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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

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

است  وزارت بهداشت های علوم پزشکی مجری برنامهدر دانشگاه های متابولیک ارثیپیشگیری و کنترل بیماری

های ابلاغ شده روند بهبود در و دستورالعمل استانداردها در اعلام شده نیمواز هیکل تیرعا به طوری که با

  ایجاد شود. و کاهش بار بیماری اجرای برنامه

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

 

 : برنامه هدف کلی

 متابولیک ارثیکاهش بار بیماری 

 

 اهداف اختصاصی:

 کاهش بروز بیماری .1

 ناشی از بیماری کاهش معلولیت جسمی .2

 ناشی از بیماری ماندگی ذهنیش عقبکاه .3

 کاهش صدمه به خانواده به عنوان زیربنای اجتماع .4

 

 ها :استراتژی

 های متابولیک ارثیبیماریبه غربالگری و شناسایی کودکان مبتلا  .1

 های متابولیک ارثیبه بیماری مبتلادرمان استاندارد کودکان تشخیص،کنترل و   .2

 های متابولیک ارثیمبتلا به بیمارینزدیک بیمار  بستگاند در خانواده و مشاورۀ ژنتیک و تشخیص پیش از تول .3

 

 

های مجری برنامه پیشگیری و کنترل بیماریهای علوم پزشکی دانشگاه کاربرد این سند در دامنه کاربرد: (2

، روانشناسان، مددکاران) های متابولیکدرمان استاندارد بیماریهای منتخب بیمارستان، متابولیک ارثی

 گیران، بهورزان، کاردانان، کارشناسان، پزشکان(،مراکز بهداشتی درمانی )نمونهو ...(، کارشناسان تغذیه 

منتخب )مرجع یا رفرانس( غربالگری، های آزمایشگاه نوزادان(، 3-5های بستری کودکان) غربالگری بیمارستان

                      اره ژنتیک است که در چارچوبهمکار با ادهای کنترل درمان ، آزمایشگاهو ژنتیک تایید تشخیص

های کشوری اداره ژنتیک با برنامه ، درمان و آموزش پزشکیاستانداردهای معاونت بهداشت وزارت بهداشت

 ، لذا کلیه افراد مرتبط ملزم به رعایت مفاد آن هستند.همکاری دارند بوده 
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 

 

 منابع: (3

 .1399 ،های متابولیک ارثی بیماریبالینی، فنی  شوریک کمیته تدوین بالینی، استانداردهای (3-1

 تدوین ،HD-GO-00-LA-WI-001-01به شماره خون مویرگی و خون وریدی گیرینمونه دستورالعمل (3-2

 .1398 ،های متابولیک ارثیآزمایشگاهی بیماری -فنی کمیته

ی شناسایی و تشخیص همکار با برنامه کشور های منتخبش نمونه در آزمایشگاهرد و پذیراستاندارد  (3-3

 .HD-IMD-00-MN-SD-003-01 ،1398به شماره   های متابولیک ارثیبیماری

همکار با برنامه کشوری شناسایی و تشخیص  های منتخبآزمایشگاهجوابدهی  گزارش نتایج و روش اجرائی (3-4

 .HD-IMD-00-MN-PR-002-05 ،1399به شماره  های متابولیک ارثیبیماری

 مراقبت ژنتیک نظرات اعضای کمیته (3-5

 

 تعاریف: (4

هایی هستند که جهش ژنتیکی یک والد و یا هر دو والد به فرزند بیماری های متابولیک ارثی:بیماری (1-4

دهنده در مسیرهای منتقل شده و منجر به فعالیت ناکافی در یک آنزیم، پروتئین ساختاری یا مولکول انتقال

در قالب طیف وسیعی از تظاهرات بالینی شامل علائم و تواند شوند. کمبود مذکور میمتابولیتی کودک می

در دوران نوزادی نمود پیدا  حیاتهای مزمن غیراختصاصی مانند تأخیر در تکامل تا شرایط حاد تهدیدگر نشانه

شود ها همپوشانی داشته باشند سبب میبا سایر بیماریتوانند میکند. تنوع و ناهمگونی تظاهرات بالینی که 

ریزی مؤثر برای های متابولیک ارثی با دشواری رو به رو باشد و در صورت عدم برنامهبیماریکه تشخیص 

هنگام، ها، مورد غفلت واقع شوند. این در حالی است که اغلب این اختلالات در صورت شناسایی بهشناسایی آن

ناپذیر برای بیمار رگشتپذیر و در غیر این صورت به شدت کشنده بوده یا منجر به ناتوانی شدید بدرمان

های غیرواگیر دوران نقش قابل توجهی در بار بیماری ،های متابولیک ارثی سرشتیشوند. از این رو بیماریمی

ها سیستم یابند و تقریبا در غالب این بیماریها در سنین پایین تظاهر میاکثرا این بیماری کودکی دارند.

های حیاتی دیگر مانند شود. علاوه بر این ممکن است ارگاندرگیر می عصبی مرکزی به صورت اولیه و یا ثانوی

تشنج، تاخیر ها درگیر شوند. کلیه، قلب و سیستم عضلانی و اسکلتی در این بیماریچشم، کبد، طحال، 

د ها هستند. ضایعات شدیتکامل، هپاتومگالی، کاردیومیوپاتی، میوپاتی اسکلتی نیز از علایم این دسته از بیماری

های چشمی مانند های ادراری، نارساییهای عضلانی، مشکلات کبدی، سنگماندگی ذهنی، فلجمغزی، عقب

های شوند. بیماریها ایجاد میهای قلبی نیز از عوارضی هستند که در این بیماریکاتاراکت و گلوکوم و بیماری

( metabolic decompensation) متابولیک ارثی اغلب در اوایل شیرخوارگی با حملات کمبود متابولیک

های متابولیک نقش کوچک اما قابل توجهی یابند. هر یک از بیماریکه تهدید کننده حیات هستند، تظاهر می
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

عبارت گردند، در مرگ نامشخص شیرخوار دارند. از جمله اختلالات متابولیک ارثی که باعث مرگ ناگهانی می

 از:  هستند
 چرب اختلالات اکسیداسیون اسید  .1

 اختلالات متابولیسم اسید آمینه و اختلالات سیکل اوره .2

 اختلالات ارگانیک اسیدمی  .3

 

های تک ژنی هستند. اگرچه اختلالات فوق جزو بیماری ( ژنتیک اختلالات متابولیک ارثی:2-4

ارث شوند. الگوی توتولد برآورد می 1000در  10های تک ژنی به طور منفرد نادرند اما در مجموع بیماری

و غالب نیز وجود دارند. در  Xصورت اتوزوم مغلوب است ولی موارد وابسته به ه ها اغلب باین  بیماری

افزایش بروز موارد اتوزوم  ،( دارندFirst cousinهایی که ارتباط فامیلی نزدیک )عمدتاً فرزندان زوج

شود، پسندیده اجتماعی تلقی میهای فامیلی در ایران یک پدیده مغلوب وجود دارد. از سوی دیگر ازدواج

بنابراین بروز این موارد در هر حال از افرایش نسبی برخوردار خواهد بود و مستلزم مشاورۀ ژنتیک است. 

همچنین بعد خانوار در ایران و کشورهای خاورمیانه از کشورهای غربی بیشتر است و موارد بیشتر تولد، 

های متابولیک با توجه به این که بیماری ا بدنبال خواهد داشت.های ژنتیک رموارد بیشتری از بروز بیماری

های متابولیک ارثی نیز در اغلب موارد توارث اتوزوم مغلوب دارند، بنابراین میانگین ابتلای افراد به بیماری

شود. به همین دلیل، بینی میدر ایران به علت افزایش ازدواج فامیلی، بیشتر از میانگین جهانی پیش

شود. با کاهش میزان مرگ و ور ما شناخته میهای بومی کشهای متابولیک ارثی به عنوان بیماریاریبیم

ای در مرگ و میر این گروه سنی خواهند ( ، نقایص ژنتیکی تولد سهم فزایندهIMRمیر شیر خواران )

ها و علت بیماری موارد مرگ شیر خواران به %30در هزار برسد،  10داشت. چنانچه این شاخص به کمتر از 

 اختلالات خواهد بود. 

دهه گذشته  3در بسیاری از کشورهای جهان از بیش از  های متابولیک ارثی:( غربالگری بیماری3-4

کتونوری در نظیر فنیل –های متابولیک ارثی های بیماریترین زیرگروهشناسایی دست کم برخی از شایع

شناسایی انواع نادرتر این اختلالات در بسیاری از کشورها جزء  اما برنامه غربالگری نوزادی قرار دارد 

های متابولیک ارثی، نیازمند خدمات روتین غربالگری نوزادی نیستند. شناسایی بهنگام بیماری

های نوین آزمایشگاهی است. های تشخیص بالینی ویژه در تلفیق با دسترسی به تکنولوژیزیرساخت

ع با د کم و متوسط به علت محدودیت منابارثی در کشورهای دارای درآمشناسایی اختلالات متابولیک 

تری رو به روست. از سوی دیگر در این کشورها درصد بالاتری از نسبت خویشاوندی والدین چالش بیش
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

وجود دارد که خود عامل خطر شناخته شده افزایش شیوع بدو تولد اختلالات ژنتیک تک ژنی مانند 

های اخیر برای غربالگری در دوره Tandem MS تکنیک استفاده از ک ارثی است.های متابولیبیماری

های نوزادان و تشخیص پیش از تولد، امکان تشخیص قبل از ظهور علائم را برای تعدادی از بیماری

 غربالگری" سلامت هاینظام در بخشراث -هزینه اقدامات از یکیمتابولیک ارثی میسر ساخته است. 

