینئآلانین مواد غذایی در بدن براي ساخت پروت فنیلز ا چنانچه. ید آمینه ضروري استفنیل آلانین یک اس
 ن یعنیآ ردورکسیلاز یا کوفاکتوهی  آلانین کمبود آنزیم فنیل .دگردبطور طبیعی تجزیه می  این ماده

 یشافرم هاي مختلف بالینی و بیوشیمیایی افز. می شود هیدروبیوپترین موجب تجمع فنیل آلانین در مایعات بدن تترا 

  . فنیل آلانین در بدن وجود دارد 
  

  :نوع کلاسیک PKU) (فنیل کتونوري

 فنیل آلانین اضافی به .ز ایجاد می شودلایسروکیا فقدان آنزیم فنیل آلانین هید کمبود این نوع بیماري بدلیل

هاي بعدي همراه با فنیل آلانین   این متابولیت ها و سایرمتابولیت . فنیل پیرویک اسید و فنیل اتیلین آمین تبدیل می شود 
  .دگردنم طبیعی را مختل نموده و موجب صدمه مغزي می سابولیتاضافی م

. دشوبتدریج پیشرفت می کند و طی چند ماه آشکار می  یو عقب ماندگی ذهن کودك مبتلا در ابتداي تولد طبیعی است
 50کاسته خواهد شد و تا پایان سال اول  او IQنمره از  4به ازاء هر ماه  ،کودك در صورتی که تحت درمان قرار نگیرد

 پرفعالیتی همراه با حرکات عقب ماندگی مغزي در این بیماري شدید است و کودك مبتلا. را از دست خواهد داد IQنمره از 
بوي مخصوص و نامطبوع این کودکان مربوط . نیاز به مراقبت مخصوص دارند ، اغلب بیماران مبتلا. بی هدف پیدا می کند

 4/1اغلب بیماران هیپرتونیک هستند و . در معاینه عصبی، علائم یکنواختی را نمی توان یافت. اسیدلاکتیک است به متابولیت
  .تشنج نیز دارند این بیماران

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

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

 توصیه می شود خون نوزاد بعد از . تا آزمایش لازم انجام گردد ،ارسالبه آزمایشگاه منتخب د و وکاغذ فیلتر گرفته ش
در . این موجب می شود تا نتایج منفی کاذب کاهش یابد .گرفته شود ،با شیر تغذیههمراه با وتولد ساعت از  72 گذشت

باید اندازه  ) HPLCبا روش ( سرمتیروزین  نین را نشان دهد، فنیل آلانین وصورتی که این تست مقدماتی افزایش فنیل آلا
هاي  باشد و همچنین متابولیت طبیعیو تیروزین خون  mg/dl 20در صورتی که فنیل آلانین خون بیش از . گیري شود

 کوفاکتور(تتراهیدروبیوپترین  در ادار افزایش یافته باشد و اختلال مربوط به فنیل آلانین

  .دشوتائید می  کلاسیک  pku، تشخیص رد شود) زلافنیل آلانین هیدروکسی 
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 mg/dl20-        10اگر قسمتی از فعالیت آنزیم فنیل آلانین هیدروکسیلاز باقیمانده باشد، غلظت فنیل آلانین خون بین 

)mol/lµ1200-600 (این موارد . خواهد بودmild pku  یل آلانین، بین به غلظت بالاي فن. خوانده می شوندmg/dl 10-4 
  .اطلاق می شود (HPA)هیپرفنیل آلانینمیا
این بیماري متمرکز بر کاهش فنیل آلانین و متابولیت هاي آن در خون است و هدف آن ممانعت یا کاهش  یاقدامات درمان

تخصص تغذیه تنظیم این رژیم باید تحت نظر یک م .شودباید محدود  انفنیل آلانین رژیم این بیمار. صدمه مغزي است
کنترل  فنیل آلانین یسطح سرم. اطمینان حاصل شود خون نفنیل آلانی گردد و با آزمایشات مکرر خون از سطح مناسب

  .است سال 12براي کودکان بزرگتر از  10تا  mg/dl 2سال و  12در کودکان زیر  6تا  mg/dl 2بین در بیماران  شده 
تا  رژیم مخصوص غذایی ، ضروري است کنترل رژیم غذایی کاهش می یابد لیکن کودك شدتاز عمر  سال 6گرچه بعد از 
  .ادامه یابد تحت نظر تیم بالینی  پایان عمر

  

 BH4 (BH4 deficiency)کمبود  

را موجب می  BH4ایجاد یا تجدید که آلانین خون دارند نقص در آنزیم هایی است  کودکانی که افزایش فنیل% 2در  حداقل
 BH4. ین کودکان حتی در صورتی که فنیل آلانین خون کنترل شود پیشرفت صدمه مغزي ادامه می یابددر ا. شوند

است و هیدروکسیلازهاي  هیدروکسیلاز تریپتوفان و هیدروکسیلاز هیدروکسیلاز ، تیروزینفنیل آلانین کوفاکتور آنزیم 
اختلال آنزیمی که منجر  چهار. نین ضروري استنسمیترهاي دوپامین و سروتوتراوتریپتوفان براي ساخت نور تیروزین و

پیروویل  -6اختلال مربوط به کمبود آنزیم % 50بیش از . شناخته شده اند ، به کمبود این کوفاکتور می شوند
  .است DHPRو کمبود ) (PTS-6  سنتتاز تتراهیدروپترین

 علائم ولی علی رغم رژیم درمانی مناسب، استک این بیماري شبیه بیماران فنیل کتونوري کلاسیعلائم از نقطه نظر بالینی 
آنزیم کاربینولامین دهیدراتاز که علائم بالینی ندارد و این  فقدان به استثناي کمبود یا(ماهگی ادامه می یابد  3شان بعد از 
 یکی از راه .)ایجاد گردد BH2آهستگی انجام شود و  هیک و بتمایست که دهیدراتاسیون میتواند بطور غیر آنزا بدلیل آن

داده می  خوراکی  BH4در این روش . معروف است loading testکه به  است BH4هاي تشخیص این بیماري تجویز 
. دگردساعت طبیعی می  6تا  4فنیل آلانین خون طی  ،تلا به این کمبودبداخل ورید تجویز می شود و در بیماران مشود یا 

ي دمی یبرخی بیماران مبتلا به نقص آنز. باشدحاوي فنیل آلانین کودك غذایی  تست در حالی انجام می شود که رژیم
ی آنزیمی  ستوان از طریق برر این گروه اخیر را می. به این تست جواب نمی دهند (DHPR)کتازدوریدین رپتیدروه

  . شناسایی شوداین نقص همچنین می تواند از طریق مطالعه ژن مربوطه نیز . تشخیص داد
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 درمان همچنان نامعلوم است، از جمله روش هاي درمانی طولانی مدتاي مختلف انجام می شود و اثرات درمان به روش ه
 ,hydroxytryptophan-5) پیش سازهاي نوروترانسمیترهاهمچنین تجویز ین و رژیم محدود در فنیل آلان در این بیماري

L-dopa) خوراکی  رژیم محدود در فنیل آلانین و تجویز ،روش دیگر درمان .استBH4 این مادهروزانه دوز کم . است، 
خونی  داز س این ماده  تجویز شود)  h24 mg/kg/  40-20 ( ی که با دوز بالاتو در صور کاهش می دهد فنیل آلانین خون را

  .دگردو پیشرفت صدمات مغزي را مانع می  نموده عبور نیز مغزي 
  

  :فنیل آلانینمی گذرا

وقتی توانایی نوزادان براي اکسیده کردن تیروزین تکامل  .رخ می دهد ننوزاداا نمی گذاریتیروزافزایش فنیل آلانین خون در 
کافی تکامل  حدمیناز نیز اگر وجود نداشته باشد یا به آ فنیل آلانین ترانس. یابد، سطح فنیل آلانین خون طبیعی خواهد شد

حتی  اناین نوزاد. ایجاد نماید ش بالا باشد،ي پروتئینی شیرمی تواند این مشکل را در صورتی که نوزاد محتوا ،نیافته باشد
و اگر  فنیل کتونوري ندارند و مبتلا به فنیل آلانینمی گذرا هستند می رسد mg/dl 30وقتی سطح فنیل آلانین خونشان به 

  . وضعیت طبیعی پیدا می کنند شیر آنها محتواي پروتئینی شیر انسان را داشته باشد

  
  

PKU  در ایران:  

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

بیماري اتوزوم مغلوب است . است 8000در  1، 1389تا سال  1386ایران بر اساس نتایج برنامه غربالگري نوزادان از سال 
  .افزایش می یابد ،شایع باشد نزدیک  ديو شیوع آن در صورتی که ازدواج هاي خویشاون

  
  

  :مطالعه شیراز

نفر نوزاد دختر مورد آزمایش قرار گرفته اند و در  3505نفر نوزاد پسر و   3937، ) 82/ 29/12تا  1/9/79(در این مطالعه 
  .مورد مبتلا شناسایی شده است 7مجموع 
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بیشتر نوزادان  PKUدن برنامه، بیشتر اطرافیان بیماران مبتلا به محققین در این مطالعه تاکید کرده اند که بدلیل اجباري نبو
به ) 000/10تا  000/4در 1(  خود را براي بررسی آورده اند و این موجب شده است تا بروز بیماري از حدود مورد انتظار

  .میزان قابل ملاحظه بیشتر باشد
  
  

  :مطالعه اصفهان

این . مبتلا بوده اند PKUبه %) 2(مورد  36آسایشگاه ها نگهداري می شده اند بیمار عقب مانده ذهنی که در  1611از میان 
  . نیز اعلام شده است% 3هاي پراکنده دیگر نیز مورد تاکید قرار گرفته است و در برخی موارد تا   درصد در مطالعه

  

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

  .تعمیم آن به جمعیت، کافی نبوده است
  

  : مطالعه دکتر نسرین حسین پور و همکاران 

به کلینیک تحقیقات مهندسی ژنتیک و تکنولوژي زیستی  12/8/79تا  4/11/77خانواده ایرانی که از تاریخ  81در این مطالعه 
بیماران حاصل ازدواج خویشاوندي بودند و متوسط سن تشخیص بیماري با % 82. ده اند، بررسی شده اندمراجعه کر

در این . فرزند مبتلا داشته اند 3، % 8/9فرزند مبتلا و  2 ،خانواده ها% 16. ماه قید شده است 7/20علائم کلینیکی مرسوم 
ان سوم به علت تشخیص دیر هنگام درجاتی از عقب ماندگی فرزند%  13فرزندان دوم و %  74مطالعه تاکید شده است که 

تشنج، شکایات پوستی و استفراغ به ترتیب به عنوان علائم بارز بالینی ذکر شده است، اما در این مطالعه . ذهنی داشته اند،
نگهداري  به سن متوسط تشخیص فرزندان دوم و یا سوم و پرفعالیتی و سایر اختلالات نرولوژیک و یا به علت اصلی

  .بیماران در آسایشگاه اشاره اي نشده است 
  

  :  هیپرفنیل آلانینمی در کشورهاي اروپایی

در  1و در لهستان که برنامه ثبت بیماریهاي ژنتیک دارد  18000در  1، در بلغارستان 000/10در  1بروز بیماري در یونان  
 11500در  1، در ایتالیا  8000در  1، در انگلیس  14000در  1، اسپانیا 7400در  1بروز در آلمان . گزارش شده است 7000

  .گزارش شده است 4800در  1و در ترکیه که همسایه ایران است 
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  :pkuدر ایران بر اساس اطلاعات برنامه کشوري کنترل   PKUوضعیت 

م پزشکی در سه استان دانشگاه علو 6از نوزادان  تحت پوشش  630000بر اساس برنامه غربالگري انجام شده در جمعیت 
اطلاعات تفضیلی این برنامه در . برآورد شده است 8000در  PKU، 1بروز کلی ) مازندران فارس، تهران،(بزرگ کشور 

این اطلاعات با توسعه برنامه . از سوي مرکز مدیریت بیماریهاي غیرواگیر منتشر شده است 1389مجموعه تحلیلی در سال 
در این مجموعه هم چنین اطلاعات مربوط به روند پیشرفت و تاثیر برنامه منعکس . اهد یافتغربالگري به کشور تعمیق  خو

 . شده است

  
  : هدف کلی

  کاهش بار بیماري فنیل کتونوري
  

  :اهداف اختصاصی

  کاهش بروز بیماري - 1
 کاهش معلولیت جسمی - 2

 کاهش عقب ماندگی ذهنی - 3

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

  
  :استراتژي ها 

  غربالگري و شناسایی کودکان مبتلا و درمان استاندارد آنها  - 1
 مشاورة ژنتیک و تشخیص پیش از تولد در خانواده و فامیل نزدیک بیمار - 2