 شرط به، بالا بروز با پذیردرمان ارثی متابولیک هایبیماری برای علامت بدون نوزادان  "آزمایشگاهی

 کاذب منفی موارد که است بدیهی .است هابیماری نای مدیریت برای بالینی خدمات نظام بودن فراهم

-دوران از یکی در، شوندنوزادی شناسایی  غربالگری توانند درنمی که بیمارانی و"آزمایشگاهی غربالگری"

بنابراین علاوه بر غربالگری  .کنندمی مراجعه بالینی علائم با( کودکی یا شیرخوارگی اکثرا) زندگی های

نوزادان بدون علامت در دوره نوزادی، شناسایی شیرخواران و کودکان در اولین زمان ممکن در مراجعات 

 ابتلا میزان تواندمیکند و را ممکن می هااریبیم این از توجهی قابل تعداد موثر مدیریت و تشخیص ،بالینی

برای  بعدی هایبارداری مدیریت در بیماران این قطعی و ژنتیکی تشخیص چنینهم .دهد کاهش را

گرفته و سبب کاهش  قرار استفاده مورد در خانواده و خویشان در معرض خطرپیشگیری فرزندان مبتلا 

 .شودبروز بیماری می

برای  نوزادان غربالگری اجرای با به عنوان بیماری الگو، کتونوریفنیل بیماری کنترل هبرنام حاضر حال در

 آورده فراهم سلامت نظام در را ارثی متابولیک هایبیماری مدیریت برای اولیه هایزیرساخت این بیماری،

ها در آن استاندارد مدیریت و تشخیص همراه به پذیردرمان هایبیماری برای نوزادان غربالگری توسعه. است

چارچوب برنامه ژنتیک اجتماعی و به طور ادغام شده در نظام سلامت، همراه با توسعه غربالگری بالینی 

 ارثی متابولیک هایبیماری دننتوامیبیماران متابولیک ارثی که در غربالگری نوزادی قابل شناسایی نیستند 

  .کرد کنترل کارآمد و موثر طور به را

 ارائه خدمت  مراکز و سطوح بین انبیمار ارجاع و برنامه کلی فرایندهای به ناظر ،اجرایی هایاستاندارد

 های نظام است.و محور فعالیت شودمی ارائه فلوچارت صورت به استانداردها این .است

اغذ نوزاد بر روی ک پای پاشنه گیری خون ازپس از تولد با نمونه 5 تا 3 روز غربالگری نوزادان سالم در -1

 گیرد.دیده صورت میآموزش گیر/نمونهمراقب سلامت فیلتر، توسط

 در روزگی 3 از قبل گیرند و یا نوزادیمی قرار تحت مراقبت NICUپس از تولد در بخش نوزادانی که   -2

 در و شود تهیه فیلتر کاغذ روی برروزگی  5تا  3در  نوزاد از خون نمونه ، یکشود بستری بیمارستان

 بهداشت مرکز که روالی طبق بر و نگهداری دارد مطابق دستورالعمل آزمایشگاه غربالگریاستان شرایط
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

ساعت از بیمارستان مرخص شد  48یا  24)اگر بعد از  ارسال شود غربالگری آزمایشگاه به مشخص نموده

 روزگی غربال شود(.  5تا  3باید در همان 

 شناسایی شده مشکوک باشند، به عنوان کودکان ای دارای علایم بیماریکودکانی که طی معاینات دوره -3

ارجاع  بیمارستان منتخب به جهت انجام آزمایشات تکمیلی و مراقبتارثی  ژنتیکی/ متابولیک بیماری به

خدمات غربالگری، تشخیص و مراقبت برای افراد شناسایی شده توسط اعضای تیم سلامت ارائه  .شوندمی

 گردد. می

 

 هدف هایبیماری :ارثی متابولیک هایبیماری برای نوزادان ربالگریغ هدف هایبیماری (4-4

 و غربالگری صورت در که است بیماری 54 شامل ارثی، متابولیک هایبیماری برای نوزادان غربالگری برنامه

 تکنولوژی از استفاده با بیماری ها؛ این از مورد 50. هستند کنترل و پیشگیری قابل زودرس، تشخیص

MS-MS سیستیک گالاکتوزمی، شامل) ارثی متابولیک هایبیماری از مورد 4. است تشخیص بلقا 

                  داده تشخیص شده ذکر روش با( آدرنال مادرزادی هیپرپلازی بیوتینیداز، آنزیم کمبود فیبروزیس،

 برای نشانه اولیه که یابدمی تغییر خون در متابولیت چند یا یک هابیماری این از یک هر در. شوندنمی

  .است آن علائم بروز از پیش بیماری، تایید جهت بیشتر هایبررسی انجام و پزشک به بیمار ارجاع

 

 رویکرداز منظر بالینی و با  های متابولیک ارثی از منظر بالینی و تشخیصی:انواع بیماری (5-4

 ه بزرگ تقسیم کرد:توان به دو دستهای متابولیک ارثی را میتشخیص افتراقی، بیماری

 هایی هستند که فقط یک سیستم عملکردی یا فقط یک ارگان یا سیستم دسته اول بیماری

ها یکسان است و تشخیص حتی موقعی که کنند. علائم تظاهر این بیماریآناتومیک را درگیر می

 شود، معمولا آسان است.اختلال بیوشیمیایی پایه منتهی به عواقب سیستمیک می

 ها اختلال بیوشیمیایی پایه، یا یک مسیر متابولیک هایی هستند که در آنم بیماریدسته دو

که محدود به یک ارگان کند یا اینها را درگیر میها یا ارگانمشترک برای تعداد زیادی از سلول

ها بسیار گردد. علائم تظاهر این بیماریهستند ولی منجر به عواقب خونی و سیستمی می

شود. این گروه شامل اکثر و تشخیص به دلیل وجود اختلالات ثانویه مشکل می گوناگون است

شود. مسیر متابولیک مختل شده در این دسته از می 1نقایص سرشتی متابولیسم بینابینی

های های لیزوزومی دخالت دارد. این دسته از بیماریاختلالات در ترافیک داخل سلولی و بیماری

 وان بر اساس پاتوفیزیولوژی، به سه گروه زیر تقسیم کرد:تمتابولیک ارثی را می

                                                           
1 inborn errors of intermediary metabolism 

3206
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3206
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  کنند های پیچیده را مختل میهایی که سنتز یا کاتابولیسم ملکولبیماری (1-2گروه

های های لیزوزومی و پروکسیزومی، اختلالات ترافیک داخل سلولی و پردازش پروتئین)بیماری

ای تغذیههمراه با اختلالات و  ئمی، پیشروندهها، داترشحی(. علائم بالینی این گروه بیماری

 باشند.می

  های متابولیک ارثی بینابینی که به دلیل تجمع مواد سمی قبل از سد بیماری (2-2گروه

ها، گردند. این گروه شامل آمینواسیدوپاتیمتابولیک، منجر به مسمومیت حاد یا پیشرونده می

شود. در این سیکل اوره و عدم تحمل قندها می ها، اختلالات سرشتیاکثر ارگانیک اسیدوری

های بالینی مسمومیت حاد یا مزمن و یا ها، به دنبال یک دوره بدون علامت، نشانهگروه بیماری

شود. بروز بالینی اغلب دیررس یا متناوب است. تشخیص اختلالات متابولیک عودکننده ظاهر می

فی اسیدهای آمینه یا ارگانیک اسیدهای پلاسما و آسان است و اساساً منوط به نتیجه کروماتوگرا

 گردد. برای درمان بایستی ماده سمی را حذف کرد.ادرار می

  ها علائم تا حدی ناشی از نقص تولید یا مصرف که در آن 2اختلالات کمبود انرژی (3-2گروه

. این استمغز های متابولیک ارثی بینابینی در کبد، میوکارد، عضلات یا انرژی به دلیل بیماری

های مادرزادی لاکتیک، اختلالات گروه شامل اختلالات گلیکوژنز، گلوکونئوژنز، اسیدمی

گردند. این های زنجیره تنفسی میتوکندریایی میاکسیداسیون اسیدهای چرب و بیماری

ها یک طیف بالینی همپوشان بوده و علائم گاهی به دلیل تجمع مواد سمی و همچنین بیماری

تند از: هیپوگلیسمی، میوپاتی، رگردند. علائم شایع عباولید انرژی ایجاد میکمبود ت

، نارسایی قلبی، کلاپس گردش خون، سندرم مرگ ناگهانی 3(FTTکاردیومیوپاتی، اختلال رشد )

 های سرشتی ثانویه ناشی از اختلال در مسیرهای تولید انرژی در جنین. و ناهنجاری

 .هستندهای بیوشیمیایی قابل تشخیص های متابولیک ارثی که با روشاختلالات اولیه بیماری-1جدول
Amino Acid Disorders Fatty Acid Oxidation Disorders Organic Acid Disorders 

Argininosuccinic Aciduria 
Primary Carnitine Deficiency / Carnitine 
Transporter Defect 

Propionic Acidemia 

Citrullinemia Type 1 Medium Chain Acyl-CoA Dehydrogenase Deficiency Methylmalonic Acidemia: methylmalonyl-CoA mutase 

Maple Syrup Urine Disease 
Very Long Chain Acyl-CoA Dehydrogenase 
Deficiency 

Methylmalonic Acidemia: Cobalamin Disorders 

Homocystinuria 
Long Chain 3-Hydroxyacyl-CoA Dehydrogenase 
Deficiency 

Isovaleric Acidemia 

Phenylketonuria Classic Trifunctional Protein Deficiency 3-Methylcrotonyl-CoA Carboxylase Deficiency 

Tyrosinemia Type 1  3-Hydroxy-3-Methylglutaric Aciduria 

  Holocarboxylase Synthase Deficiency 

  β-Ketothiolase Deficiency 

  Glutaric Acidemia Type 1 

 
                                                           

2 Energy deficiency disorders 
3 Failure to thrive 
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های بیوشیمیایی ممکن است قابل تشخیص نباشد و های متابولیک ارثی که با روشاختلالات ثانویه بیماری-2جدول 

 های تائید تشخیص و یا ژنتیک دارند.نیاز به تست

 
Amino Acid Disorders Fatty Acid Oxidation Disorders Organic Acid Disorders 

Argininemia Short Chain Acyl-CoA Dehydrogenase Deficiency Methylmalonic acidemia, cblC form 

Citrullinemia Type 2 
Medium/Short Chain Acyl-CoA Dehydrogenase 
Deficiency 

Methylmalonic acidemia, cblD form 

Hypermethioninemia Gluratic Acidemia Type 2 Malonic Acidemia 

Benign Hyperphenylalaninemia Medium Chain ketoacyl-CoA Thiolase Deficiency Isobutyrylglycinuria 

Biopterin Biosynthesis Defect (2 
conditions) 

2,4-Dienoyl-CoA Reductase Deficiency 2-Methylbutyrylglycinuria 

Biopterin Regeneration Defect (2 
conditions) 

Carnitine Palmitoyltransferase 1 Deficiency 3-Methylglutaconic Aciduria 

Non-Ketotic Hyperglycinemia Carnitine Palmitoyltransferase 2 Deficiency 2-Methyl-3-hydroxybutyric Aciduria 