  ساماندهی خدمات بالینی- 3
  

  :فعالیت ها 

  :در قالب استراتژي یک

  تشکیل تیم فنی - 1
  تدوین دستورالعمل برنامه - 2
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  آزمایشگاههاي معتبر براي انجام آزمایششناسایی و انتخاب  - 3
جامع و متمرکز به بیماران شناسایی شده از  شناسایی و انتخاب بیمارستان مرکز استان جهت ارائه خدمات بالینی - 4

  :   غربالگري و بیماران قبلاً شناسایی شده شامل
  ویزیت دوره اي توسط متخصص منتخب •
  مشاوره تغذیه توسط کارشناس تغذیه •
  آزمایشات کنترل درمان بصورت دوره اي  انجام  •
  تحویل شیر و غذاي مخصوص بیماران در داروخانه بیمارستان منتخب •
 مشاوره روان شناسی بالینی خانواده ها  و ارائه خدمات بازتوانی ذهنی به بیماران در صورت نیاز •

 مشاوره کاردرمانی و گفتاردرمانی به بیماران در صورت نیاز •

  و برقراري ارتباط سازمان یافته با بیماران از طریق تشکیل شبکه رابطین بیماران مددکاري اجتماعی  •
  : آموزش گروه هاي هدف - 5
 )نمونه گیران، بهورزان، کاردانان، کارشناسان، پزشکان(کارکنان بهداشتی درمانی •

 pkuکارکنان آزمایشگاههاي کنترل درمان در بیمارستان هاي منتخب  •

 غربالگري در استان) مرجع یا رفرانس(کارکنان آزمایشگاه منتخب  •

 خانواده بیماران  •

 روان شناسان •

 مددکاران •

 کارشناسان تغذیه  •

   pkuپزشکان درگیر در درمان •
غربالگري وآزمایشگاه تایید تشخیص وآزمایشگاه هاي ) مرجع و رفرانس(استاندارد سازي آزمایشگاه هاي منتخب  - 6

  کنترل درمان
  با دستورالعمل مطابق ، مراقبت موارد مبتلا- 7
  اجراي پایلوت برنامه غربالگري  - 8
  ثبت، جمع آوري و انتشار اطلاعات برنامه به صورت دوره اي - 9

  نظارت مستمر بر فرآیند هاي برنامه  -10
  ارزشیابی و ارتقاء برنامه با برنامه ریزي و اجراي مداخلات مورد نیاز -11
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  :در قالب استرتژي دو

  در کمیته فنی کشوري تشخیص ژنتیک  PKUشخیص ژنتیک تدوین استانداردهاي ت- 1
  )بند یک( شده بر اساس استاندارد تدوین PKUشناسایی و انتخاب آزمایشگاه هاي  منتخب تشخیص پیش از تولد  - 2
  ارجاع خانواده بیماران شناسائی شده به مراکز بهداشتی درمانی ویژه مشاورة ژنتیک   - 3
  پیش از تولدتشخیص نل آزمایشگاه هاي آموزش مشاوران ژنتیک و پرس - 4
منتخب و همچنین ارائه خدمات  PKUمشاوره ژنتیک و معرفی والدین بیمار مبتلا به مرکز تشخیص پیش از تولد  - 5

  مشاورة ژنتیک و ارجاع خویشاوندان بیمار مبتلا که در معرض خطر داشتن فرزند مبتلا می باشند 
  مرتبط ثبت و جمع آوري و انتشار اطلاعات - 6
  نظارت مستمر بر فرآیندهاي برنامه - 7
  برنامه ریزي مداخلات لازم همراه با ارزشیابی، ارتقاء مستمر - 8
  
   

  تشکیلات  و  وظایف

  مرکز مدیریت بیماریهاي غیرواگیر -الف

تدوین پیش نویس دستورالعمل کشوري برنامه، بحث و بررسی مفاد پیش نویس با حضور اعضاي کمیته فنی  - 1
  تدوین دستورالعمل کشوري کشوري و

  تدوین چک لیست هاي پایش و نظارت بخش هاي مرتبط  در سطح ستاد مرکزي - 2
تشکیل کمیته فنی کشوري متشکل از بخش هاي مرتبط از معاونت درمان، معاونت غذا و دارو، نمایندگان فعال و ثابت  - 3

مردم نهاد، کمیته امداد و سازمان هاي بیمه ازسازمان ها و بخش هاي ذي ربط نظیر هلال احمر، بهزیستی، سازمان هاي 
  گر
، مددکاري تشکیل کمیته علمی متشکل از  اعضاي موثر هیئت علمی بالینی، آزمایشگاهی، روان شناسی، توانبخشی - 4

   اجتماعی
  ابلاغ برنامه به استان هاي مجري برنامه پایلوت - 5
  )سراسر کشورمجریان برنامه در (ابلاغ برنامه به کلیه دانشگاه هاي کشور- 6
  با برنامه تدوین چک لیست هاي پایش و نظارت بخش هاي مرتبط- 7
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  نظارت مستمر بر اجراي برنامه در مناطق تحت پوشش - 8
  ارتقا ثبت و ارسال داده ها از طریق پرتال وزارت متبوع - 9

  جمع آوري گزارشات سالانه از دانشگاه هاي علوم پزشکی کشور-10
  هاي اجراي برنامه و تحلیل و انتشار اطلاعات کشوري جمع آوري دوره اي داده -11
  ارزشیابی برنامه -12
  طراحی برنامه ارتقاء مستمر با مشورت کمیته فنی و علمی و اجراي آن -13
  اعضاي کمیته فنی و علمی) دوره اي(صدور ابلاغ  -14
  پیگیري تهیه امکانات لازم جهت اجراي برنامه -15
  سازمان و بخش هاي ذي ربط جهت تامین و تدارك مستمر امکانات لازم برنامه  جلب مشارکت وهماهنگی با -16
  پی گیري قوانین و مصوبات لازم براي اجراي هماهنگ برنامه در کشور  -17
  طراحی و برنامه ریزي اجراي آموزش و ارتقاء دانش کلیه گروه هاي هدف برنامه  -18
  رد نیاز براي گروههاي هدف برنامه تهیه، تدوین و انتشار بسته هاي آموزشی مو -19
  پیش بینی 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 پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی  - ب

معاونین بهداشت، درمان، غذا و دارو و  اهی ژنتیک متشکل از رئیس دانشگاه،طرح و بحث برنامه در کمیتۀ دانشگ - 1
 اعضاي مؤثر، فعال هیئت علمی و عوامل اجرایی مؤثر از بخش ها و سازمان هاي ذیربط  

متشکل از نمایندگان موثر، فعال معرفی شده از بخش هاي اصلی ذي ربط قید  PKUتشکیل زیر کمیته هاي دانشگاهی  - 2
 د یکشده در بن

با شرکت نمایندگان ثابت، مسلط و صاحب راي از بخش هاي تابعه ( PKUتشکیل جلسات زیر کمیته دانشگاهی  - 3
ماه یکبارو هر بار در صورت نیاز با  6حداقل هر  )وزارت متبوع و بخش هاي بیرونی مستقیماً درگیر در اجراي برنامه

 هماهنگی بین بخش هاي مختلف ذي ربط برنامه  

  اجراي مصوبات کمیته دانشگاهی پی گیري - 4
  PKUصدور ابلاغ اعضاي هیئت علمی و اجرایی زیر کمیته دانشگاهی  - 5



9 
 

و گزارش دوره اي به  PKUنظارت بر حسن انجام کار در حوزه هاي تحت امر با مشارکت اعضاي زیر کمیته هاي  - 6
  برنامه  معاونین بهداشت، درمان و غذا و دارو و سایر سطوح ذي اثر در حسن اجراي

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

پی گیري و نظارت  بر حسن اجراي دستورالعمل و آیین نامه هاي ارسالی از مرکز مدیریت بیماري هاي غیرواگیر  - 6
 وزارت متبوع 

  
  

  
  :درمان حوزه معاونت -2

 شرکت معاون درمان در کمیته ي دانشگاهی ژنتیک  - 1

 دانشگاه PKUشرکت نمایندگان فعال، موثر و ثابت از بخش هاي مختلف از معاونت درمان در جلسات زیر کمیته فنی  - 2

  مشارکت در طراحی و ارتقاء مستمر برنامه عملیاتی با هماهنگی معاونت بهداشت  - 3
روهاي هدف در سطح منطقه تحت پوشش برنامه با هماهنگی معاونت بهداشت مشارکت در اجراي آموزش دوره اي گ - 4

 دانشگاه

  مرکز استان  PKUمعرفی بیمارستان منتخب  - 5
و آزمایشگاه  با هماهنگی معاونت بهداشت) HPLCبه روش (معرفی آزمایشگاه طرف قرارداد براي انجام آزمایش تایید  - 6

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

نظارت و کنترل کیفی موثر آزمایشگاه هاي غربالگري و تایید و کنترل درمان بطور مستمر و گزارش وضعیت به رییس  - 7
 دانشگاه و کمیته دانشگاهی ژنتیک در زمان تشکیل

 
در آزمایشگاه بیمارستان منتخب  شامل  PKUتأمین امکانات انجام آزمایش هاي دوره اي کنترل درمان براي بیماران - 8

  نیروي انسانی، تجهیزات ، محیط فیزیکی و سایر موارد لازم 
 بیمارستان منتخب PKUدر درمانگاه ) منتخب و ثابت(تأمین امکانات ویزیت دوره اي بیماران توسط پزشک متخصص  - 9

ذیه بیماران و تامین محیط فیزیکی مناسب در یین کارشناس تغذیه ثابت با صدور ابلاغ و امکانات مشاورة تغعت-10
 جهت مشاورة تغذیه منطبق بر ضوابط دستورالعمل کشوري و استانداردهاي مربوطه  PKUبیمارستان منتخب



10 
 

تامین و بیماران و تعیین کارشناس روانشناس بالینی ثابت با صدور ابلاغ و امکانات مشاورة روان شناسی والدین -11
در بیمارستان منتخب جهت انجام خدمات بازتوانی ذهنی بیماران منطبق بر  ا ابزار کار مناسبهمراه بمحیط فیزیکی 

  ضوابط دستورالعمل کشوري
  

 جلب همکاري صحیح و موثر مددکاراجتماعی در حوزه کاري مرتبط-12

 PKUنگاه تثبیت نظام ثبت اطلاعات درخواست شده بر اساس دستورالعمل کشوري در بخش هاي مختلف شامل درما-13
 و حمایت از ارسال اطلاعات درخواست شده به معاونت بهداشت

یا نظام ، بیمارستان نظارت بر سازماندهی مراجعه منظم و به هنگام بیماران توسط فرد تعیین شده از سوي مدیریت-14
در  )ه موقع بیمارانبراي حضور منظم و ب( مددکار اجتماعی همکاري ابو  pkuدرمانگاه  یا منشی  و ي بیمارستانپرستار

 بیمارستان منتخب

شامل روان شناسی،  مشاورة تغذیه، آزمایشگاه، (  PKU بالینینظارت بر حسن اجرا و انجام کار کلیه عوامل تیم  -15
ثابت با مشارکت نمایندگان ) در بیمارستان منتخب PKUمددکار اجتماعی و داروخانه بیمارستان در رابطه با برنامه 

 از زیر کمیته فنی  )کارشناس ژنتیک(درمان و معاون بهداشت معاون درمان 

 مشارکت در آموزش خانواده هاي بیماران  با همکاري معاونت بهداشت-16

هماهنگی با معاونت بهداشت و غذا و دارو در توسعه همکاري با بخش ها و سازمانهاي موثر در مدیریت برنامه نظیر -17
و مجمع خیرین به منظور تسهیل خدمات دوره اي درمانی و آزمایشگاهی بیماران ) ره(نی هلال احمر، کمیته امداد امام خمی

  بی بضاعت
  
 
 
 :معاونت بهداشت -3

و انجام هماهنگی هاي لازم براي  PKUمربوطه شامل زیر کمیته  دبیري کمیته دانشگاهی ژنتیک و زیر کمیته هاي - 1
  برگزاري جلسات و پی گیري مصوبات 

  ه عملیاتی با مشارکت معاونت هاي درمان و غذا و داروطراحی برنام - 2
  اجراي آموزش مستمر گروه هاي هدف برنامه با مشارکت سایر معاونت ها و عوامل ذي ربط - 3
  هماهنگی و مشارکت در پایش و نظارت مستمر بر اجراي برنامه- 4
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یح بخش هاي مختلف دستورالعمل پی گیري و مشارکت در تدارك مستمر و توزیع امکانات لازم جهت اجراي صح - 5
  برنامه 

پی گیري معرفی بیمارستان منتخب مرکز استان، آزمایشگاه طرف قرارداد براي انجام هماهنگی با معاونت درمان براي - 6
  و عقد قراردادهاي مربوطه از سوي معاونت درمان) HPLCبه روش (آزمایش تایید 