Ornithine Transcarbamylase 
Deficiency 

Carnitine Acylcarnitine Translocase Deficiency Ethylmalonic Encephalopathy 

Carbamoyl Phosphate Synthetase 
1 Deficiency 

 
 

HHH Syndrome   

Tyrosinemia Types 2,3 (2 
conditions) 

 
 

Glycine N-methyltransferase 
(GNMR) deficiency 

 
 

Adenosylhomocysteine hydrolase 
deficiency 

 
 

 

از: کارشناس معاونت بهداشتی، عبارت هستند  ن خدمتو گیرندگا در نظام سلامتدهنده خدمت های ارائهگروه 

، مسئولین فنی دوره دیده ژنتیک همشاور ان، پزشکمنتخب کارشناس ستادی شهرستان، تیم بالینی بیمارستان

 سلامت آزمایشگاه غربالگری، مسئولین فنی آزمایشگاه ژنتیک و تیم

 گیراز: پزشک، مراقب سلامت، بهورز، نمونه هستند بارتتیم سلامت در سطح یک )معاونت بهداشتی( ع 

از: مادران باردار، والدین نوزاد، بیماران، مادران بیماران و سایر  عبارت هستندخدمت  گانگیرند هایگروه 

 خویشان در معرض خطر

 
 

 سند:  اصلی شرح (5

  های کلیدیدستگاه تشكیلاتی ساختار (5-1

 :هستندبه شرح زیر  های متابولیک ارثیماریبی های کلیدی و مرتبط با دستگاه

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

 غذا و دارو، آزمایشگاه مرجع سلامت(

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

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

 دانشگاها

 مرکز بهداشت استان 

 مرکز بهداشت شهرستان 
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 پاشنه پا نوزاد زا گیریمرکز نمونه 

 واحد مشاوره ژنتیک اجتماعی 

 های غربالگری نوزادان آزمایشگاه 

 تایید تشخیص آزمایشگاه 

 استور ایرانآزمایشگاه انستیتو پ 

 های ژنتیکآزمایشگاه 

 

 ( تشكیلات و وظایف5-1-1

 الف( وزارت بهداشت 

 وزارت بهداشتمعاونت بهداشت  (1.الف

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

 . استهای علوم پزشکی سراسر کشور بهداشت دانشگاه

 سازی برنامه در سطوح کلی مدیریتی، معاونت بهداشت است.بخشی و یکپارچهی و همکاری بینمسئول هماهنگ .2

امداد،  کمیته    های غذا و دارو، آزمایشگاه مرجع سلامت، سازمان بهزیستی، های همکار از جمله معاونت)سازمان

ی پست، مددکاری بت احوال، ادارهی ثبیمه سلامت و تامین اجتماعی، پزشکی قانونی، مجمع خیرین سلامت، اداره

ها و  هماهنگ با متولی های مرتبط؛ موظف به فعالیت در چارچوب اختیارات قانونی، دستورالعملو سایر سازمان

 .هستندبرنامه 

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

 اجتماعی فراهم نماید. -وم اقتصادیپذیر و محر

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

 نماید.

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

 اذ نماید.اتخ ، راهای سالم

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

 تدبیر نماید. درخصوص کاهش یا رفع آنمراقبت را شناسایی و 

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

 نماید.

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

 

 وزارت بهداشت  معاونت درمان (2.الف

 معاونت بهداشت یبا هماهنگ متابولیک ارثی یهایماریبا ب مرتبط هایدستورالعمل ابلاغ .1
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  یو درمان ینیبال هایحوزهدر  یخدمت یهابرنامه و بسته یاستانداردها یبر اجرا نظارت .2

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

 ازیخدمات مورد ن تعرفه نییدر تع یهمکار .4

 برنامه یمستمر استانداردها یو ارتقا یدر طراح مشارکت .5

 تبا معاونت بهداش یهمکار از طریق یاساس دستورالعمل کشور اطلاعات بر آوریجمع .6

 با معاونت بهداشت  یبا همکار یعلوم پزشک یهامنتخب تحت پوشش دانشگاه یهامارستانیب شیو پا نظارت .7

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

اعتبارات  صتخصی و العلاج صعب مارانیب مطابق با بسته متابولیک ارثی هاییماریخدمات ب نمودن بسته ییاجرا .9

 لازم

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

 شنهاداتیانجام شده و پ یهاخوراند نظارتپوشش بر اساس پس تحت هایحوزه در برنامه یاجرا نحوه یارتقا .11

 همکار یهامانها و سازمعاونت ریو سا کیاداره ژنت

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

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

 

 (ژنتیک ادارهواگیر )های غیردفتر مدیریت بیماری (3.الف

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

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

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

 هایگروه برای نیاز مورد آموزشی هایبسته رانتشا و تدوین تهیه، توجیهی، آموزشی، هایبرنامه در مشارکت .3

  برنامه هدف

 برنامه اجرای برای مناسب بودجه تدارک و بینی پیش .4

 ،های متابولیک ارثیبیماریهای مرتبط برنامه کنترل و پیشگیری دستورالعملمشارکت در تدوین و اجرای  .5

 های مربوطهواحدهمکاری ای و ارتقای آن با بازنگری دوره

 برنامه یمجر یعلوم پزشک یهارنامه به دانشگاهابلاغ ب .6

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

 الزامات برنامه  نیتام یریگیممانعت از مداخلات و پ

       یهایماریب کیو مراقبت ژنتدرمان  ص،یتشخ ،یخدمات غربالگر مهیپوشش ب نیتام یریگیدر پ یهمکار  .8

 در نوزادان متابولیک ارثی 

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

 خدمت  یکنندهافتیدر
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 ازیمرتبط و مورد ن یعلم هایییگردهما یبرگزار .10

        های ثبت و سایردر قالب سامانه جامع اطلاعات برنامه تیریها و مدارسال دادهثبت،  یبرنامه یارتقاتهیه و  .11

 افزاری مورد نیازهای نرمبرنامه

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

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

 خارج از وزارتخانه ربطیذ یهاها و بخشبالاتر در وزارت متبوع و سازمان

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

 مشترکبرنامه 

 

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

 خدمات سلامت نوزادان و کودکان هایدر بسته متابولیک ارثی یهایماریمراقبت ب یندهایفراادغام   .1

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

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

  یسن یهادر بسته خدمات سلامت گروه افتهیادغام  یهابرنامه شیدر پا مشارکت .4

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

 

 توسعه شبكه مرکز (5.الف

 هیسلامت پا هایبرنامه در نظام ارائه خدمات مراقبت ادغام .1
 رینوزادان و سا یغربالگر ازیمورد ن یکیزیف یو فضا زاتیتجه ،یانسان یروین ،یع مالمنابع لازم شامل مناب نیتام .2

 برنامه یازهاین

 همراه یآموزش هایبرنامه و بسته ابلاغ .3

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

 آن یرگیو گزارش تبطهای مرسامانه

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

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

 

 سازمان غذا و دارو   (6.الف

 متابولیک ارثی  مارانیب یژهیو ییو مواد غذا ریامل شش ایهیتغذ هایداروها و مکمل عیسفارش و توز ن،یتام .1

 استراتژیک مناسب برای دارو و شیر خشک مورد نیاز بیماران در شرایط بحرانی داشتن ذخیره .2

 متابولیک ارثی مارانیب شیرخشک نظام ثبت یدر اجرا و ارتقاء یهماهنگ .3
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

بیماران، گروه سنی ایشان با هماهنگی  بالابردن تنوع محصولات شیر خشک مخصوص مطابق با میزان درخواست .4

 کارشناسان تغذیه بیمارستان منتخب و معاونت بهداشت

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

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

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

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

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

 های توزیع کنندهشرکت

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

 ترین زمان ممکنآن در کوتاه
 

 

   آزمایشگاه مرجع سلامت (7.الف

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

 هاآزمایشگاه امور بر کارشناسان

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

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

  بهداشتی

 تخصصی هایلیست چک و هاورالعملدست تدوین در مشارکت .3

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

 ارجاع نظام

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

  واسط حد هایآزمایشگاه و ژنتیک تشخیص، تائید هایآزمایشگاه ری،غربالگ

 غربالگری های نمونه تشخیص تاییدغربالگری و  جهت کشوری مرجع آزمایشگاه انتخاب و ارزیابی در همکاری .6

 ژنتیک اداره هماهنگی با مثبت

 کشور رایطش اساس بر غیره و فضا تجهیزات، انسانی، نیروی استانداردهای تعیین در مشارکت .7

ارسال و انجام آزمایشات مرتبط با آزمایشگاهی،  کارکنان مهارت و دانش ارتقاء و توانمندسازی جهت ریزیبرنامه .8

 برنامه بر اساس شرایط کشور

 (IVD) پزشکی آزمایشگاه تشخیصی وسایل عملکرد و کیفیت ارزیابی در مشارکت و همکاری .9

 شکایات به رسیدگی شامل( IVD) پزشکی شگاهیآزمای تشخیص وسایل PMS اجرای و ریزیبرنامه .10

 تشخیص وسایل عملکرد و کیفیت مورد در شده گزارش مشکلات به موثر و موقع به رسیدگی در همکاری .11

 (IVD) پزشکی آزمایشگاهی
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 هایگذاریسیاست در استفاده منظور به آزمایشگاهی اطلاعات و هاداده مدیریت جهت ریزیبرنامه در مشارکت .12

 سلامت نظام در شواهد رب مبتنی

 یهاشگاهیآزما و پیگیری گزارشمربوطه  نیمسئول با یهماهنگاز طریق  ازیمورد ن زاتیو تجه تیک نیتام .13

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

 

 

 شورای عالی سلامت و امنیت غذایی (8الف.