و ارسال آن به ستاد پی گیري بیماري هاي  HPLCیشگاه انجام دهنده از آزما HPLC دریافت مکتوب نتیجه آزمایشات - 7
  شهرستان

  آئین نامه ها و فرم هاي مربوطه و توزیع آنها به  ودستورالعمل، آموزشی تکثیرمتون - 8
  بخش هاي مرتبط در سطوح ذي ربط برنامه 

مدیریت بیماریهاي غیرواگیر مطابق  پی گیري و هماهنگی براي ثبت و جمع آوري اطلاعات  و ارسال آنها به مرکز - 9
  دستورالعمل کشوري برنامه

  ارائه گزارش سالانه و مطابق درخواست نحوه اجراي برنامه به مرکز مدیریت بیماریهاي غیرواگیر -10
ند اعلام تشخیص نهایی بیمار و موارد نیازمفرم  سبر اسا(به واحدهاي تابعه  و مراقبت اعلام موارد نیازمند پی گیري -11

  ) از بیمارستان منتخب استان پیگیري 
مشارکت در هماهنگی بین بخش هاي اصلی اجراي برنامه شامل نظام مراقبت برنامه در سطح مناطق تحت پوشش،  -12

ویژه مشاوره  ، مشاوران ژنتیک مراکز بهداشتی درمانی)و شهرستان(آزمایشگاههاي منتخب، بیمارستان منتخب استان 
  یص ژنتیک منتخب و سایر بخش هاي ذي ربطو مراکز تشخ ژنتیک

پیگیري و مشارکت براي توسعه همکاري با بخش ها و سازمان هاي حمایتی از طریق مدیریت کل امور اجتماعی  -13
در راستاي حمایت اجتماعی بیماران در ... ، هلال احمر و بهزیستی)ره(استانداري و با همکاري کمیته امداد امام خمینی 

  بط دستورالعمل کشوريچهارچوب ضوا
با حضور مستمر و (شرکت در جلسات ماهانه تیم پزشکی و جلسات سه ماهانه آموزش خانواده ها به طور مستمر  -14

 )فعال کارشناس ژنتیک

  اعلام تلفن ستاد پی گیري بیماري هاي شهرستان به آزمایشگاه  مرجع یا رفرانس غربالگري-15
  
  : مرکز بهداشت شهرستان) ج
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یل کمیته ژنتیک شهرستان به ریاست مدیر شبکه و دبیري رئیس مرکز بهداشت با حضور کارشناس غیرواگیر، تشک - 1
، مدیریت شبکه خانواده،  کارشناس مسئول بهداشت کارشناس برنامه، کارشناس مسئول بیماري ها، کارشناس مسئول

  کارشناس مسئول آزمایشگاه و سایر عناصر درون و بین بخشی مرتبط
مراکز نمونه گیري در شهرستان  به معاونت بهداشتی و مراکز بهداشتی، بیمارستان ها و / مرکز  اسامی رفیمع - 2

  )اعم از خصوصی و دولتی(زایشگاه ها 
کاغذ فیلتر موارد مشکوك اعلام شده از سوي / شناسایی و معرفی آزمایشگاه گیرنده و ارسال کننده نمونه سرمی - 3

، براساس  HPLCآزمایشگاه تایید شده  مرکز استان براي انجام آزمایش تائید به روش به آزمایشگاه مرجع سلامت 
 قرارداد فی مابین

در صورت اعلام ضرورت از سوي (شناسایی و پیشنهاد بیمارستان منتخب شهرستان به معاونت بهداشتی دانشگاه  - 4 
  یمارستان منتخب شهرستانو تایید مرکز مدیریت بیماریهاي غیرواگیر مبنی بر وجود ب )دانشگاه

  طراحی برنامه عملیاتی منطقه تحت پوشش  - 5
آزمایشگاه نمونه گیري، بیمارستان، تیم مشاوره، مراکز بهداشتی (آموزش و توجیه نیروهاي درگیر در سطوح تابعه  - 6

  )ثبت احوال کارکناندرمانی، 
  ه چک لیستپایش و نظارت مستمر بر اجراي برنامه در سطوح تابعه با توجه ب - 7
  مشارکت در اجراي آموزش مستمر سطوح محیطی  - 8
مثبت غربالگري  پیگیري کلیه اطلاعات آزمایش هاي غربالگري براساس اعلام آزمایشگاه منتخب، پیگیري مراجعه موارد- 9

  براي آزمایش تائید  نوزادان 
  )HPLCش به رو(فراخوان و پی گیري موارد مشکوك براي انجام آزمایش تایید تشخیص -10
و نیازمند نمونه گیري  مشکوك مواردپی گیري ثبت  در دفتر) HPLCبه روش (ثبت و پیگیري اطلاعات آزمایش تائید -11

از طریق معاونت بهداشت دانشگاه و  اطلاعات این (بر اساس شرایط تعیین شده در دستورالعمل کشوري مجدد در برنامه
در ضمن مرکز بهداشت شهرستان . )شهرستان قابل دریافت است کاغذ فیلترنمونه / آزمایشگاه ارسال کننده نمونه سرمی

را به مرکز نمونه گیري و مرکز پوشش دهنده محل سکونت ارسال ) چه مثبت چه منفی( HPLCیک کپی از جواب آزمایش 
  .نماید تا در صورت مراجعه والدین به ایشان تحویل داده شود

که در بیمارستان براي آنان  آنها، اتیو اطلاعات آزمایش تري در بیمارستانمشخصات نوزادان بس ثبت و پیگیري -12 
و نیازمند نمونه گیري مجدد در برنامه غربالگري  مشکوك مواردپی گیري  ثبتدر دفترو  غربالگري انجام شده است
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مجدد از والدین  پی گیري انجام آزمایش همچنین . بر اساس شرایط تعیین شده در دستورالعمل کشوري  PKUنوزادان 
  .از طریق معاونت بهداشت دانشگاه قابل دریافت است نوزادان این اطلاعات این نوزادان،

به بیمارستان منتخب از طریق مرکز بهداشتی درمانی پوشش دهندة  شناسایی شده مورد پیگیري ارجاع و مراجعه-13
  محل سکونت به بیمارستان منتخب 

موظف است در مورد مراجعه بیمار شناسایی شده به بیمارستان از طریق  ستانژنتیک مرکز بهداشت شهرکارشناس *
مطمئن گردد و در صورت عدم مراجعه  درخواست مراقبت از مراکز پوشش دهنده محل سکونتاعلام بیمارستان با فرم 

  نمایدموارد شناسایی شده به بیمارستان با همکاري مرکز پوشش دهنده محل سکونت علت را پی گیري و رفع 
فرم اعلام وضعیت مراقبت شامل فرم بروز بیماران، (ثبت و جمع آوري و ارسال کلیه اطلاعات در فرم هاي مربوطه  -13 

  به معاونت بهداشت دانشگاه و ارسال  از منطقه تحت پوشش و اعلام موارد مهاجرت به داخل و خارجژنتیک 
  برنامه يراپیگیري تدارك مستمر و توزیع امکانات لازم جهت اج -14
  صدور ابلاغ جهت افراد شرکت کننده در کمیته ژنتیک شهرستان  -15
  )ریاست شبکه و معاونت بهداشتی(ارائه گزارش از نحوه اجراي برنامه به سطوح بالاتر  -16
  ارائه پیشنهادات و راهکارهاي مناسب جهت حل مشکلات اجرایی  به معاونت بهداشت  -17
  ستورالعمل ها، آئین نامه ها و فرم هاي مورد نظر برنامه به بخش هاي مرتبط در سطوح تابعه تکثیر و توزیع متون، د -18
) مرجع یا غربالگري(ارسال شده از سوي آزمایشگاه منتخب استان(غربالگري اعلام فوري جواب آزمایش هاي مثبت  -19

ارجاع فوري بیماران از سوي مراکز به مراکز بهداشتی درمانی محل سکونت افراد مربوطه جهت  HPLCو آزمایشگاه 
  بر اساس دستورالعمل  به بیمارستان منتخب مرکز استان جهت تنظیم و شروع برنامه درمانی تبطبهداشتی درمانی مر

اعلام فوري نام افراد معرفی شده از سوي بیمارستان منتخب در فرم درخواست مراقبت از مرکز پوشش دهنده محل  -20
به منظور انجام اقدامات مراقبتی شرح داده شده در ... جدید، غیبت از درمان و تشخیص نهایی و سکونت شامل مراجعات 

  فرم مزبور
آرشیو منظم و قابل دسترسی کلیه دستورالعمل ها، آئین نامه ها و متون و کتب آموزشی مرتبط با برنامه و پی گیري  -21 

 به روز رسانی آنها 

خدمات پست جهت ارسال به موقع نمونه ها، ثبت احوال بر اساس دستورالعمل  شامل(هماهنگی هاي برون بخشی  -22
  )ایین نامه هاآکشوري و

در خانواده بیماران و  PNDپی گیري و ارجاع جهت آزمایشات تشخیص ژنتیک و پی گیري موارد نیازمند به  -23
  عرض خطردر م زوجینخویشان نیازمند این مراقبت  تا حصول اطمینان از رفع خطرات از 
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اطلاع رسانی مستمر و مناسب به بیمارستان ها و زایشگاه ها و مراکز بهداشتی درمانی در خصوص  و آموزش  -24
  پس از تولد به مادران 5تا  3مراجعه به موقع غربالگري نوزادان در روز 

  مرتبط    ئه گزارش به واحدمراکز نمونه گیري براي اخذ نمونه مناسب و ارا رنظارت کارشناس آزمایشگاه شهرستان ب -25
  
 
  ): و خانه بهداشت(مرکز بهداشتی درمانی ) د

به ) اعلام شده از سوي مرکز بهداشت(شناسایی شده ساکن در منطقه تحت پوشش ارجاع فوري بیماران جدید  - 1
  بیمارستان منتخب مرکز استان براي شروع برنامه درمانی 

 ده هاي تعیین شده به بیمارستان منتخب  پیگیري موارد غیبت از درمان بیمار براساس وع - 2

جمع آوري، ثبت و ارسال اطلاعات به سطوح بالاتر بر اساس دستورالعمل کشوري و آیین نامه هاي مربوطه، در فرم  - 3
 هاي مرتبط و زمان تعیین شده 

 شرکت در برنامه هاي آموزشی تعیین شده توسط سطوح بالاتر  - 4

بی به اهداف برنامه، براساس متون آموزشی و دستورالعمل کشوري و آیین آموزش مادران باردار در راستاي دستیا - 5
 نامه هاي مربوطه

  اعلام وضعیت مراقبت ژنتیکمطابق فرم تحت عنوان زوجین در معرض خطر  PKUبیماران  والدین مراقبت از  - 6

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

  
 
  )غربالگري نوزادان(مراکز نمونه گیري خون ) ه

  دفتر ثبت نتایج غربالگري در مرکز نمونه گیري /فرمنمونه گیري و فرم(ثبت اطلاعات در دفتر و فرم هاي تعیین شده - 1

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

دفتر ثبت نتایج در مرکز نمونه /و یا یک نمونه از فرم  1ارسال نمونه هاي گرفته شده همراه با یک نسخه از فرم شماره  - 3
 گیري

 2پیگیري جواب نمونه هاي غربالگري ارسالی و ثبت جواب آزمایشات غربالگري مثبت در دفتر ثبت اطلاعات حداکثر  - 4
 هفته از زمان نمونه گیري
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به مرکز بهداشت  ،است دهگاه مرجع سلامت نتیجه آن گزارش نشنه گیري که طی یک ماه از آزمایشاعلام موارد نمو - 5
 ....)شده، نمونه مفقوداز جمله (شهرستان جهت پیگیري علت 

، فرم اعلام نتایج آزمایشات غربالگري از مرکز نمونه گیري به مرکز ارسال فرم خلاصه اطلاعات فعالیت هاي انجام شده - 6
 براساس شرایط تعیین شده در دستورالعمل ستانبهداشت شهر

 شرکت در برنامه هاي آموزشی تعیین شده توسط سطوح بالا تر  - 7

 پیگیري فراهم بودن تسهیلات لازم براي نمونه گیري و پیشگیري از بروز مشکلات اجرایی  - 8

 ب مکتوب آزمایش غربالگري تحویل رسید انجام نمونه گیري به والدین و راهنمایی ایشان براي پیگیري و دریافت جوا - 9

 راهنمایی والدین براي دریافت شناسنامه در زمان مقرر با ارائه رسید انجام نمونه گیري  -10

 تحویل برگه راهنما به والدین نوزاد  -11

و توزیع آن ها در زمان مناسب و اطمینان از تامین بخش هاي  پیگیري دریافت متون آموزشی مرتبط از سطوح بالاتر -12
  آن ها به مبانی تابعه و تسلط

آرشیو منظم و قابل دسترس آئین نامه ها، دستورالعمل ها، کتب آموزشی و یک نمونه از فرمهاي مرتبط در مرکز و  -13
 پی گیري به روزرسانی آنها 

پس از (بایگانی جواب آزمایشات غربالگري به مدت یکسال در مراکز به منظور تحویل جواب آزمایشات به خانواده ها  -14
جویاي پاسخ و در صورتی که والدین  کز نمونه گیري مسئولیتی در قبال تحویل جواب آزمایشات نداردیک سال مر

فرم شماره (پاسخ ازمایشات می ات  در یک نسخه از فرم نمونه گیري.باشندباید پاسخ آزمایشات به ایشان تحویل گردد
ب شگاه ذآزمایآزمایشات ارسالی از سوي تحویل گردد و یا در برگی رسید تحویلی به والدین از روي لیست جوا)1

این موضوع باید در هنگام تحویل رسید انجام نمونه گیري به والدین گوشزد .ازمایشگاه استخراج و تحویل والدین گردد
 شود 

تحویل جواب آزمایش غربالگري حداکثر تا یکسال از انجام آزمایش بنا به درخواست والدین که ضروري است برگه  -15
 ز نمونه گیري نیز مهمور گرددبه مهر مرک

  phe≥4انجام نمونه گیري مجددبر روي کاغذ فیلتر بر روي نمونه هاي مشکوك اولیه  -16

 با پست HPLCروش ارسال نمونه ها بر روي کاغذ فیلتر به آزمایشگاه انجام دهنده آزمایش تایید به  -17

  
  ): انس غربالگريآزمایشگاه  مرجع یا رفر(آزمایشگاه منتخب غربالگري مرکز استان ) و

  پذیرش و ثبت کلیه نمونه هاي غربالگري  - 1
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 انجام کلیه آزمایشات غربالگري - 2

) پزشکی علل و نمونه نامناسب(موارد نیازمند آزمایش مجددغربالگري و ) مشکوك اولیه(اعلام جواب آزمایشات مثبت  - 3
 ت تلفنی و فاکسبه ستاد پیگیري بیماریها در مرکز بهداشت شهرستان به فوریت،  بلافاصله بصور

به ستاد پی ..) اختلاف شماره کاغذ، فرم گزارش دهی، ثبت دو نوزاد با شماره یکسان و(اعلام موارد متناقض در ثبت  - 4
 گیري در مرکز بهداشت شهرستان

به مراکز نمونه گیري از طریق ستاد شهرستان  و آخر هر ماه 15اعلام کلیه جواب آزمایشات شامل طبیعی و غیرطبیعی  - 5
، بدیهی است جواب هاي مثبت اولیه و ازمایشگاه می تواند براي هر بیمار یک برگه جواب صادر نماید(معاونت بهداشتی و یا

یا نیازمند به نمونه گیري مجدد باید بصورت تلفنی و فاکس به مرکز بهداشت شهرستان جهت پی گیري اعلام گردد در 
بهداشت شهرستان و یا معاونت بهداشتی اعلام می شود مرکز صورتی که جواب کل آزمایشات به صورت لیست به مرکز 

    بهداشت شهرستان باید موارد را بر اساس دستورالعمل به مراکز نمونه گیري ارسال نماید

    
ثبت کلیه اطلاعات درخواست شده در دستورالعمل کشوري و ارسال مکتوب جواب کلیه آزمایش هاي انجام شده به  - 6

 به مرکز بهداشت شهرستان جهت اعلام به مراکز نمونه گیري  مل تعیین شده نحوي که در دستورالع

و پیگیري فراهم بودن کلیه تسهیلات لازم براي انجام آزمایشات غربالگري به نحو استاندارد و پیشگیري از  پیش بینی - 7
 هناشی از هرگونه کمبود مواد مصرفی و تجهیزاتی و پرسنلی در این زمین بروز مشکلات اجرایی

 شرکت در برنامه هاي آموزشی تعیین شده از سوي سطوح بالاتر  - 8

با هماهنگی با معاونت  و مراکز نمونه گیري مشارکت در اجراي برنامه هاي آموزشی پرسنل آزمایشگاه سطوح پائین تر - 9
   بهداشتی

  

  ) :  HPLCبه روش ( آزمایشگاه محل انجام آزمایش تائید) ت

    یمعاونت بهداشتعقد قرار داد با  - 1
  مراکز   بهداشت و معاونت بهداشتیاعلام مکتوب چگونگی ارسال نمونه براي انجام آزمایش به کلیه  - 2

 طرف قرارداد از شهرستان ها  )مراکز نمونه گیري(مرکز بهداشت پذیرش کلیه نمونه هاي ارسالی از  - 3

مایشات به معاونت بهداشت اعلام فوري جواب آزمایش هاي مثبت با تلفن و همچنین ارسال مکتوب جواب کلیه آز - 4
 دانشگاه 
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به نحوي که وقفه اي در انجام (کلیه تسهیلات لازم براي انجام آزمایشات تائید  فراهم بودنپیگیري پیش بینی و  - 5
 ) آزمایشات ایجاد نشود

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

 اداره امور آزمایشگاه هاي مرجع سلامت استان ياعزامی از سو کنترل کیفیهمکاري با ناظرین  - 7

لازم به ذکر است آزمایش تایید بر نمونه کاغذ فیلتر قابل انجام است و در صورتیکه امکان مراجعه والدین و یا ارسال  - 8
وجود نداشته باشد آزمایشگاه می تواند آزمایش  HPLCنمونه سرمی به آزمایشگاه انجام دهنده آزمایش تایید به روش 

HPLC را بر روي نمونه کاغذ فیلتر انجام دهد 

 
  :   ازمایشگاه حد واسط/)HPLCبه روش (آزمایشگاه تهیه کننده و ارسال کنندة نمونه سرم جهت آزمایش تائید) ي

که معاونت درمان معرفی کرده وبه ) HPLCبه روش (پیگیري عقد قرارداد با آزمایشگاه محل انجام آزمایش تائید  - 1
  مور آزمایشگاه هاي مرجع سلامت رسیده و ارسال کپی آن به معاونت بهداشت و درمان   تایید اداره ا

پیگیري دریافت راهنمایی چگونگی تهیه و ارسال نمونه با توجه به استاندارد هاي تعیین شده از سوي آزمایشگاه تائید   - 2
)HPLC (  

 با استاندارد تعیین شده ) HPLCوشبه ر(تهیه نمونه سرم کلیه ارجاع شدگان براي انجام آزمایش تائید  - 3

  HPLCارسال نمونه سرم کلیه ارجاع شدگان به آزمایشگاه  - 4

 HPLCپیگیري جواب کلیه نمونه هاي ارسالی به آزمایشگاه  - 5

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

   HPLCآزمایشات از آزمایشگاه انجام پیگیري دریافت جواب مکتوب  - 7

 ارسال جواب مکتوب آزمایشات به مرکز بهداشت شهرستان  - 8

دریافت نمونه هاي کاغذ فیلتر از بیمارستان هاي بستري کننده نوزادان بدحال و ارسال ان ها به آزمایشگاه غربالگري  - 9
 کز بهداشت شهرستانبر اساس برنامه تعیین شده از معاونت بهداشتی و مر )مرجع یا رفرانس(

  
  
  : بیمارستان منتخب مرکز استان) ك

  :دیریت بیمارستانم
  ر دستورالعمل کشوريدر جهت اجراي صحیح و به هنگام وظایف محوله د بالینیهمکاري و هماهنگی با تیم   - 1
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پذیرش بیماران ارجاعی از سوي مراکز بهداشتی درمانی و سایر مبادي تعیین شده در چهارچوب ضوابط و   - 2
  استانداردهاي تعیین شده در دستورالعمل کشوري برنامه

 ی و هدایت جلسه در جهت اهداف تعیین شده در دستورالعملبالینشرکت در جلسات ماهانۀ تیم   - 3

  عرضه خدمات به بیماران اجراي هماهنگی و مشارکت موثر، مستمر و فعال در راستاي رفع مشکلات برنامه و تسهیل  - 4
  

  :PKUدرمانگاه 
  :PKUخصص منتخب پزشک مت

امل کارشناس آزمایشگاه، کارشناس تغذیه، مسئول ش{بالینی هدایت تیم بالینی و شرکت در جلسات ماهانه تیم  - 1
با } )مسئول نگهبانی در صورت نیاز(داروخانه و مسئول درمانگاه، روانشناس بالینی، مددکار اجتماعی، مسئول پذیرش و 

  منتخب هت تحقق درمان کامل و مطابق با استاندارد بیمار در بیمارستانو مدیر بیمارستان در ج هماهنگی رییس
بیمارستان منتخب مرکز استان و فرم بررسی دوره اي بالینی در بیمارستان منتخب  دربررسی بالینی اولیه تکمیل فرم  - 2

خصصی ره هاي فوق تو فرم بررسی دوره اي آزمایشات و تجویز داروها در بیمارستان منتخب و فرم ثبت نتیجه مشاو
  )pkuتوسط پزشک متخصص منتخب شخصاً(در چهارچوب دستورالعمل کشوري برنامه منتخب بیمار در بیمارستان

در (در کشور  PKUبا بیمارستانهاي مرجع فعال و برنامه ریزي شده متخصص منتخب برقراري ارتباط و تعامل علمی  - 3
و ثبت موارد و آماده سازي آن ها براي )در تهران مرکز طبی، مفید یکی از بیمارستان هاي حضرت علی اصغر،حال حاضر 

  گزارش در برنامه سه ماهانه تعامل علمی
و ارجاع ایشان به مرکز بهداشتی درمانی ویژه ) بعد از تثبیت وضعیت درمانی بیمار(راهنمایی و معرفی خانواده بیمار  - 4

  و مراقبت ژنتیکمشاوره ژنتیک شهرستان محل سکونت جهت انجام مشاوره 
  
   PKUدرمانگاه  مسئول  
فرم درخواست (5فرم شماره و دفتر مراقبت ممتد بیماران مبتلا به فنیل کتونوري تکمیل دقیق فرم اطلاعات ماهانه  - 1 

  ارسال به هنگام آن به معاونت بهداشتیو) مراقبت از مرکز پوشش دهنده محل سکونت
  ماران و پیگیري مراجعات به هنگام بیمار مشارکت با پزشک در ویزیت به هنگام بی- 2
 و همکاري با سایر اعضا تلاش موثر جهت تسهیل اجرایی ویزیت بیماران  شرکت در جلسات ماهانه تیم بالینی  - 5

  
  :PKU) در آزمایشگاه بیمارستان منتخب(مسئول انجام آزمایشات
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ادارة امور آزمایشگاهها در ستاد دانشگاه و انجام  تأمین کیت مورد نیاز با هماهنگی با مسئولین مربوطه و با حمایت  - 1
در (آزمایش در آزمایشگاه بیمارستان منتخب و تحویل پاسخ آزمایشات در زمان تعیین شده براي ویزیت بالینی دوره اي 
توسط  صورتی که بیمارستان به انجام آزمایش به دلایل خاص و قابل قبول مبادرت نمی کند، لازم است نمونه بیمار اخذ و

به آزمایشگاه طرف قرارداد ارسال شود و بعد از اخذ جواب به خانوادة بیمار در محل  PKUآزمایشگاه بیمارستان منتخب 
ه خارج از براي دادن نمونه و یا اخذ جواب ب تحت هیچ شرایطی تحویل گردد به نحوي که خانواده PKUبیمارستان منتخب 

  )بیمارستان اعزام نشود
  ت ماهانه تیم پزشکی و جلسات برنامه ریزي شده توسط سطوح بالاترشرکت در جلسا - 2
  ثبت دقیق و ارسال اطلاعات درخواستی از سطوح بالاتر- 3
  
  

  :کارشناس تغذیه      
الینی تغذیه بیمار ارجاع شده از طرف پزشک متخصص منتخب تیم ب بررسی چگونگی تنظیم رژیم غذایی و برنامه - 1

  عات دوره ايبیمارستان منتخب در مراج
با خانواده در اجراي رژیم غذایی تنظیم شده براي بیمار با برنامه ریزي ارتباط با  فعال و تاثیرگذار پیگیري و تعامل - 2 

  خانواده در فواصل ویزیت هاي دوره اي
  بیمار  تکمیل دقیق و صحیح فرم و ثبت خلاصه برنامه غذایی بیمار در فرم مخصوص ارزیابی تغذیه در پرونده -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  

ماهانه جهت ارسال به مرکز مدیریت بیماري هاي  3محاسبه و ثبت شیر و غذاي بیماران در جداول مخصوص  - 6
  )از طریق کارشناس ژنتیک حوزه معاونت بهداشت(گیر غیروا