 تیااو امنبیماااران متابولیااک ارثاای در تمااام مااوارد ماارتبط بااه ساالامت  یاسااتگذاریو س یهماااهنگ جااادیا .1

 هیو تغذ ییغذا

و ارائااه پااس خورانااد بااه سااطوح بااالاتر در  غااذا و دارو معاوناات درمااان و سااازمانبااا  یهماااهنگهمکاااری و   .2

 خارج از وزارتخانه ربطیذ های بخش و ها سازمان سایر وزارت متبوع و

 ریو سااامعاوناات بهداشاات و سااازمان غااذا و دارو شااده  هئااارا یراهباارد یو برنامااه هااا شاانهادهایپ یبررساا .3

یی ماارتبط بااا بیماااران غااذا تیااو امن یربااط درخصااوص خاادمات ساالامت یذ یاایاجرا یدسااتگاهها

 متابولیک ارثی

در  گاازارش سااالانه هیااارا مصااوب و ینامااه هااا نیاایاعاالام شااده و آ یاسااتهایس ینظااارت باار حساان اجاارا .4

 خصوص سلامت و امنیت غذائی بیماران متابولیک 

 

 

 دانشگاه علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانی (ب

 علوم پزشكی و خدمات بهداشتی درمانیدانشگاه  ریاست (1.ب

 عناصر مرتبط حضور با توجیهی ژنتیک و ریاست جلسات دانشگاهی کمیتهشرکت در  .1

 دارو، و غذا های معاونت جمله از همکار های سازمان ،معاونت های بهداشت و درمان شامل مرتبط عناصر*)

 آزمایشگاه دبیر کارگروه سلامت و امنیت غذایی دانشگاه،شرکت های مرتبط تامین کننده داروی مورد نیاز، 

 قانونی، پزشکی اجتماعی، تامین و سلامت بیمه ره، خمینی امام امداد کمیته بهزیستی، سازمان سلامت، مرجع

 فعالیت به موظف مرتبط هایسازمان سایر و مددکاری پست، اداره احوال، ثبت کل اداره سلامت، خیرین مجمع

 (.هستند برنامه متولی با هماهنگ و هادستورالعمل قانونی، اختیارات چارچوب در

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

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

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

 سایر و بالینی تیم سرپرست و منتخب بیمارستان مدیر و های معاونت درمان، رئیسول امور آزمایشگاهمسئ ،...(

  نیاز حسب بر افراد
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 ... ، منابع، تجهیزات و انسانی نیروی تامین برای لازم حمایت .2

 ازمندین یجهت ارائه خدمات به خانواده ها سلامت در نیریمجمع خ یو همکار تیحما جلب .3

 های غذاییمکملدارو و  ،یمیرژ ریش یو دپو نییغذا و دارو جهت تع و بهداشت، درمان یهامعاونتحمایت از  .4

 در دانشگاه مارانیب ازیمورد ن

 برنامه در سطح دانشگاه کلیه مفاد اجرای حسن بر نظارت .5

     

 معاونت درمان (2.ب

  عناصر اصلی و مرتبطدانشگاهی با حضور رئیس دانشگاه و کمیته ی شرکت در جلسه .1

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

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

 ( نیاز حسب

 حصول منظور به درمان کنترل و تشخیص تائید غربالگری، هایآزمایشگاه مستمر نظارت و پایش در مشارکت  .2

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

 ژنتیک دانشگاهی

 بیمارستان آزمایشگاه درمتابولیک ارثی  بیماران برای درمان رلکنت ایدوره هایآزمایش انجام امکانات تامین .3

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

 بهداشتی معاونت با و یکدیگر با پوشش تحت مختلف های بخش با هماهنگی وجود از اطمینان .4

ی اعضای تیم بالینی و تامین نیروی پذیرش با ر کلیهراه اندازی درمانگاه متابولیک در بیمارستان منتخب با حضو .5

 بایگانی مناسب مستندات 

 دانشگاهی ژنتیک  پرداخت کارانه به پرسنل مجری برنامه از طریق پیگیری موضوع در کمیته .6

  دانشگاه یغذا و دارومعاونت  یبا همکار مارانیب ازیمورد ن یمیرژ یدارو و غذا ،یمیرژ ریش یدپو .7

با همکاری معاونت غذا و دارو  فی داروخانه جهت دسترسی بیماران به دارو و مکمل مورد نیازانتخاب و معر .8

 دانشگاه

  برنامه شرکت مستمر در جلسات هماهنگی اجرای  .9

دمتی بیماران های خی بالینی مبتنی بر استانداردهای برنامه و بستههادر حوزه برنامهنظارت بر حسن اجرای  .10

 بیمارستان منتخب لیست پایش  مطابق چک متابولیک ارثی

های انجام شده و پیشنهادات خوراند نظارتهای تحت پوشش بر اساس پسارتقا نحوه اجرای برنامه در حوزه .11

 های همکارها و سازماناداره ژنتیک و سایر معاونت

ابلاغ طریق از  متحصصین کودکان، غدد و ...( در راستای اجرا و ارتقا برنامههای علمی )جلب حمایت گروه .12

 های آموزشیها و برگزاری کارگاهدستورالعمل
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

های بیماران تحت پوشش جهت شناسایی سریع در مواقع بحران و حمایت از طرح مکانی نقشه تهیه .13

 پیشنهادی در خصوص مدیریت بحران 

 یبا همکار ازمندین هایسلامت در جهت ارائه خدمات به خانواده نیریمجمع خ یو همکار تیجلب حما .14

 مرتبط هایگروه ریدانشگاه و سا ییغذا تامنی و سلامت یرخانهیمعاونت درمان و دب

 نامه غربالگری نوزادان بستری در بیمارستاناجرای آیین .15

 

 معاونت بهداشت (3.ب

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

 نیسطوح موظف هستند بر ا هیبرنامه دستورالعمل است و کل یمرجع اجرا) .دانشگاه است یرائو اج یعلم میت

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

  .(شودیو ابلاغ م یینها

 و مرتبط  یعناصر اصل دانشگاه و سیبا حضور رئ یدانشگاه تهیکم یجلسهتشکیل  .2

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

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

 منتخب مرکز استان ینیبال میت یعضامنتخب و ا مارستانیب یمعرف یبا معاونت درمان برا یهماهنگ .3

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

 )... 

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

 هاییماریب یریگیو ارسال آن به ستاد پ صیتشخ دیتائ شگاهیاز آزما شاتیآزما جهیمکتوب نت افتیدر تیریمد .6

 شهرستان

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

خدمات جامع مراکز  یکیمنتخب استان )و شهرستان(، مشاوران ژنت مارستانیمنتخب، ب هایشگاهیپوشش، آزما

 ربطیذ های بخش ریمرتبط و سا کیژنت صیمراکز تشخ ،سلامت

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

 ازیدر صورت ن یدیتائ شاتیآزما ریو سا کتونوریفنیل

  یغربالگر هایشگاهیاز حسن عملکرد آزما نانیاطم .9

)موارد مثبت  ، ادرارو نمونه پلاسمانوزاد فراخوان شده  DBS ینمونه هاارجاع  یدستورالعمل چگونگ ارسال .10

الزامات انتقال  یبه منظور اجرا یزریبرنامهو  به مراکز تحت پوششتائید تشخیص  شیانجام آزما ی( برایغربالگر

 نمونه منیامن و ا
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 یخب غربالگرمنت شگاهآزمای به هاشهرستان هاییماریب ریواگریاعلام تلفن کارشناس ستاد غ .11

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

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

 نیوالد ن،یهدف مرتبط )رابط های گروه یآموزش ایهبرنامه یها در اجرامعاونت ریو  مشارکت با سا صیتشخ

 و ...(   ماریب

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

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

  هاخانواده آموزش جلسات بالینی و تیم جلسات کارشناس برنامه در شرکت .14

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

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

اداره کل ثبت احوال، زشکی قانونی، مجمع خیرین سلامت، مت، تامین اجتماعی، پبهزیستی، سازمان بیمه سلا

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

  کشوری دستورالعمل

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

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

 پیشگیری 

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

 :بر اساس صلاحدید یا سایر شهرستان ها الاهای با جمعیت بهای شهرستانستاد بیماری تبصره ،

توانند جواب آزمایشات مکتوب را به صورت مستقیم از آزمایشگاه تایید معاونت بهداشت دانشگاه می

 .تشخیص دریافت نمایند

ارجاعی و تشخیص نهایی موارد مثبت تائید غربالگری، گزارش موارد غیبت از مشکوک موارد  پیگیری نتیجه .18

 های تحت پوشش یمارستان منتخب به ستاد شهرستاندرمان و سایر گزارشات مرتبط از ب

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

 استان منتخب بیمارستان از پیگیری نیازمند

سطح مناطق تحت  های اصلی اجرای برنامه شامل نظام مراقبت برنامه درمشارکت در هماهنگی بین بخش .20

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

 های ذیربطمراکز تشخیص ژنتیک مرتبط و سایر بخش
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

داره و ا دانشگاه های مورد نیاز به معاونت غذا و دارودارو و مکمل شیر،بیماران نیازمند به  نیاز / اعلامپیگیری .21

 ژنتیک

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

 بیماران

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

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

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

  برنامه کشوری دستورالعمل مطابق غیرواگیر هایبیماری مدیریت مرکز به آن ارسال

  غیابلافرمت با  برنامه عملیاتی مطابقهای و شاخص سالانه گزارش ارائه .26

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

 بحران تیریدر خصوص مد یشنهادیپ

 صیتشخ دیو تائ  MSMSیغربالگر شیمحل انجام آزما شگاهیقرارداد با آزما عقد .28

 

  مرکز بهداشت شهرستان (پ

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

 است.(

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

شبکه،   تیریکارشناس مسئول سلامت خانواده، کارشناس مسئول مد ،ریرواگیغ هاییماریکارشناس مسئول ب

رسال به خدمات پست جهت ا)نظیر  بخشینیو ب بخشیعناصر درون ریو سا شگاهیآزماامور کارشناس مسئول 

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

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

 شهرستان کیژنت تهیکننده در کمافراد شرکت یصدور ابلاغ برا .2

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

 پس از تولد  5تا  3نوزادان در روز  یغربالگرانجام 

با حضور عوامل  متابولیک ارثیشهرستان و طرح موارد بروز  کیژنت یهایماریبروز ب یبررس تهیکم لیتشک .4

 بروز تیریدر خصوص مد رانهیشگیمداخلات پ یعلت بروز و طراح یجهت بررسمؤثر مرتبط  ییاجرا

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

و  MSMS یغربالگر شیمحل انجام آزما شگاهیعقد قرارداد با آزماو هماهنگی با مهاونت بهداشت در همکاری  .6

 صیتشخ دیتائ

 مربوطه شگاهیبر اساس اعلام آزما یغربالگر هایشیآزما جینتا هیکلپیگیری  .7
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

  (ساعت 24حداکثر تا ) نمونه در اسرع وقتاخذ گیری جهت نمونهبه مرکز گیری مجدد موارد نیازمند نمونهاعلام  .8

)نتایج مثبت غربالگری به منتخب توسط ستاد  شگاهیاز آزما یموارد مثبت غربالگر یتلفنگزارش فوری  افتیدر .9