هماهنگی با کلیه دست اندرکاران سفارش، تهیه و پخش و توزیع شیر  مخصوص بیماران در راستاي دریافت به موقع  - 7
  شیر توسط خانواده بیماران

  
  

  :مسئول داروخانه
  دارو در دانشگاه مرتبطدریافت شیر و غذاي مخصوص از مبادي تعیین شده از سوي معاونت غذا و  - 1
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و نظارت بر ضوابط  اعلام کارشناس تغذیه بیمارستانتحویل شیر و غذاي مخصوص مورد نیاز به بیمار بر اساس - 2
  تعیین شده 

  شرکت در برنامه هاي توجیهی ابلاغ شده توسط دانشگاه علوم پزشکی - 3
  ان شرکت در جلسات تیم پزشکی در جهت تحقق اهداف برنامه در بیمارست- 4
  

  : روانشناس بالینی
  شرکت فعال و مؤثر در دوره هاي آموزش حضوري و غیرحضوري برنامه ریزي شده توسط سطوح بالاتر - 1
بیمار طبق دستورالعمل کشوري و ضوابط بستۀ خدمت بیماران  روانشناسی ویزیت دوره اي بیماران و تکمیل پرونده - 2

PKU  
 PKUمادر، خواهر و برادر بر اساس جدول اعلام شده در بسته خدمت بیماران  پدر،(ویزیت دوره اي خانوادة بیماران  - 3
(  
ارائه خدمات روانشناختی شامل انجام ارزیابی هاي رشدي، انجام تستهاي روانشناختی و عصبی روانشناختی، انجام  - 4

نامه اصلاح رفتار به کمک روش مشاورة انگیزشی به بیمار و خانوادة بیمار، ارزیابی مشکلات رفتاري بیماران و طراحی بر
ر چهارچوب ضوابط دستورالعمل کشوري و آیین نامه هاي ارسالی از مرکز مدیریت بیماریهاي د حسی حرکتی بازتوانی
  غیر واگیر

حرکتی کودکان جهت قادرسازي ایشان به همکاري و مشارکت  –جهت بازتوانی حسی  PKUآموزش والدین بیماران  - 5
  و بازتوانی ذهنی فرزندانشان در امور روانشناختی 

همکاري و هماهنگی با این تیم جهت ارتقاء سطح خدمات به بیماران، در  شرکت در جلسات ماهانه تیم بالینی و - 6
  چهارچوب دستورالعمل کشوري

ثبت و ارسال اطلاعات و گزارشات مربوطه هر سه ماه یک بار در چهارچوب تعیین شده توسط مرکز مدیریت  - 7
  اي غیرواگیربیماریه

 همکاري مؤثر و فعال با مددکار اجتماعی جهت بهبود و ارتقاء شرایط روحی و همکاري خانواده بیماران - 1

  
  :مددکار اجتماعی

حمایت اجتماعی از بیماران در جهت اجراي برنامه کامل درمانی شامل تامین شیر و غذاي همکاري با تیم بالینی و  - 1
  یشات دوره اي و سایر خدمات مورد نیاز در قالب بسته خدمت بیماران مخصوص و ویزیت بالینی و انجام آزما
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اقدامات لازم براي برنامه ریزي جهت انجام  وو آگاهی از وضعیت کامل ایشان  تشکیل پرونده اجتماعی براي هر بیمار - 2
شکی توسط تیم پزبه نحوي که مانعی براي اجراي دستورات  با همکاري رابط و به مورد اجرا گذاشتن آن،رفع مشکلات 

 مربوط براي رفع مشکلاتی که مانع دریافت اقدامات پزشکی می شود انجام شده فعالیت هايبیمار وجود نداشته باشد ثبت 
در پروندة اجتماعی بیمار و اقدام به برطرف نمودن  بر برنامه تضی و به صورت قابل رؤیت توسط تیم نظارتبه نحو مق

   آن ها  
و برنامه ریزي مراجعات بعدي ) براي مراجعه و ویزیت بار اول بیماران(و لیست مراجعۀ بیماران تنظیم جدول زمانی  - 3

که تحت نظر مستقیم مددکار (با همکاري رابط بیماران  با نظر پزشک منتخب بیماران بعد از هر بار ویزیت صورت گرفته
  )اجتماعی داوطلبانه فعالیت می نماید

در صورت دسترسی به پرتال و در غیر این (مربوط به بسته خدمت از طریق پرتال جمع آوري و ارسال اطلاعات  - 4
  )صورت، هماهنگی با کارشناس ژنتیک جهت انجام امر

و در جهت بهبود (بر فعالیت هاي رابط به نحوي که وي صرفاً وظایف خود را زیر نظر مددکار اجتماعی  مؤثر نظارت - 5
  .به انجام رساند) حمایت اجتماعی از بیماران

، ماهانۀ خانواده هاي بیماران در بیمارستان منتخب با همکاري و مشارکت رابط بیماران 3اجراي برنامۀ آموزش  - 6
و با استفاده از همکاري تیم پزشکی و کارشناس ژنتیک معاونت بهداشت و  موزش طبخ غذا،مادران منتخب براي آ
  دانشگاه pkuغذا و دارو در زیر کمیته فنی  درمان و نمایندگان معاونت هاي

و جلسات آموزشی برنامه ریزي شده براي مددکاران اجتماعی مستقر در  شرکت در جلسات ماهانه تیم بالینی - 7
  توسط سطوح بالاتر PKUي منتخب بیمارستانها

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

  :رابط بیماران 
است که توان و تمایل لازم براي انجام وظایف رابط  PKU، یکی از افراد فعال از والدین بیماران PKUرابط بیماران  

 نهایی این فرد از میان والدین بیماران و بر اساس راي و نظر ایشان و تایید. بیماران داردتحت عنوان رابط  داوطلبانه را
به شرط ( PKUدر جلسه سه ماهانۀ آموزش والدین در بیمارستان منتخب  مرتبط در بیمارستان منتخب مددکار اجتماعی

و از قبل قصد انتخاب رابط در جلسه به ایشان اعلام شده  آنکه در این جلسه غالب والدین بیماران شرکت نموده باشند
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سال ضروري  2پس از طی سال فعالیت می نماید و  2رابط بعد از انتخاب توسط والدین به مدت . انتخاب می شود) باشد
  .گرددمجدد در جلسه والدین راي گیري و اظهار نظر ، قا رابط قبلی  و یا انتخاب رابط جدیداست جهت اب

 
 
 
  :ظایفو
، متخصص منتخب راهنمایی والدین در خصوص انجام به موقع آزمایشات دوره اي درخواست شده توسط پزشک - 1

سعی در راستاي افزایش تمایل  .تحویل شیر از داروخانهویزیت دوره اي، مشاوره تغذیه و  ر زمان مناسب برايدمراجعه 
ه ر منزل به نحوي که پزشک، مشاور تغذیه، مسئول آزمایشگاوالدین به انجام صحیح امور مربوط به بیمار توسط والدین د

و مشاور ژنتیک مرکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیک شهرستان محل سکونت مددکار اجتماعی و روانشناس بالینی، 
  با برنامه ریزي و هماهنگی با مددکار اجتماعی تحت نظر و  ،اشته استاعلام د

نحوه برقراري ارتباط رابط با خانواده ها با توافق با . راستاي انجام وظایف محوله ارتباط با خانواده بیماران در - 2
این ارتباط باید ترجیحاً تلفنی و با استفاده از امکانات بیمارستان و بخش مددکاري اجتماعی  می باشد ومددکار اجتماعی 

اي والدین به خود و اقدام شخصی در ضروري است رابط از اتک. و در روزهاي حضور رابط در بیمارستان صورت گیرد
مورد رفع مشکلات بیماران پرهیز نماید و در صورت مشاهده مشکلات ویژه در بیمار و خانواده، خانواده را جهت 

   .دریافت حمایت اجتماعی و سایر اقدامات لازم به مددکار اجتماعی ارجاع دهد
از جمله جلسات آموزشی که هر سه ماه یکبار در محل  PKUدر جلسات حمایتی و اجتماعی مربوط به بیماران  شرکت - 3

در تشکیل این جلسات و دعوت خانواده ها براي  همکاريبیمارستان و با هماهنگی مددکار اجتماعی تشکیل می شود، 
  شرکت مؤثر در جلسات 

انه آموزشی جمع آوري نظریات خانواده ها و ساماندهی و برنامه ریزي ابراز نظر خانواده ها در جلسات سه ماه - 4
 والدین با هماهنگی و زیر نظر مددکار اجتماعی

ارستان منتخب مدر روزهاي تعیین شده جهت ویزیت بیماران، طی ساعاتی که اقدامات بالینی بیماران در بی حضور - 5
 رابط در دیگر زمانها حضور ایشان باالبته در صورت نیاز به خدمت ( مددکار اجتماعی  تحت نظرانجام می شود 

  ).نگی با مددکار اجتماعی بلامانع استهماه
تفهیم چگونگی تهیه مواد غذایی و طبخ غذا و تفهیم و توجیه خانواده ها در مورد چگونگی اجراي دستورات کارشناس  - 6

در . رابط نباید تحت هیچ شرایطی اطلاعات اضافی در مورد رژیم غذایی به بیمار بدهد، تغذیه زیر نظر کارشناس تغذیه
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و در ابراز نظر با کارشناس  ري راجع به رژیم غذایی دارد باید نظر خود را به کارشناس تغذیه ارایه نمایدصورتی که نظ
 تغذیه هماهنگ و یک صدا باشد

پس از مطرح شدن در در توزیع شیر با مسئول توزیع شیر در داروخانه زیر نظر مسئول مربوطه در داروخانه  همکاري- 7
  گی مددکار اجتماعیجلسات تیم بالینی و با هماهن

یا  خاصشامل تبلیغات در خصوص انجمن هاي  وظایف تعیین شده،   عدم مبادرت به فعالیت هاي خارج از حوزه - 9
  با خیرین براي جمع آوري کمک  مستقیم رتباطي ابرقرار

ه صورت ارایه می شود ب PKUدر ارتباط با خدماتی که به بیمار  )درصورت وجود(اعلام هر گونه اعتراض و شکایت  -10
در جلسات ماهانه تیم  و تقاضاي طرح موضوع )با رونوشت به مدیر بیمارستان(مکتوب و مستدل به مددکار اجتماعی 

  نهایی و اعلام نتیجه تصمیم گیري براي بالینی
حضور در سایر بخش هاي  عدم  و  pkuتوسط مددکار اجتماعی در بیمارستان منتخب  حضور در محل تعیین شده -11

  بدون هماهنگی با مددکار اجتماعی ه برنامه در بیمارستانمرتبط ب
هر گاه در طول زمان خدمت، رابط به دلیل تقاضاي شخصی یا به پیشنهاد مددکار اجتماعی و یا اعتراض متعدد و -12

دکار توسط مد آموزش والدین  مکرر والدین نیاز به جایگزین داشته باشد لازم است موضوع در جلسۀ دوره اي سه ماهانه
  این موضوع قبلاً باید به اطلاع والدین رسانده شود. با ذکر دلایل مستند مطرح و رابط جدید توسط والدین انتخاب شود

در صورتی که رابط نیاز به مرخصی در روزهاي کاري داشته باشد موضوع باید قبلاً به اطلاع مددکار رسانده شده : نکته
رابط علی البدل نفر دومی از والدین است که از پیش براي  .ان استفاده شودتا از وجودرابط علی البدل در غیاب ایش

  جایگزینی در زمان مرخصی رابط تعیین شده است
  
  

  :ستانا بیمارستان منتخب دیگر در ) گ
ز به غیر ا(تحت پوشش دانشگاه بنا به دلیل موقعیت جغرافیایی یا فرهنگی و یا تعداد بیماران صلاح است  حوزهچنانچه در 

، بیمارستان دیگري خدمات بالینی را به  بیماران عرضه نماید باید معاونت درمان به تعیین )بیمارستان منتخب استان
شرح کلیه وظایف و اقدامات عیناً مانند وظایف . بیمارستان مناسب براي اجراي خدمت بیان شده در دستورالعمل اقدام نماید

موزش هاي لازم توسط اعضاي تیم خدمات بالینی بیمارستان منتخب استان لازم است آ. بیمارستان منتخب استان است
پیش از فعالیت بیمارستان منتخب دیگر استان به تیم بالینی ارائه شود و معاونت درمان از توانمندي لازم تیم بالینی مستقر 
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ر وظایف مربوط به بیمارستان بدیهی است نظارت و پایش و سای. در بیمارستان منتخب دیگر استان اطمینان حاصل نماید
  . منتخب استان براي بیمارستان منتخب دیگر استان نیز لازم الاجراست

  

  : مرکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیک) ه

  براي مشاوره ژنتیک   PKUتوسط پزشک متخصص منتخب (پذیرش موارد ارجاع شده از بیمارستان هاي منتخب  - 1
ار و ارجاع آنها براي تعیین موتاسیون به آزمایشگاه هاي منتخب عضو شبکه انجام مشاوره ژنتیک والدین بیم - 2

 )معرفی شده از سوي مرکز مدیریت بیماریهاي غیرواگیر( PKUتشخیص ژنتیک  پیش از تولد 

 pkuدر معرض خطر تولد بچه خویشانی که ازدواج فامیلی نزدیک نموده یا قصد این نوع ازدواج را دارندو انجام مشاوره با خویشان در معرض خطر بیمار - 3

 در صورت نیاز * PNDو ارجاع    آن ها براي انجام  هستند باید اقدامات ویژه مشاوره ژنتیک و تشخیص ژنتیک براي ایشان  انجام گیرد

 ثبت کلیه اطلاعات لازم در فرم هاي مربوطه  - 4

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

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

 مشارکت در برنامه هاي آموزشی در صورت ابلاغ سطوح بالاتر  - 7

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

  
  

  :روش اجراي برنامه

ماهه سوم در  3ماهه اول و  3دو نوبت و ترجیحاً در  خانم هاي باردار در دوران بارداري ضروري است حداقل در        
مورد غربالگري  وزمان مراجعه به هنگام براي آزمایش غربالگري نوزاد  آموزش هاي لازم را کسب نمایند و بعد از تولد 

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

 . نمونه گیري از نوزاد براي غربالگري نوزادي توسط کارکنان زایشگاه، دریافت دارند

به روشی (ري آورده شده، توسط فرد آموزش دیده از پاشنه پاي نوزاد که توسط والدین به مرکز نمونه گی 5تا  3در روز 
لانست زده می شود و چند قطره از خون مویرگی بر روي کاغذ ) که در استاندارد هاي آزمایشگاهی برنامه آمده است

ساعت خشک شده و براساس پروتکل ارسال، در پاکت  3گاتري، گرفته می شود و کاغذ ها در هواي مناسب به مدت 
و در پایان روز با سایر نمونه هاي خون تهیه شده از سایر نوزادان به آزمایشگاه منتخب مرجع یا گذاشته می شود 
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لازم است مشخصات کامل نوزاد قبل از گرفتن نمونه خون بر روي فرم مخصوص . فرستاده می شود) رفرانس غربالگري
  .و بر روي کارت گاتري به طور هم زمان مطابق دستورالعمل نوشته شود

روزگی نمونه گیري تا سن یکسالگی از پاشنه پا یا نرمه کناري دست و در سنین بالاتر،  5ورت مراجعه کودك بعد از در ص
از سطح پالمار فالانکس دیستال انگشت میانی و یا انگشت چهارم صورت گیرد و از کناره انگشتان و نوك آن و سایر 

  .انگشتان خونگیري نشود
و  ت نمونه ها، آزمایشات را انجام داده و در صورت مثبت شدن، این امر را توسط تلفنآزمایشگاه به محض دریاف     

، فوري به اطلاع نیروهاي بهداشتی تعیین شده در دستورالعمل می رساند  و نیروي مسئول بلافاصله والدین نوزاد را فاکس
همان روز تهیه  کاغذ فیلتر/ نمونه سرمی. مایدفراخوان می ن) جهت آزمایش تائید( نمونه کاغذ فیلتر/ براي اخذ نمونه سرمی

با تلفن و (منتخب ارسال شود و در صورت مثبت شدن آزمایش، فوراً  HPLCشده و براي انجام آزمایش به آزمایشگاه 
مرکز بهداشت شهرستان، مرکز بهداشتی درمانی . به مرکز بهداشت شهرستان و معاونت بهداشت اعلام می گردد) فاکس

را آگاه می سازد و این مرکز، والدین نوزاد را فراخوان می نماید و ایشان را بعد از ) ه محل سکونت نوزادپوشش دهند(
درمان مطابق با دستور العمل در . ارجاع می نماید) واحد مددکاري(راهنمایی و دریافت فرم ارجاع به بیمارستان منتخب 

م فرم ارجاع را تکمیل  و به شهرستان محل ارجاع ارسال می مورد نوزاد انجام می گردد و بیمارستان منتخب قسمت دو
  . نماید

ارجاع به کار درمانی ومرکز بهداشتی درمانی مشاورة ژنتیک اولین بار در بیمارستان منتخب مرکز استان صورت می 
کننده به تهیه لیست بیماران مراجعه . گیرد و ارجاعات بعدي بر حسب ضرورت توسط همین متخصص به انجام  می رسد

تیم نظارت استان، موظف است، . بیمارستان منتخب در فرم مربوطه صورت می گیرد و به معاونت بهداشت ارسال می شود
  . نحوه درمان صحیح و استاندارد را کنترل می نماید

ولین روزگی و یا بلافاصله پس از تولد در بیمارستان بستري شود ضروري است با ا 3در صورتی که نوزادي قبل از 
باید یک نمونه خون از  (medication )قبل از هرگونه درمان و تجویز دارو  نمونه گیري که براي وي انجام می شود 

نوزاد بر روي کاغذ فیلتر تهیه شود و در شرایط ذیل نگهداري و بر طبق روالی که مرکز بهداشت مشخص می نماید، نمونه 
از انجام آزمایش  و تجویز دارو، پزشک متخصص باید زمان انجام آزمایش  بعد. را به ازمایشگاه غربالگري ارسال دارد

تعیین و با خودکار قرمز در  سرم،  TSHو  مجدد را با توجه به تداخل درمان صورت پذیرفته با آزمایشات فنیل آلانین
  .آموزش آن به والدین استپزشک معالج مسئول تعیین زمان مناسب انجام آزمایش غربالگري و .   پرونده بیمار ثبت نماید

در صورتی که نوزاد بیمار در زمان تعیین شده توسط پزشک معالج براي غربالگري مجدد همچنان در بیمارستان بستري 
بر روي کاغذ فیلتر تهیه شده و به نحوي که مرکز بهداشت تعیین می ) نمونه مجدد(است، لازم است آزمایش غربالگري وي 
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یا به (در صورتی که نوزاد قبل از زمان تعیین شده ترخیص شود . ارسال شود) مرجع/ منتخب(گريکند به آزمایشگاه غربال
باید توصیه به والدین توسط پزشک و یا پرستار مسئول بخش به نحوي که صورت گیرد ) بیمارستان دیگري اعزام گردد

  .که آزمایش غربالگري مورد غفلت قرار نگیثرد
حتی اگر نوزاد ( مرکزي که غربالگري در آن انجام شده، می باشد ه دانشگاه پوشش دهندهثبت هر مورد غربالگري به عهد

این موضوع شامل پیگیري نتایج آمایشات نوزاد تا تعیین تکلیف نهایی است  )ساکن منطقه تحت پوشش آن دانشگاه نباشد
. دانشگاه پوشش دهنده خواهد بود بعد از گزارش مورد به دانشگاه پوشش دهنده محل سکونت ، مراقبت بیمار به عهده

  . اعلام مورد توسط دانشگاه محل غربالگري و اعلام وصول توسط دانشگاه محل مراقبت به ترتیب لزوماً باید صورت گیرد
  
  

  : آزمایشات کنترل درمان و پیگیري وضعیت بالینی

با نمونه گیري از پاشنۀ پا یا سر نمونه خون جهت آزمایش کنترل درمان براساس زمان تعیین شده در پرونده بیمار 
بر روي کاغذ گاتري  گرفته ) استانداردهاي آزمایشگاهی برنامه(انگشت بیمار براساس دستورالعمل آزمایشگاهی برنامه 

بیمار با  پاسخ آزمایش براي بررسی بالینی دوره اي که قبلاً زمان آن توسط متخصص منتخب تنظیم شده به .  می شود
  . ب مراجعه می نمایدبیمارستان منتخ

ناظر بر حسن اجراي برنامه، معاونت بهداشت دانشگاه با همکاري مؤثر و تنگاتنگ معاونت درمان و اعضا تیم فنی دانشگاه 
  . است

متون آموزشی و فرم . مرجع اجراي برنامه، دستورالعمل کشوري است و کلیه سطوح موظفند بر این اساس عمل نمایند
بدیهی است متن .توسط مرکز بهداشت استان در سطوح تابعه شهري و روستایی توزیع می شودهاي مربوط به هر سطح 

کلیه متون آموزشی و فرم هاي مربوطه توسط مرکز مدیریت بیماري هاي غیرواگیر تهیه می گردد مسئولیت کلی برنامه و 
عاونت براي حسن اجراي برنامه می ریاست جامع آن به عهده رئیس دانشگاه علوم پزشکی است و ایشان هماهنگ کننده م

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

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

  
  *تهیه می شود از پاشنه پا ن مرکز منتخب نمونه گیري، نمونه خودر 

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

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

  
 گزارش فوري می نمایدنمونه گیري  مرکز  مرکز بهداشت شهرستان موارد مثبت را به

  
مجدداً نمونه کاغذ فیلتر تهیه ، ) و بعد از درخواست آزمایش توسط  پزشک در دفترچه بیمار(کز نمونه گیري پس از فراخوان والدین مر

 و با هماهنگی با مرکز بهداشت شهرستان به آزمایشگاه انجام دهنده و یا با همکاري آزمایشگاه همکار نمونه سرمی تهیه نموده / نموده
  .اع فوري می دهدارج HPLCآزمایش 

  
در صورت مثبت بودن جواب آزمایش به صورت فوري جواب را به معاونت بهداشتی،مرکز بهداشت شهرستان گزارش  HPLCآزمایشگاه 

  نیز باید در اسرع وقت به این مراکز ارسال گردد طبیعی،پاسخ هاي  می نماید
  
با فرم ارجاع به بیمارستان منتخب مرکز استان ارجاع فوري می  موارد مثبت توسط مرکز بهداشتی درمانی پوشش دهندة محل سکونت
  شوند
  

بیمارستان منتخب برنامه درمانی نوزاد را مطابق با دستورالعمل آغاز می نماید و اولین گزارش را در قسمت دوم فرم ارجاع تکمیل و 
  ارسال می نماید

  
اعلام تشخیص نهایی بیمار و موارد نیازمند پی گیري از درس موارد را در فرم بیماران جدید به همراه آ نامبیمارستان منتخب مرکز استان 
 شهرستان را  به مرکز  بهداشت ، ماهانه به معاونت بهداشت ارسال می دارد و معاونت بهداشت  مواردبیمارستان منتخب مرکز استان

  براساس گزارش مراقبت بیمار انجام می شود ت ایشان مربوطه و از آنجا به مرکز بهداشت و خانه بهداشت گزارش می نماید و مراقب
  
  

گزارش وضعیت مراقبت بیمار و والدین در فرم اعلام وضعیت مراقبت  ژنتیک از سوي مراکز بهداشتی درمانی و خانه هاي بهداشت  به 
  مرکز بهداشت شهرستان ارسال می شود

  
 
 

 pkuصه نحوه انجام غربالگري نوزادان براي بیماري بطور خلا
  به شرح زیر است

  )چارت یک و دو را ببینید(
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  )1چارت( اندر ایر PKUبراي  نوزادان  غربالگريهاي اصلی یندآفر  
  
  

  
                 

  
  
  
 
 
 
   

  
  
  
 

  
 
 
 

  
  
  
  
  
  

                                    
                                                                        

 
 
 
 
 

 

 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

 

سرم و یا نمونه مجدد فراخوان فوري جهت اخذ نمونه 
به (آزمایش تائیدارسال به منظور انجام  براي  کاغذ فیلتر 

  نمونه گیريتوسط مرکز   )HPLCروش 

 HPLCدر آزمایشگاه  ایش تائیدانجام آزم

 

توسط  معرفی به بیمارستان منتخب مرکز استان
 مرکز پوشش دهندة محل سکونت 

 

  
 

 
هیپرفنیل 

 آلانینمی دارد 

رخی  

هیپرفنیل 
 آلانینمی دارد 

 خیر

 

 بله

گزارش 
پایان  

 عملیات

 بله 

گزارش 
پایان 
 عملیات

 

قبت بر حسب دستورالعمل مرا
  نظام مراقبت بیماري

 

   اقدامات درمانی بر اساس دستورالعمل

 

 مرکز بهداشت شهرستان گزارش فوري به  

براي نگهداري به بیمارستان منتخب منظم  مراجعه 
 تعیین شده سطح فنیل آلانین خون در محدوده 
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 مراجعه والدین به واحد نمونه گیري

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

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  
 

 
  

                                                                                                     
 
 
 
 
 
 
 
 
 

  

<4mg

Phe≥10 

≥4mg/dl 

اپتهیه نمونه از پاشنه   

ارسال نمونه به آزمایشگاه 

 انجام آزمایش در آزمایشگاه مرجع

گزارش کتبی  اندازه گیري مقدار فنیل آلانین
 به مرکز

 فراخوان والدین

و یا نمونه سرمی/ ونه مجدد بر روي کاغذ فیلترتهیه نم  

 HPLC ارسال نمونه به آزمایشگاه منتخب انجام دهنده

 HPLCانجام آزمایش فنیل آلانین به روش 

ی به گزارش کتب
مرکز بهداشت و 
 سپس به خانواده

 ارجاع به بیمارستان منتخب
و اقدام بر اساس سطح  استان

 فنیل آلانین

در بیمارستان منتخب تحت 
بدون (یرد نظر قرار میگ

)تغییر در برنامه غذایی  

 تصمیم گیري بر اساس میزان فنیل آلانین

میزان فنیل اندازه گیري 
 یک هفته بعد آلانین

توسط پزشک متخصص  درمانشروع 
منتخب ومشاوره با کارشناس تغذیه و رژیم 

استاندارد و  درمانی در بیمارستان منتخب

 6در  challenge testانجام آزمایش 
ا یگ سالکی بر اساس نظر یماهگی 

  پزشک منتخب

پایان 
<4mg/dl 

4-7 mg/dl 

تحت نظر گرفتن بیمار از نظر 
)سال 1ماهگی تا  6(رشد و تکامل  

4≤phe<10 

Phe≥4 

Phe>=7  
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   چک لیست عملکرد سطح ستاد دانشگاه
  

، هیئـت اجرایـی   مـرتبط و مـؤثر   متشکل از معـاونین، هیئـت علمـی   ( هی تشکیل شده است؟آیا تیم فنی دانشگا -1
  )و مؤثر مرتبط

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

  خیر                     بلی       
  جهت اجراي طرح تهیه و توزیع شده است؟) مصرفی(لازم  مواردیا آ -3

  خیر                    بلی        
  به انجام رسیده است؟درگیر  تمام سطوح نیروهايو آموزش توجیه آیا  -4

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

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

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

  خیر                    بلی        
  عمل ثبت می شود؟لاطلاعات براساس دستوراآیا  -8

  خیر                   بلی         
  می شود؟ جمع آورياطلاعات براساس دستورالعمل آیا  -9

  خیر                    بلی        
  

  اطلاعات براساس دستورالعمل ارسال می شود؟آیا  -10
  خیر                     بلی       
  فعالیت دارد؟بر اساس دستورالعمل  معرفی شده و استان PKUمنتخب  بیمارستانآیا  -11
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  خیر                     بلی       
نظـارت دوره اي   و توسـط تـیم نظـارت دانشـگاه     دستورالعمل بر اساساستان منتخب مرکز  بیمارستانآیا  -12

  ؟می شود
  خیر                     بلی       
  معرفی شده است؟ و شناساییدر مرکز استان  )غربالگري(آزمایشگاه یا آ -13

  خیر                    بلی        
  صادر شده است؟ فنی دانشگاهیابلاغ اعضاي کمیته آیا  -14

  خیر                     بلی       
ــا -15 ــارت دوره اي در آی ــرد متخصصــین PKUدر بیمارســتان منتخــب  نظ ــال عملک ــه، ینیب ، کارشــناس تغذی

به تفکیـک بررسـی و گـزارش تهیـه و      ، روانشناس بالینی، مددکار اجتماعی و رابط والدینآزمایشگاه و داروخانه
  ؟به مقامات ارسال می شود

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

  خیر                     بلی       
انجام مـی شـود و مشـکلات    برنامه ریزي شده  مشخص بصورت مراکز نمونه گیري با چک لیستپایش آیا  -17

  ؟ شده است پی گیري
  خیر                     بلی       
فـرم  آیا متخصص بالینی در روزهاي تعیـین شـده بـه بررسـی بـالینی بیمـاران مـی پـردازد و نتـایج را در           -18

  بررسی بالینی ثبت می کند؟ 
  خیر                    بلی        
تغذیـه  بیمـاران مـی     مشاورهبه ) همان روزهاي بررسی بالینی(آیا کارشناس تغذیه در روزهاي تعیین شده  -19

  ه ثبت می کند؟ یپردازد و نتایج را در فرم وضعیت تغذ
  خیر               بلی        

  
  کنترل شده است؟) فی اخیرشان 3حداقل (بیماران % 95طح فنیل آلانین حداقل آیا س -20
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  خیر                    بلی       
در همـان  (کارشـناس تغذیـه   براساس تنظیم و توصـیه  را  مخصوصیا داروخانه بیمارستان منتخب شیر آ -21 

  ؟ تحویل می دهدبه بیماران ) روزهاي بررسی بالینی
  خیر                بلی        
بـه کارشناسـی تغذیـه  بیمـاران     ) همان روزهاي بررسی بالینی(آیا کارشناس تغذیه در روزهاي تعیین شده  -22

  می پردازد و نتایج را در فرم وضعیت تغذیه ثبت می کند؟ 
  خیر                    بلی        
ذاي بیمـاران را براسـاس تنظـیم و توصـیه کارشـناس      آیا داروخانه بیمارستان منتخب شیر یارانـه اي و غ ـ  -23

  به بیماران تحویل می دهد؟ ) در همان روزهاي بررسی بالینی(تغذیه 
  خیر                     بلی       
در همان روز مراجعه بیمار و هماهنـگ  (آیا آزمایشگاه بیمارستان منتخب، پاسخ آزمایشات کنترل درمان را  -24

  ؟ )یا پیش از مراجعه ایشان به بیمارستان(به بیماران اعلام می نماید) ناس تغذیهبا پزشک و کارش
  خیر                    بلی        
آیا بیمارستان منتخب مرکز استان لیست بیماران جدید را در فرم مربوطـه همـراه بـا آدرس محـل سـکونت       -25

  دارد؟  ارسال می دانشگاهبهداشت  عاونتصحیح و به هنگام به م
  خیر                    بلی        
آیا متخصصین بالینی، کارشناس تغذیه، آزمایشـگاه داروخانـه، روانشـناس بـالینی و مـددکار اجتمـاعی بـا         -26

حمایت و مشارکت رئیس و مدیر بیمارستان و نمایندگان ثابت عوامل مرتبط از سطح دانشگاه شامل بهداشت بـر  
  شکی، جلسه ماهانه را تشکیل و رفع مشکلات پاسخگویی به بیماران را دنبال میکند؟ درمان در قالب تیم پز

  خیر             بلی        
        

آیا رابط والدین در بیمارستان منتخب بـا همـاهنگی  کارشـناس ژنتیـک دانشـگاه تحـت نظـر و بـا مـدیریت           -27
  انجام وظیفه می نماید؟مددکار اجتماعی در روزهاي تعیین شده توسط تیم پزشکی 

  خیر           بلی        
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آیا جلسه والدین با کمک مددکار اجتماعی، روانشناس و رابط والـدین و بـا حمایـت و مشـارکت در اجـراي       -28
  ماه صورت می پذیرد؟ 3برنامه توسط تیم پزشکی و عوامل مرتبط از دانشگاه هر 

  خیر           بلی        
ت بین بخشی استانی براي تسهیل امور برنامه و جلب حمایت هـاي معنـوي و مـادي سـایر بخـش      آیا جلسا -29
  انجام می شود؟ ) صرفاً در چهارچوب سیاست برنامه کشوري(ها

  خیر                    بلی      
وامـل  آیا عوامل بالینی و درمانی بیمارستان منتخب شـامل متخصـص بـالینی، کارشـناس تغذیـه و سـایر ع       -30

  در ارتباط برنامه ریزي شده و موثر هستند؟ PKUاصلی درمان و حمایت بیمار با بیمارستان هاي مرجع 
  خیر             بلی      

    
 )pkuبرنامه پیشگیري و کنترل (چک لیست عملکرد سطح مرکز بهداشت شهرستان     

  
  ن وجود دارد؟در مرکز بهداشت شهرستا pkuآیا دستورالعمل کشوري مراقبت  - 1

  خیر                 بلی        
  آیا نمودار فرایند اقدامات موجود است؟- 2
  خیر                بلی        
  آیا نمودار فرایند غربالگري موجود است؟- 3
  خیر                  بلی       
  آیا برنامه عملیاتی تهیه شده است؟- 4
      خیر             بلی       
  موجود و به روز است؟ PKUآیا لیست بیماران - 5
  خیر                 بلی       
  آیا صورتجلسات مربوط به هماهنگی درون بخشی موجود است؟- 6
  خیر                بلی        
  آیا توجیه و آموزش نیرو هاي سطوح درگیر انجام شده است؟  - 7
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   خیر                بلی       
  آیا نظارت دوره اي بر سطوح مرتبط تحت پوشش از عملکرد برنامه وجود دارد؟ - 8

  خیر                   بلی         
  آیا فرمهاي مربوطه و متون آموزشی در تمام سطوح مرتبط توزیع شده است؟ - 9

  خیر                  بلی          
  بدرستی تکمیل شده است؟  pkuماري آیا دفتر ثبت موارد نیازمند پیگیري بی-10

  خیر                   بلی         
  آیا هماهنگی لازم بین مراکز نمونه گیري و آزمایشگاه منتخب غربالگري انجام شده است؟ -11

  خیر                    بلی        
و یا مرکز نمونه گیري به ساعت به مرکز بهداشت  72آیا نتایج آزمایشات مثبت غربالگري در عرض -12

  صورت تلفنی و یا با فاکس اعلام می گردد؟ 
  خیر             بلی         
  ساعت به آزمایشگاه تایید تشخیص ارجاع شده اند ؟  72طی  20آیا موارد فنیل آلانین باتر و مساوي -13

  خیر             بلی         
  با نظر پزشک متخصص در دفتر ثبت شده است؟ آیا تشخیص قطعی موارد مثبت اولیه -14 

  خیر              بلی        
آیا فرم درخواست مراقبت از مرکز پوشش دهنده محل سکونت وجود دارد و اقدام لازم براي آن انجام -15

  شده است؟
  خیر                 بلی         
  ل شده است؟آیا از پذیرش آن ها توسط بیمارستان اطمینان حاص -16

  خیر              بلی        
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پایگاه بهداشتی و خانه بهداشت ویژه نمونه گیري /چک لیست عملکرد سطح مراکز بهداشتی درمانی
  )pkuبرنامه پیشگیري و کنترل (

  

  در مرکز وجود دارد؟ pkuآیا دستورالعمل کشوري مراقبت - 1
  خیر               بلی         

  نمونه گیري از آزمایشگاه منتخب غربالگري آگاهی دارد ؟  آیا مرکز- 2
  خیر                بلی        

  دارد؟ ) HPLC(آیا مرکز نمونه گیري از آزمایشگاه منتخب انجام دهنده آزمایش تایید - 3
  خیر                    بلی        

  در مرکز وجود دارد ؟ ...)الکل ه،شامل لانست، کاغذ فیلتر، پنب(آیا تجهیزات نمونه گیري- 4
  خیر                     بلی       

  آیا محل مناسب براي خشک کردن نمونه ها تا زمان ارسال به آزمایشگاه وجود دارد؟ - 5
  خیر                   بلی         

هماهنگی با وسایل نقلیه اداري  نظیر هماهنگی با پست،(آیا اقدامات لازم جهت ارسال نمونه ها به آزمایشگاه - 6
  انجام شده است؟ ...) یا شخصی

  خیر                    بلی        
  آیا فلوچارت نحوه انجام غربالگري و ارجاع در مرکز نمونه گیري وجود دارد؟ - 7

  خیر             بلی        
علام نتایج آزمایشات غربالگري از مرکز نمونه در مرکز نمونه گیري، فرم ا آیا رسید نمونه گیري و دفتر ثبت- 8

  گیري وجود دارد؟ 
  خیر             بلی         

درجه، انتخاب محل  10شامل قرار دادن نوزاد با زاویه (آیا آیا نحوه انجام نمونه گیري مناسب می باشد؟ - 9
ه از قطره اول، درست پر کردن ضدعفونی نمودن پاشنه پا با الکل، پاك کردن محل الکل، عدم استفاد درست،

  )کارت نمونه گیري
  خیر             بلی         
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  آیا نمونه گیردر دوره هاي آموزشی جهت انجام نمونه گیري شرکت نموده است؟-10
  خیر                  بلی         

  چند است؟ در ماه گذشته  نمونه نامناسبدرصد موارد نیازمند نمونه گیري مجدد به علت -11
  خیر               بلی         

  آیا دفتر ثبت غربالگري بدرستی تکمیل شده است؟-12
  خیر             بلی          

  آیا موارد نیازمند نمونه گیري مجدد طبق پروتکل کشوري پیگیري شده است ؟ -13
  خیر               بلی        