 صورت کتبی نیز دریافت شود(

 به سکونت محل دهنده پوشش جامع سلامت مرکز طریق از منتخب بیمارستان به غربالگری مثبت ردامو عارجا .10

  منتخب بیمارستان

 مرتبط  هایشده در دستورالعمل فیتعر هایدبر اساس استاندار یرگیاستاندارد نمونه طیشرا نیتام .11

و  یها )اعم از خصوصشگاهیها و زامارستانیب ،یبه معاونت بهداشتآن  یاسام یمعرف و یرگیانتخاب مراکز نمونه .12

 (یدولت

ی فراهم بودن تجهیزات، پرسنل کافی و فضای مناسب جهت پیگیرو  یریگنمونه ندیفرآ یبر حسن اجرا نظارت .13

 گیری انجام نمونه

 مشاوره میت مارستان،یب ینیبال میت ران،ینمونه گ شگاه،یآزمامرتبط در سطوح تابعه ) یروهاین هیو توج آموزش .14

 (ژنتیک اجتماعی و سایر عوامل مرتبط در صورت نیاز

 ام غربالگری نوزادان نظارت بر آموزش مادران باردار به منظور انج .15

 علمی از تسلط نانیها در زمان مناسب و اطمآن عیمرتبط از سطوح بالاتر و توز یمتون آموزش افتیدر رییگیپ .16

  نیروهای مرتبط

گیر مورد تایید حضور نمونهبا گیران جهت نمونهنوزاد(  10 حداقل) پا گیری از پاشنهعملی نمونه برگزاری دوره .17

مراقبین سلامت فاقد ) های مرکز بهداشت شهرستانندن دوره عملی توسط واحد بیماریگذراو صدور گواهی 

 (ندزادان نیستی پای نوگیری از پاشنهگواهی دوره علمی مجاز به نمونه

دهنده انجام یهاشگاهیزماآبه  ینیبال یهانمونه منیالزامات انتقال امن و ا یبه منظور اجرا یزیربرنامه .18

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

در فرم اعلام معرفی شده از بیمارستان منتخب های متابولیک ارثی بیماریاعلام فوری موارد جدید مبتلا به  .19

و ثبت  به مرکز خدمات جامع سلامت تحت پوشش جهت تشکیل پرونده ژنتیکتشخیص نهایی موارد جدید 

 های مرتبطسامانهدر 

 به منظور نیازمند پیگیری از بیمارستان منتخب مواردزارش فوری موارد غیبت از درمان در فرم اعلام گ .20

شهری/روستائی، پایگاه سلامت شهری/روستائی،  پیگیری علت غیبت از درمان در مرکز جامع خدمات سلامت

اس فرم مربوطه به تحت پوشش و اعلام نتیجه پیگیری و خلاصه اقدامات انجام شده بر اسخانه بهداشت 

 با رونوشت به بیمارستان منتخب معاونت بهداشتی

نیازمند مراقبت ژنتیک )بر اساس های متابولیک ارثی بیماریارجاع خانواده بیماران مبتلا به  پیگیری .21

و نظارت بر حسن  جهت دریافت خدمات مربوطه دیدهاجتماعی دوره مشاور ژنتیک انبه پزشکدستورالعمل( 

 ارائه شده توسط واحد مشاوره ژنتیک اجتماعی اجرای خدمات

 بهداشتی( معاونت و شبکه )ریاست بالاتر سطوح به برنامه اجرای نحوه از گزارش ارائه .22
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

، تجزیهمطابق شناسنامه فرم های پیوست( و ) مربوط ها/ سامانهفرم در اطلاعات کلیه ارسال و آوریجمع و ثبت .23

 لعمل و تعیین مداخلات مربوطهها براساس دستوراتحلیل و محاسبه شاخص

به صورت مکتوب با رونوشت به واحد مشاوره  پوشش تحت منطقه از خارج و داخل به مهاجرت موارد اعلام  .24

 جهت ثبت در پرونده ژنتیک ژنتیک اجتماعی شهرستان

نظرات، پیشنهادات و انتقادات در سطح شهرستان و انعکاس به معاونت بهداشتی گردآوری و ثبت نقطه  .25

 اجرایی مشکلات حل دانشگاه/ دانشکده و پیگیری جهت

                شده، انجام آن در نوزاد غربالگری که مرکزی دهندهپوشششهرستان  عهده به غربالگری مورد هر ثبت .26

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

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

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

 .بود خواهدسکونت بیمار 

قطعی غربالگری، نباید در فرم آماری گزارش  گیری مجدد تا تعیین تکلیفانجام غربالگری نوزاد نیازمند نمونه .27

 (های متابولیک ارثیبیماری خلاصه اطلاعات غربالگریماهیانه ، فرم 3)فرم شماره  شهرستانستاد شده به 

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

 شود.گزارش می تعیین تکلیف

 

 (ی/ شهرییسلامت )روستا جامع مرکز خدمات (ت

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

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

 تیریان تحت مدسطح آموزش و مهارت کارکن یارتقا ریزی در زمینهبرنامه .3

با  های متابولیک ارثیبیماریدر خصوص برنامه پیشگیری و کنترل  تحت پوشش تیآگاهی جمع یارتقا  .4

 های هدف تأکید بر گروه

های بهداشت/ از سطح خانه برنامه یو کنترل صحت گزارشات آمار دییثبت و گردش اطلاعات و تأ تیریمد .5

 سلامت تحت پوشش یهاگاهیپا

 شده و گزارش آن به مرکز بهداشت شهرستان  نییتع یزمان  بر اساس دوره ماریاز درمان ب بتیموارد غ یریگیپ .6

  از آن نهیبه یبردارو بهره یدسترسبه منظور به روز  یها، اسناد و مواد آموزشو نگهداری دستورالعمل ویآرش .7

مذکور با نظارت واحد  موارد فیتکل نییو تع یعدم دسترس ای یجلسه در خصوص موارد عدم همکار یبرگزار .8

 مکتوب صورتجلسه نیستاد شهرستان و تدو ریرواگیغ یهایماریب

 دهنده خدمات پیشگیری و کنترل های تحت پوشش ارائههای مرتبط در واحدنظارت بر اجرای دستورالعمل .9

 های متابولیک ارثیبیماری

 

 سلامت )بهورز/ مراقب سلامت( گاهیخانه بهداشت/ پا (ث
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 یآخر باردار در سه ماههدر خصوص اهمیت غربالگری بهنگام نوزادان مادران  ییاآموزش و راهنم .1

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

 شده توسط سطوح بالاتر نییتع

 و گزارش آن به مرکز بهداشت شهرستان شده  نییتع زمانی دورهبر اساس  ماریاز درمان ب بتیموارد غ یریگیپ .3

 یهامربوط، در فرم یهانامهنییثبت و ارسال اطلاعات به سطوح بالاتر بر اساس دستورالعمل و آ ،یآورجمع .4

 شده  نییمرتبط و زمان تع

حت تاند که ازدواج خویشاوندی نمودهمتابولیک ارثی  یهایماریمبتلا به ب مارانیب نیوالد کیمراقبت ژنت .5

 کیمراقبت ژنت تیدر معرض خطر مطابق فرم اعلام وضع نیعنوان زوج

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

 های متابولیک ارثی های مرتبط برنامه غربالگری نوزادان برای بیماریتسلط علمی به دستورالعمل .7

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

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

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

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

 

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

  ستاد شهرستان در یرگیانجام نمونه یگذراندن دوره عمل .1

های و پیگیری دریافت متون آموزشی و دستورالعمل بالاتر های آموزشی ابلاغ شده توسط سطوحشرکت در برنامه .2

 هامرتبط و آرشیو مناسب آن

 گیری فراهم بودن تجهیزات و اقلام نمونهپیگیری  .3

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

  4مل نحوه تکمیل فرم مربوطهگیری مطابق دستورالعنمونه 1تکمیل فرم شماره  .5

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

 گیری و دریافت رسید تحویل نمونه نمونه

 ،متابولیت بینابینی ،هشدنامناسب بودن نمونه خون گرفتهدر صورت اد )گیری مجدد از نوزفراخوان والدین و نمونه .7

 (مجدد یریگنمونه به ازین

سااعت از زماان شایر  72گیری مجدد ضروری است حداقل )در تمام موارد نمونه گیری مجددموارد نیازمند نمونه

سی سای باه ازای هار کیلاوگرم وزن ناوزاد یاا  50روز و هر روز  3)مصرف شیر مادر به مدت خوردن کامل نوزاد 

گیری مجادد های نمونهگذشته باشد و وی اندیکاسیون رخشک به ازای کیلوگرم وزن نوزاد(سی سی شی 30روزانه 

 :را داشته باشد(

                                                           
 تکمیل گردد و موارد منفی با خط تیره مشخص گردد. 1ره ضروری است تمامی فیلدها در فرم شما 4
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

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

ها در سطح بینابینی ابولیتو در شرایطی که سطح مت اشکالات تکنیکی آزمایشگاهگیری نامناسب، نمونه

 پس از اعلام آزمایشگاه، انجام شود. ساعت 24گیری مجدد حداکثر تا ، نمونهاست

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

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

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

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

 غربالگری نوزاد بستری در بیمارستانآیتم رجوع شود به 

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

 تعویض یا تزریق خون گذشته باشد.

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

 .(5به جز گالاکتوزومی) ن تعویض یا تزریق خون گذشته باشدساعت از زما

 نیمواد کم پروتئبا  یدیور ای یخوراک هیتغذ 

  گرم 2500وزن زیر 

 در تکامل  ریاست اما نوزاد تاخ یمنف متابولیک ارثی یماریدر مورد ب یغربالگر جهیکه نت یدر موارد

                با  دیخون با هایمتابولیتسطح  نییتع شیمجدد از کودک گرفته شده و آزما دارد؛ نمونه

 .تکرار شود MS-MSروش 

 های مرتبطو سامانهگیری نتایج غربالگری در مرکز نمونه پیگیری در دفتر ثبت دیتائ شیآزما جهینت ثبت  .8

 آزمایشات پاسخ) 6هاخانواده به تحویل منظور به مراکز در سال یک مدت به غربالگری آزمایشات جواب بایگانی  .9

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

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

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

 (یرگیزمان نمونهاز  روز 10 حداکثر)( PKUنمونه مجدد  ازمندیو ن ی)موارد مثبت غربالگر یریگیپ

آن گزارش نشده  جهیمرجع استان نت شگاهیاز آزماگیری روز از زمان نمونه 10طی که  یرگینمونهموارد  اعلام .11

 مانند نمونه مفقود شده و ... ( ) است.

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

  یریگجهت انجام نمونه و اقلام مورد نیاز زاتیاهم بودن تجهفر یریگیپ .13

                                                           
کتوزیداز مورد بررسی قرار می گیرد نزیم گالاآسطح  assay  Enzymeدر مواردی که با  ،گالاکتوزومی را نداردقابلیت تشخیص  MSMSتوجه به اینکه برنامه غربالگری فعلی با با  5

 دیالیز گذشته باشد. ،روز از زمان تعویض و تزریق 120لازم است 
 ندارد. آزمایشات جواب تحویل قبال در مسئولیتی گیرینمونه مرکز سال یک از پس 6
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

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

 انجام گردد. روزه 3-5غربالگری نوزادان  یشگاهیآزما

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

دیالیز و تعویض و تزریق چنانچه این کودکان . 7گیری را داشته باشدهای اخذ نمونهداشته و کلیه اندیکاسیون

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

روزگی  8از قبل  اولیه نوزاد علت می باشد که در زمان غربالگریاین بند به این ) تزریق خون صورت گیرد. 

 (بودن نوزاد اخذ می گردد NPOحتی در صورت اشنه پا پنمونه 

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

 مجدد وجود داشته باشد.

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

 . دیاحاصل نم نانیو صحت اطلاعات ثبت شده اطم تیکفا

نموده و  یابیمجدد را ارز یغربالگر طیشرا نیبا سوال از والد یرگیسلامت موظف است قبل از نمونه مراقب .18

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

  .(از علت آن مطلع شوند دیبا

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

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

های پیوست( و )مطابق شناسنامه فرم مربوط ها / سامانهفرم در اطلاعات کلیه ارسال و آوریجمع و ثبت .20

 ستورالعمل و تعیین مداخلات مربوطها براساس دل و محاسبه شاخصتجزیه، تحلی

 جدول مراجعات بیماران  مطابق با یغربالگرمثبت منتخب در موارد  مارستانیو زمان مراجعه به ب طیشرا اعلام .21

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

 شده در دستورالعمل نییتع طیمرکز بهداشت شهرستان بر اساس شرا

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

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

 دانشگاه عهده به بیمار مراقبت سکونت، محل دهندهپوشش دانشگاه به مورد گزارش از بعد .است نهایی لیفتک

 .بود خواهد دهندهپوشش

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

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

  .گزارش شود ،در اولین فرم آماری نوزاد

 

 

                                                           
ان دارد با نظر پزشک معالج و در ساعت از زمان انجام آن گذشته باشد، همچنین در شرایطی که نوزاد سابقه بستری در بیمارست 48-72در صورت دیالیز، تعویض و تزریق خون حداقل  7

 گیری انجام شود.شرایط بهبود نمونه
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 غربالگری نوزادان بستری در بیمارستان

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

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

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

 .شود ارسال مرجع(/)منتخب غربالگری به آزمایشگاهابلاغی 

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

 پرونده خلاصه در را مجدد غربالگری زمان و سازد آگاه متخصص، پزشک توسط شده نتعیی زمان در

 .نماید ثبت بیمار به شده داده تحویل

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

های اخذ گذشته باشد و اندیکاسیوننوزاد  خوردن  ساعت از شیر 72زگی است به شرطی که رو 14-8

 .داشته باشدوجود  نمونه 

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

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

 به آزمایشگاهمطابق دستورالعمل ابلاغی  و شده تهیه فیلتر کاغذ روی بره مجدد را دارد اخذ نمون

 .شود ارسال مرجع(/)منتخب غربالگری

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

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

 .نگیرد قرار غفلت مورد گیری مجدد وی در صورت نیازنمونه

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

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

 وزن نوزاد( گذشته باشد. لوگرمیک یبه ازا

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

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

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

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

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

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

o است اما  یمنف های متابولیک ارثی/بیماریکتونوریلیفن یماریدر مورد ب یغربالگر جهیکه نت یدر موارد

خون  نآلانیلیسطح فن نییتع شیمجدد از کودک گرفته شده و آزما یدر تکامل دارد؛ نمونه رینوزاد تاخ

 .ردیانجام گ/ یا سایر آزمایشات بنا به صلاحدید پزشک منتخب  HPLCبا روش  دیبا
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

o پس از  ساعت 72 تا 48 فاصله به اندخون داشته قیتزر ای ضیکه تعو یمجدد از نوزادان یرگینمونه

 .ام استل انجقاب تعویض و یا تزریق خون

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

 شود.

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

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

 ل انجام است.قاب خون قیتزر ای ضیتعو

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

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

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

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

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

 گیری و آزمایش، مجدداً تکرار شود.خون

  اشکالات تکنیکی 

  دیالیز 

 خون تزریق یا تعویض  

 تغذیه خوراکی یا وریدی با مواد کم پروتئین 

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

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

 انجام شود.

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

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

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

 داده شوند.

  

o  گیری نیاز به نمونه موارد)این  نمایدغربالگری را به صورت کاذب مثبت میمواردی که آزمایش

 یناوزادان بارا ینموناه غرباالگر رشینمونه نامناسب )مراجعه باه دساتورالعمل رد و پاد :مجدد ندارد(

مصارف داروهاا  ون،یپرالمانتاسایدر ماادر، ه یارثا کیامتابول یماری(، وجود بیارث کیمتابول یهایماریب

(، نوزادان نارس، نوزاد باا وزن کمتار از MCTروغن  ن،یلیس یآمپ م،یوالپرووات و سفوتاکس مید)مانند س

 یکبد یهایماریب ،ینینابیموارد ب ز،یهمول ،یریاشکالات نمونه گ خوار،اهیگرم، مادر گ 2500
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

  

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

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

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

 دهنده خواهد بود.پوشش

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

کامل نوزاد، گزارش  یغربالگر فیتکل نییاست پس از تع یهیگزارش شده به شهرستان ثبت شود. بد

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

o که کودکانی کلیه رثی،ا متابولیک هایبیماری هنگام زود تشخیص برای سالم نوزادان غربالگری بر علاوه 

 علایم این و هستند ذیل در شده ذکر علایم دارای و گردندمی شناسایی اطفال ایدوره معاینات طی

 /ژنتیکی بیماری به مشکوک کودکان عنوان به باشد، شده تایید نیز دهندهپوشش مرکز پزشک توسط

 شوند:می ارجاع منتخب بیمارستان به ارثی، متابولیک

 هوشیاری سطح کاهش استفراغ، حملات سابقه 

 ذهنی ماندگی عقب یا تکامل تاخیر 

 ورزش تحمل عدم هیپوتونی، یا عضلات شلی 

 دیسمورفیسم طبیعی، غیر چهره 

 کبدی یا قلبی مشکل سابقه 

 قبلی فرزندان در شیرخوارگی  دوره در مرگ سابقه ناگهانی، مرگ سابقه 

o و مرجع دهمحدو بالای حد بین  متابولیت یک فقط که صورتی در Cutoff بارعکس یاا و باالا پاتولوژیک 

                                                     پاااااااایین پاتولوژیاااااااک Cutoff و مرجاااااااع محااااااادوده پاااااااایین حاااااااد باااااااین

 باه. پاذیردمی صورت آزمایشگاه درخواست به Recall DBS بگیرد، قرار( gray zone  منطقه در یعنی)

 به بسته کاهش، یا افزایش روند شدن بدتر یا و gray zone  مناطق در نتیجه رتکرا صورت در ترتیب این

 انجاام زمینه در بعدی تصمیمات تا گرددمی ارجاع منتخب بیمارستان در پزشک به نتیجه متابولیت، نوع

 ندباشا گرفته قرار gray zone  منطقه در متابولیت چند اگر اما. شود گرفته نوزاد برای تاییدی آزمایشات

 بارای گیاریتصامیم تاا اسات الزامی منتخب بیمارستان به ارجاع باشد، پاتولوژیک محدوه در نتیجه یا و

 انجاام هنگاام در اسات  موظاف آزمایشاگاه بناابراین. پاذیرد انجام منتخب پزشک توسط بعدی اقدامات

ب غرباالگری )رجوع به روش اجرائای جوابادهی آزمایشاگاه منتخا.دهد قرار مدنظر را زیر جدول آزمایش

 نوزادان(

 

، ارجاع به بیمارستان منتخب بر اساس تغییرات میزان Recheck ،Recallجدول تعاریف موارد -2جدول 

 متابولیت ها
Result Act 
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

Abnormal DBS Recheck DBS on another spot 

Borderline 

 )فقط یک متابولیت(
Recall DBS by Laboratory 

Borderline 

 )چند متابولیت(
 ارجاع به بیمارستان منتخب جهت تصمیم گیری توسط پزشک منتخب

Pathologic ارجاع به بیمارستان منتخب جهت تصمیم گیری توسط پزشک منتخب 

 

o :گیری آزمایشگاه های غربالگری)مراجعه به دستورالعمل نمونه نكات قابل توجه در نمونه گیری 

 (و استاندارد رد و پذیرش نمونه

 7رای بررسی ارگانیک اسیدوری ترجیحا قسمت میانی ادرار صبحگاهی به میازان حاداقل نمونه مناسب ب .1

 .استآوری شده در ظروف استریل مخصوص جمع آوری ادرار میلی لیتر، جمع

 مادت به معالج پزشک با هماهنگی با کندمی مصرف مینرال مولتی یا ویتامین مولتی بیمار که صورتی در .2

 .شود قطع هاآن مصرف ساعت 24

      تغذیاه بادون شارایط زیارا شاود انجاام ایتغذیاه توقاف یا درمانی اقدام هرگونه از قبل باید گیرینمونه .3

 .شود کاذب رمالن نتایج آمدن دست به باعث تواندمی
 

 دهنده خدمت مشاوره ژنتیک اجتماعیمرکز جامع خدمات سلامت ارائه (ذ

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

 اجتماعی ژنتیک مشاوره برایارثی 

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

ژنتیک(  اداره سوی از شده )معرفیمتابولیک ارثی  هایبیماری تولد از پیش ژنتیک تشخیص شبکه عضو منتخب