  جه از آزمایشگاه منتخب غربالگري در طی ماه گذشته وجود داشته است؟ آیا مواردي از عدم ارسال نتی-14
  خیر                   بلی        

  
 

برنامه پیشگیري و (پایگاه بهداشتی و خانه بهداشت /چک لیست عملکرد سطح مراکز بهداشتی درمانی
 )pkuکنترل 

  

  در مرکز وجود دارد؟ pkuآیا دستورالعمل کشوري مراقبت - 1
  خیر                 بلی       
  آیا فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک در مرکز وجود دارد؟ - 2

  خیر                بلی        
  تحت پوشش آن مرکز وجود دارد؟  pkuآیا اسامی بیماران- 3

  خیر                    بلی        
  لعمل انجام می گردد؟ تحت پوشش مطابق با دستورا pkuآیا مراقبت والدین - 4

  خیر                    بلی        
  ارجاع شده اند؟  PNDخواهان فرزند جهت انجام  pkuآیا والدین - 5

  خیر                    بلی        
  که تمایل به فرزندآوري ندارند از روشهاي پیشگیري مطمئن استفاده می کنند؟  PKUآیا والدین - 6
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  خیر                      بلی      
  ارجاع شده اند؟  PND2جهت انجام  PKUآیا مادر باردار ناقل - 7

  خیر             بلی         
تشخیص داده شده است و تمایل به سقط دارد پیگیري شده  PKUآن جنین  PND2آیا زوج ناقلی که در - 8

  است؟ 
  خیر            بلی        

  راقبت از مرکز پوشش دهنده محل سکونت در مرکز وجود دارد؟ آیا فرم درخواست م- 9
  خیر            بلی        
  

آیا خانمهاي باردار تحت پوشش واحد بهداشت مادر و کودك جهت انجام غربالگري به موقع آموزش دیده -10
 اند؟

  خیر                  بلی         
  ماهگی کودکان، انجام غربالگري را پیگیري می نمایند  ؟  2واکسن آیا پرسنل واحد واکسیناسیون، هنگام -11
  خیر                بلی        
  
 

 )pkuبرنامه پیشگیري و کنترل (چک لیست عملکرد بیمارستان منتخب  

  )پزشک متخصص(واحد بالینی

  آیا پرونده بیمارستانی بیماران تکمیل شده است؟- 1
     خیر           بلی         

  آیا پرونده شرح حال و معاینات دوره اي تکمیل میگردد؟ - 2
  خیر                بلی       
  آیا کلیه بیماران شناسایی شده از غربالگري جهت رد موارد بدخیم به انستیتو پاستورارجاع شده اند ؟ - 3

  خیر                   بلی        
  نتیک ارجاع شده اند؟ آیا خانواده بیماران جهت مشاوره ژ- 4

  خیر                   بلی         
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  آیا پزشک متخصص در جلسات ماهیانه تیم بالینی شرکت می نماید؟ - 5
  خیر                   بلی        
  آیا پزشک متخصص در جلسات آموزش والدین شرکت می نماید؟ - 6

  خیر                     بلی      
  متخصص در جلسات بحث گروهی با دعوت از سطوح بالاتر شرکت می نماید؟  آیا پزشک- 7
  خیر              بلی       
  آیا براي موارد شناسایی شده از غربالگري طی یکسال تشخیص قطعی داده شده است؟ - 8
  خیر           بلی        
  آیا درمانگاه بیماران هر هفته یک بار تشکیل می شود؟ - 9
  خیر          بلی       
  
   

  واحد تغذیه
  آیا کارشناس تغذیه بیمارستان در جلسات آموزشی و توجیهی مرکز مدیریت بیماریها شرکت نموده است؟-10

 خیر                    بلی    

  آیا کارشناس تغذیه بیمارستان در جلسات آموزشی سه ماهانه والدین شرکت نموده است ؟  -11
  خیر                  بلی      
  آیا کارشناس تغذیه در جلسات ماهانه تیم بالینی شرکت می نماید ؟ -12
  خیر                    بلی        
  آیا درخواست شیر به موقع انجام شده است؟ -13
  خیر                    بلی        
  آیا شیرهاي مخصوص بیماران به موقع توزیع می شود؟ -14
  خیر                    بلی        
  مشاوره تغذیه انجام می شود؟  آیا قبل از توزیع شیر ،-15
  خیر                     بلی       



39 
 

  آیا فرم یک برگی ثبت وضعیت تغذیه در بیمارستان منتخب براي بیماران تکمیل می گردد؟ -16
  خیر                بلی      
  

  بالینی واحد روانشناسی
  

  پرونده شرح حال روانشناسی دارند؟ PKUآیا تمام بیماران و خانواده بیماران . 17
  

 .......................................ذکر علت نقص          خیر          بلی                  بلی کامل  
  
  

  نجام می شود؟سال ا 12تا  2آیا جلسات مشاوره عملی و بازي درمانی براي کودکان  .18
 .......................................ذکر علت            خیر             بلی       

  
  

بار جلسه مشاوره روانشناسی داشته اند و مستندات آن در پرونده  4آیا هر خانواده در طول سال حداقل  .19
  روانشناسی خانواده درج گردیده است؟

 
 .......................................ذکر علت            خیر              بلی

  
  

ماهانه آموزشی مرکز مدیریت بیماریها شرکت  3آیا کارشناس روانشناس بیمارستان منتخب در جلسات  .20
 نموده است؟

  .......................................ذکر علت           خیر             بلی
  

بیمارستان منتخب در جلسات آموزشی والدین بیماران در بیمارستان شرکت  آیا کارشناس روانشناس .21
  نموده است؟

  .......................................ذکر علت             بلی           خیر
  

آیا کارشناس روانشناس بیمارستان منتخب در جلسات ماهانه تیم بالینی در بیمارستان شرکت نموده  .22
  است؟

  .......................................ذکر علت            خیر            بلی 
  

  ها و جزوات آموزشی را دریافت نموده اند؟CDآیا  .23
  .......................................ذکر علت         بلی            خیر    
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  واحد مددکاري

پی گیري از بیمارستان نیازمند تشخیص نهایی بیمار و موارد  در فرم اعلام وآیا ثبت موارد جدید بیماران  .24
  بر اساس نظر پزشک تکمیل و ارسال می گردد؟  مرکر استان PKUمنتخب 

  خیر              بلی      
  آیا اطلاعات بسته خدمت پزشکان توسط وي تکمیل می گردد؟   .25

  خیر              بلی    
  جلسات سه ماهانه والدین انجام می گردد؟ آیا هماهنگی لازم جهت برگزاري .26

  خیر            بلی     
آیا پیگیري موارد غیبت از درمان و عدم مراجعه و کلیه هماهنگی هاي لازم بیمار با تیم سلامت انجام می  .27

  گردد؟
 بلی                 خیر  .28

  واحد داروخانه   .29
  آیا شیر مخصوص بیماران  به موقع توزیع شده است؟ .30
  خیر                  بلی      

  آیا شیر مخصوص بیماران از پخش به موقع تحویل گرفته شده است؟  .31
  خیر                 بلی       
  آیا مستندات توزیع شیر وجود دارد ؟  .32
  خیر           بلی        
  

  واحد آزمایشات کنترل درمان         
  مان در بیمارستان منتخب انجام می گردد؟ آیا نمونه گیري آزمایشات کنترل در .33
  خیر                     بلی       
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آیا آزمایشات کنترل درمان در بیمارستان انجام شده و یا نمونه ها به آزمایشگاه مورد تایید اداره امور  .34
  آزمایشگاههاي استان ارسال می گردد؟ 

  خیر                      بلی      
اه انجام دهنده آزمایشات کنترل درمان توسط آزمایشگاه مرجع سلامت کنترل کیفی شده آیا آزمایشگ .35

  است؟ 
  خیر                  بلی         
آیا آزمایشگاه انجام دهنده آزمایشات کنترل درمان موفق به اخذ تاییدیه کنترل خارجی کیفیت از  .36

  آزمایشگاه مرجع سلامت گردیده ؟ 
  خیر                 بلی    
  آیا مسئول انجام دهنده آزمایشات در جلسات ماهانه تیم بالینی شرکت می نماید؟  .37
  خیر            بلی       
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  :جدول متغیرها 
  معیار / واحد سنجش  تعریف  نام متغییر  

1  
  فنیل آلانین خون مقدار

  )غربالگري(

در ن شده در زمان تعییفنیل آلانین خون نوزاد  مقدار
  ) مجموعۀ استانداردهاي آزمایشگاهی( دستورالعمل

mg/dl فنیل آلانین خون 
به روش رنگ (مویرگی

  )سنجی یا کالري متري

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

  .بوده است mg/dl 4آنها بیش از خون غربال گري فنیل آلانین 
mg/dl فنیل آلانین خون 
  )HPLCبه روش (وریدي

3  
 کنترل(فنیل آلانین خون 
  )درمان

فنیل آلانین خون در دوره درمان بیمار مبتلا به هیپرفنیل 
  می نآلانی

mg/dl فنیل آلانین خون  )
  )به روش کالري متري

4  
آزمایش انجام زمان 

  غربالگري
  وزاد نآزمایش 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

8  
ام سیستم بهداشتی زمان اقد

  در موارد مثبت غربال گري
موارد مثبت غربال گري گزارش شده در زمان فراخوان زمان 

  غربالگري مثبت و تأیید مثبت به تفکیک تعیین شده
  دستورالعمل

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(ستان مرکز استان و شهر

  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  
  یک PND  پرونده تعداد 

  
بررسی  PNDدر آزمایشگاه خانواده در معرض خطر پرونده 

  تاسیونوم
  دستور العمل

  دستور العمل  انجام داده اند 2PNDکه  در معرض خطرمواردي از حاملگی  دو PNDپرونده هاي تعداد   15

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

  ه است شد
  دستور العمل

  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 
سالم (شده  براي آنها انجام شده و امکان بیماري در نوزاد رد

  )ناقل یا سالم تشخیص داده شده

فنیل آلانین خون نوزاد در 
غربالگري نوزادان و فرم 

  بررسی بروز 

18  
فنیل آلانین خون نوزاد در   کل موارد جدید شناسایی شده در بین متولدین به تفکیک سال موارد بروز 

غربالگري نوزادان و فرم 
  بررسی بروز 
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  :رزشیابیارزیابی و ا
  

  عوامل ارزیابی –الف 
  اطلاعات جاري -1
بررسی هاي دوره اي ناظران و کارشناسان اعزامی و گزارشات مربوطه و چک لیست هاي تهیه  -2

 شده

با توجه به گزارشات و داده هاي ارسالی طراحی و (بررسی هاي مقطعی برنامه ریزي شده  -3
 )اجرا خواهد شد

 برنامه غیرحضوري ارزیابی و ارزشیابی -4

 زارشات دوره اي ارسالی از استان هاگ -5

  
  شاخص هاي ارزشیابی –ب 
  

 شاخص هاي ناظر به اهداف §

  
  بروز میزان )1

  در زمان تعیین شده متولدین زندهدر  PKUتعداد رخداد جدید  :تعریف
  

  : نحوه محاسبه
 PNDتعداد بروز در موارد +در یک سالغربالگري شده جمعیت در موارد متولد شده مبتلا                               

  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  -
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   :موارد کنترل نشدهدر صد ) 2

که فنیل ) یر هیپرفنیل آلانیمی هاي کاندید درمانکلاسیک و سا(  PKUدرصد مواردي از  :تعریف
  .درمان کنترل نشده استتحت  آلانین خون آنها 

  
  :نحوه محاسبه

  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  ×  
  همان سال/ در همان جمعیت / کل موارد تست منفی 

  
  
  
   :شده PNDبروز  ) 4

براي آنها انجام شده  PNDکه  PNDدرصد مواردي از بروز در میان موارد ارجاع شده براي  :تعریف 
  و جنین سالم تشخیص داده شده

  
  :نحوه محاسبه

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

  همان سال /  شده و سالم تشخیص داده شده PNDموارد  کل
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  :  استاندارد درمان )5

  ) مطابق دستورالعمل( در صد درمان استاندارد :  تعریف
  

  :نحوه محاسبه
 بوده  کنترل طی که وضعیت ثابت داشته اند،یچک شده آن ها در شرا فنیل آلانین آخر 3تعداد بیمارانی که 

  )کر شده در دستورالعملبر اساس محدوده ذ(است
                      100  ×  

  تعداد کل بیماران تحت پوشش                                                                   

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

  
  :نحوه محاسبه

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

  ، همان نوع بیمارينبیماران شناسایی شده همان سکل 
  
  

  
  :HPLCدرصد بروز در موارد منفی *)

  منفی داشتندHPLCکه   PKUتعداد موارد 
  براي آن ها انجام شده HPLCتعداد مواردي که 

  :PNDدرصد بروز در موارد *)