 و پس خوراند به نظام مراقبت

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

 .هستند متابولیک ارثی هایبیماری فرزند مبتلا به تولد خطر

 های پرخطر متابولیک ارثیتشکیل پرونده مشاوره ژنتیک اجتماعی برای خانواده .4

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

   نتیک اجتماعیدستورالعمل ژ

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

 (منتخب و یا مراقب سلامت

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

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

 مبتلا را دارند. 
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

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

 : متابولیک ارثیهای بیماری

o رباره ارثی بودن بیماری و نحوه توارث آنتوضیح د 

o توجیه والدین برای معرفی خویشان در معرض خطر بیماری 

o و تشخیص ژنتیک، و اهمیت و ضرورت هر یک از آنها های آزمایشات غربالگری، تاییدتوضیح درباره تفاوت 

o خطرات بالقوه آزمایش تشخیص ژنتیک جنین 

o زمایش تشخیصی و نحوه دریافت آناطلاعات درباره طول مدت دریافت نتیجه آ 

o توضیح درباره اختیاری بودن ختم بارداری 

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

o مربوط هایفرم در لازم اطلاعات کلیه ثبت  

o بالاتر سطح به مربوط هایفرم در اطلاعات خلاصه ارسال  

o مرتبط هاینامهآیین ها وآموزشی، دستورالعمل ه متوندسترسی و مطالع 

 

 

 

 وظیفه مهم و مشترک کارکنان نظام سلامت:  

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

 .هستندشیرخوار/کودک و خانواده وی 

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

 خواهی خودداری نمایند.ردی یا سهممنافع ف

 

 های بهداشتی امور آزمایشگاهاداره  ز(

  صیتشخ دیتائ هایجهت انجام تست مشارکت در عقد قرارداد .1

انجام  ی( براینوزاد فراخوان شده )موارد مثبت غربالگر DBS یهاارجاع نمونه یارسال دستورالعمل چگونگ .2

 گیریبر اساس دستورالعمل نمونه به مراکز تحت پوشش نهیهپار یپلاسماادرار، و نمونه تائید تشخیص  شیزماآ

از  شاتیآزما هیارسال مکتوب جواب کل نیمثبت با تلفن و همچن هایشیجواب آزما یدر اعلام فور یریگیپ .3

 نمربوطه به معاونت بهداشت دانشگاه و مرکز بهداشت شهرستا هایشگاهیآزما

)به روش  صیتشخ دینوزادان، تائ یغربالگر شاتیلازم جهت انجام آزما یو ملزومات مصرف تیک نیتام یریگیپ .4

HPLCنشود( جادیا شاتیدر آزما ایکه وقفه ی( )به نحو 
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 شاتیانجام آزما نهیدر زم یآموزش هایلازم در خصوص شرکت پرسنل در برنامه هاییهماهنگ .5

 ستیبر اساس چک ل یغربالگر شگاهیو آزما یرگیبر عملکرد نمونه نظارت ر،گیآموزش پرسنل نمونه .6

 مربوطه نیبا مسئول یدر هماهنگ ازیمورد ن یهاتیو ک زاتیتجه هیو تدارک کل یریگیپ .7

 شرکت در جلسات در سطح ستاد وزارت بهداشت/دانشگاه  .8

 مربوطه ستینوزادان بر اساس چک ل یغربالگر هایشگاهیو نظارت آزما شیپا .9

 اخذ نمونه مناسب و ارائه گزارش به واحد مرتبط یشهرستان برا شگاهیکارشناس آزما فیبر وظا نظارت .10

 

 

  های استانامور آزمایشگاه ر(واحد

کودکان با متابولیک ارثی های بیماریفعال در زمینه پیشگیری و کنترل های ارتقاء کیفیت عملکرد آزمایشگاه .1

یندهای مدیریت ها و با تاکید بیشتر بر فرآتکیه بر الزامات استاندارد سیستم مدیریت کیفیت در آزمایشگاه

( از انجام آزمایش، انجام آزمایش و پس از یند )پیش از انجام آزمایش، مدیریت تجهیزات، کنترل فرآکارکنان

 طریق پایش و نظارت مستمر

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

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

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

 هدف فوق است. 

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

  ایدوره بالینی ویزیت برای شده تعیین زمان در کنترل درمان

 حمایت از سیستم انتقال نمونه در جهت پیشبرد برنامه .5

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

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

 

 غربالگری منتخب آزمایشگاه   

 یجهت انجام غربالگربا هماهنگی معاونت بهداشت مرکز بهداشت شهرستان عقد قرار داد با  .1

  یغربالگر DBS های نمونه هیو ثبت کل رشیپذ .2

 ساعت 48حداکثر در  یغربالگر شاتیآزما هیکل انجام .3

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

 مثبت را به دو  جیو نتا یرا به صورت تلفن نمونه نامناسب موظف است موارد شگاهیآزما مهم: تذکر

 .دیگزارش نما کیژنت یبه کارشناس ستاد یو کتب یتلفن وهیش
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

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

 مطابق ذیل بصورت تلفنی / نمابر

 شود یجام مان یریمجدد توسط مرکز نمونه گ DBSگرفتن  ازمندیکه ن ینینابی( در محدوده بالف     

 منتخب مارستانیبه ب یبه ارجاع فور ازی( نب

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

 به  مرکز بهداشت شهرستان...  با شماره یکسان و

 هر هفته انیاستان( در پا اینوزادان به مرکز بهداشت شهرستان ) یپاسخ همه موارد غربالگر اعلام .7

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

 مطابق تعرفه اعلام شده معاونت بهداشت یغربالگر شیآزما نهیهز اخذ .9

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

 

 27/2/99د مورخ 2344/305شده مطابق نامه  نییشده است از مبلغ تع نییتع K7هر نوزاد  یتعرفه غربالگر 

انجام  نهیهز نی. همچنندینما افتیرا در یغربالگر نهیهز یشده کا در سال جار نییتع یارزش نسب بر اساس

مبلغ  در  نیشود، و ایم نییتع یکا در هر سال جار یبه صورت متناسب با ارزش نسب شگاهیتست توسط آزما

مجدد در صورت  شی، آزماTMSبا  یغربالگر شیطرف قرارداد انجام آزما هایشگاهیقالب عقد قرارداد با آزما

هستند،  یصیتشخ شیآزما ازمندیکه ن یموارد مثبت غربالگر یصیتشخبیوشیمیایی  هایشیو آزما ازین

 شگاهیو آزما ردگیینوزاد انجام م ره یبرا ویبه صورت رفلکس ها شیمجموعه از آزما نیا ابدی صیتخص

هر مرحله از  طیدر موارد واجد شرا دیت و نباشده اس ادی هایشیطرف قرارداد، مسئول انجام آزما یغربالگر

 .است یآن سهم معاونت بهداشت یو مابق مطالبه شود ایمبلغ اضافه چیه ها،شیمجموعه آزما نیا

های متابولیک ارثی و روند ارجاعات اندازی آزمایشگاه غربالگری نوزادان از نظر بیماریمراحل راه

)رجوع شود به دستورالعمل گسترش برنامه متابولیک ارثی  :فاز به شرح زیر است 4در برنامه دارای 

 ابلاغی(

 ماه بعد از عقد قرارداد با آزمایشگاه ( 3نمونه ارجاع ) 1000مرحله -1

 های غیرواگیرممیزی آزمایشگاه غربالگری نوزادان توسط تیم ممیزی دفتر مدیریت بیماری 

  های نمونه توسط دفتر مدیریت بیماری 1000نامه شروع ارجاعات غربالگری در آزمایشگاه تا سقف

 غیرواگیر

 های غربالگری آزمایشگاه های همکارارسال داده 

 های غیرواگیرهای یاد شده توسط دفتر مدیریت بیماریهای غربالگری آزمایشگاهتجزیه و تحلیل داده 

 های علوم پزشكی(ماه توسط دانشگاه 6نمونه ارجاع ) تا سقف  10000مرحله -2

  های غیرواگیرتوسط تیم ممیزی دفتر مدیریت بیماری یا پایشکننده پیگیریممیزی 

  های غیرواگیردر آزمایشگاه توسط دفتر مدیریت بیماری نمونه 10000نامه ارتقاء ارجاعات به  



 

 

 

 

Page 31 of 66 
HD-GO-00-MN-FO-002-00 

 

 

 

 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 نتایج غربالگری را در پورتال اداره ژنتیک دفتر مدیریت بیماری های غیر واگیر های همکار باید آزمایشگاه

های غربالگری نوزادان آوری دادهبق با فرمت طراحی شده و روش مورد استفاده )برای جمعمطا

(www.health.gov.ir) .وارد نمایند 

 (ماه توسط آزمایشگاه وارد شود. 6مرحله در طول  5الامکان حداقل در ها باید حتینتایج غربالگری)  توجه:

 نمونه ارجاع 2000های غربالگری در هر زیه و تحلیل دادهتج 

 :پرسنل انجام 1 +ریو تفس یجوابده، رشیپرسنل پذ 3 الزامات پرسنلی مورد نیاز در آزمایشگاه همکار 

 MS -MS دستگاه 1+یمسئول فن 1 آزمایش غربالگری+

وم پزشكی یک سال توسط دانشگاه های عل-نمونه ارجاع )تا سقف شش ماه 50000مرحله -3

 لیست شده(

  های غیرواگیرارجاع توسط تیم ممیزی دفتر مدیریت بیماری 8000انجام ممیزی از آزمایشگاه در مرحله 

  نمونه در صورت تائید تیم ممیزی و ارسال نامه اداره ژنتیک 50000به مرحله  10000شیفت از 

 :پرسنل انجام 2+ریو تفس یوابدهج ،رشیپرسنل پذ 6 الزامات پرسنلی مورد نیاز در آزمایشگاه همکار 

 MS –MSدستگاه  1مسئول فنی+ 1آزمایش غربالگری+

توسط دانشگاه های علوم پزشكی  سال و شش ماه 1نمونه ارجاع )تا سقف  100000مرحله -4

 (لیست شده

  ارجاع توسط تیم ممیزی دفتر مدیریت         48000انجام ممیزی پایش و ارزیابی از آزمایشگاه در مرحله         

 های غیرواگیربیماری

  نمونه در صورت تائید تیم ممیزی و ارسال نامه اداره ژنتیک 100000به مرحله  50000شیفت از 

 :پرسنل انجام 3+ریو تفس یجوابده ،رشیپرسنل پذ 10 الزامات پرسنلی مورد نیاز در آزمایشگاه همکار 

 MS –MSدستگاه  1مسئول فنی+ 1آزمایش غربالگری+

 

 تائید آزمایش انجام گاهآزمایش ( GC- MS / HPLC/LCMS) 

 شیآزما یریگیجهت انجام و پآزمایشگاه غربالگری با هماهنگی ستاد دانشگاه/ شهرستان عقد قرارداد با  .1

 دییتا

نمونه بر اساس توافق  افتدری جهت نمونه دهندهحد واسط و انتقال هایشگاهیقرارداد با آزما عقد .2

 نیمابیف

)بر اساس  یارسال های نمونه یبر رو شیو انجام آزما شگاهیانوزاد توسط آزم رشیپذ اینمونه  افتیدر .3

 ( یابلاغ هایدستورالعمل

منتخب به مرکز بهداشت  کیژنت شگاهیآزما/ شگاهیاز آزما دییتأ شاتیپاسخ آزما یمکتوب و فور اعلام .4

 ساعت 48استان حداکثر تا  شهرستان/

 مرتبط  یآموزش هایدر برنامه مشارکت .5

http://www.health.gov.ir/
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

  تیفیک نیو استقرار تضم یزیمم میبا ت یهمکار .6

 مطابق تعرفه اعلام شده معاونت بهداشت وزارت بهداشت دیی/ تا یغربالگر شیآزما نهیهز اخذ .7

 ابلاغ شده طید وزارت بهداشت بر حسب شراستا و هادانشگاه یاطلاعات درخواست ارسال .8

 

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

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

 حدواسط است:  هایشگاهیبه عهده آزما ریز فیاساس وظا

 منتخب  دیتائ شگاهیبه الزامات ذکر شده در قرارداد منعقده با آزما یبندیپا .1

  علوم پزشکی د به معاونت بهداشت و درمان دانشگاهقراردا یارسال کپ .2

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

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

 دییتا شگاهیارسال نمونه به آزما .5

 دییتا شگاهیبه آزما یارسال های ونهنم هیجواب کل یریگیپ .6

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

 طور همزمان 

 دییتا شگاهیجواب مکتوب از آزما افتیدر یریگیپ .8

 به مرکز بهداشت شهرستان شاتیارسال جواب مکتوب آزما .9

         استانداردها    تیو رعا کار ینحوه اجرا یابیو ارز شیپا .10

 

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

 پیشگیری(

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

 .هستند انطباق عدم تیریمد کارآمد نظام کی جادیا

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

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

 .دینما دییتا کار به شروع از قبل را

 یهاکارتتمام  سال 1 مدت تا روند مراقبت از بیمارگیری پی ورمنظ به هستند موظف هاشگاهیآزما .4

 سطح با هاینمونه و گرادسانتیدرجه  -20 فریزر در سال یک تا را حداکثرمتابولیت طبیعی  با هاینمونه

 پسس ونگهداری  با کد شناسه گرادسانتیدرجه  -20 فریزر در سال 5 حداقل مدت بهطبیعی متابولیت غیر

  .ببرند نیب از را هاآن
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

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

 .است مرجع یرسم سازمان یکتب درخواست مستلزم یقانون یپزشک مقاصد یبرا نمونه مجدد یبررس .6

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

 .شود

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

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

 (.است

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

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

 .ندارند را یتجار ای یپژوهش

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

 .است پژوهش در اخلاق تهیکم و اطلاعات تیریمد

موارد  هیبه کل و جوابدهی های علوم پزشکیرعایت کلیه موازین مطابق با قرارداد منعقده با دانشگاه .12

  ساعت الزامی است. 48های ارسالی ظرف مدت نمونه

 

 

  آزمایشگاه کنترل درمان وظائف 

 تعیین زمان اساس بر ندرما کنترل آزمایش جهت خون نمونه بالینی وضعیت پیگیری و درمان کنترل آزمایشات

 براساس یا نمونه پلاسما هپارینه و ادرار بیمار سرانگشت یا پا پاشنۀ از گیرینمونه با بیمار پرونده در شده

 پاسخ با بیمار. شودمی گرفته و نوع متابولیت غیرطبیعی/مشکوک برنامهگیری نمونه آزمایشگاهی استانداردهای

 منتخب بیمارستان به شده تنظیم منتخب متخصص توسط آن زمان قبلاً  که ایدوره بالینی بررسی برای آزمایش

 توسط آزمایشگاه منتخب ارائه شود. شده نییدر زمان تع شاتیجواب آزماو  نمایدمی مراجعه

 

 استان مرکز منتخب بیمارستان (ض

تاندارد بالینی این بیمارستان بر اساس درخواست معاونت بهداشت و معرفی معاونت درمان جهت ارائه خدمات اس

شود و دارای تیم بالینی متشکل از فوق تخصص غدد و متابولیک )در برخی معرفی می متابولیک ارثیبه بیماران 

آزمایشگاه و مسئول فنی  ، مددکار اجتماعی، کار درمان،موارد فوق تخصص اطفال(، کارشناس تغذیه، روانشناس

در  ،با نیروی پذیرش مشخص و بایگانی و ثبت مستقل ارثی ککه در درمانگاه متابولی استداروخانه مسئول فنی 

خدمت متابولیک ارثی اند( به بیماران شده )به جز در موارد مثبتی که برای بار اول ارجاع شدهروزهای تعیین

 .دهندارائه می
 

  بیمارستان مدیریت 

3206
Highlight
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

گیری، مراقبت و معاینات مدیریت بیمارستان منتخب موظف است، الزامات اجرای فرایندهای نظام ثبت، پی

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

 تعیین کلیه اعضای تیم بالینی )ترجیحا ثابت( با صدور ابلاغ  .1

رت بر و نظا رشیپذ یرویتوسط ن مارانیب های مناسب پرونده یگانیثابت و ثبت و با رشیپذ یروین نییتع .2

 و خانواده ماریخدمات توسط ب یتمام افتیدر

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

  یارث کیکننده در برنامه جامع متابولغدد مشارکت یهاتخصصفوق نیاز ب ینیبال میت استیر نییتع .4

یریت بیمارستان و اداره ژنتیک ممکن با نظر مد )تغییر ریاست تیم بالینی بر اساس شرایط هر بیمارستان

 است(

جهت ارائه خدمات  منتخب بیمارستان در با روز مشخص( ثابت )درمانگاه مناسب فیزیکی محیط تامین .5

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

 یهایماریتخصص )منتخب و ثابت( در درمانگاه بتوسط پزشک م مارانیمنظم ب تیزیامکانات و نیتام .6

 منتخب مارستانیب یارث کیمتابول

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

 همکاری با و متابولیک ارثی هایبیماری درمانگاه منشی یا و بیمارستان پرستاری نظام یا بیمارستان

 شیو لزوم درخواست آزما یغربالگراولیه موارد مثبت ارجاع در ) منتخب بیمارستان در اجتماعی ارمددک

 .8، امکان ویزیت اورژانس فراهم باشد(دییتا

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

    ، معاونت غذا و داروی معاونت درمانبیماران با همکار . دپوی شیر رژیمی، دارو و غذای رژیمی مورد نیاز10

بیمارستان منتخب و اطمینان  در کشوری دستورالعمل اساس بر شده درخواست اطلاعات ثبت نظام تثبیت. 11

 بهداشت معاونت به شده درخواست اطلاعات ارسال یافتن از

 رت مکتوب بیمار به صو دهندهارجاعخوراند ارجاع به مراکز بهداشت شهرستان ارائه پس . 12

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

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

 .کشد(تقریبی طول می

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

  کشوری

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

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

 یبر اساس دستورالعمل کشور بیماران به خدمات عرضه

                                                           
تخصص فوق کیبه طور مستمر توسط تنها  ماریب کیشود و لزوماً  تیزیو طهیمجرب در آن ح کیتخصص غدد و متابولتوسط فوقمختلف متابولیک ارثی  هایگروه مارانیب حاًیترج 8

 طور دائم باشده همان پزشک بتحت نظارت  یو یهاو پرونده یغدد بررس
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

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

 ارائه بسته خدمات بیماران  .18

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

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

 

 متابولیک ارثی هایبیماری منتخب تخصصفوق 

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

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

 ی مثبت و بیمارانده به تفکیک برای موارد ارجاعی غربالگربندی شزمان

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

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

 نظارت بر اجرای مصوبات جلسه مذکور

-های حدواسط در تمام ساعات شبانهدیده بیمارستانان متخصص/عمومی دورهپاسخگویی و راهنمایی پزشک .4

 روز

            مرجع  هایمارستانیشده متخصص منتخب با ب یزیرفعال و برنامه یارتباط و تعامل علم یبرقرار .5

ماهانه تعامل گزارش در برنامه سه  برای هانآ یسازدر کشور  و ثبت موارد و آماده یارث کیمتابول هاییماریب

  یعلم

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

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

 برنامه کشوری دستورالعمل ارچوبچ در منتخب بیمارستان در

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

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

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

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

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

  کشد( گزارش نماید.ی طول میشود که تعیین تکلیف نهایی بیمار تا چه مدت زمان تقریبرت گرفته و قید وص

 

 متابولیک ارثی  هایبیماری درمانگاه مسئول 

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

 .نوبت مراجعه ارائه شود کیدر  ماریبه ب یراپزشکیپ و یکه مجموعه خدمات پزشک ردیصورت گ یهماهنگ

 نظارت بر دریافت کامل خدمات توسط بیمار و خانواده طبق دستورالعمل  .2
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   00شماره بازنگری:  

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

 ی بیمارانمناسب پروندهو ثبت بایگانی  .4

 هایبه بیماری مبتلا بیماران ممتد مراقبت دفتردر  مانماهانه و غیبت از در اطلاعات فرم دقیق تکمیل  .5

  بهداشتی معاونت به آن هنگام به و ارسالمتابولیک ارثی 

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

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

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

  بیماران ویزیت تسهیل جهت موثر تلاش  .8

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

 

 متابولیک ارثی  های بیماری منتخب بیمارستان آزمایشگاه در آزمایشات انجام مسئول 

 هتامین الزامات انجام آزمایش یا ارسال نمونه به آزمایشگاه طرف قرارداد منتخب با هماهنگی مسئولین مربوط .1

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

  بالاتر سطوح توسط شده ریزیبرنامه جلسات مرتبط و بالینی تیم فصلی جلسات در شرکت .3

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

 

  تغذیه کارشناس 

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

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

)باید به نحوی هماهنگی صورت گیرد که  بیماران ایدوره مراجعاتنظیم با پذیرش درمانگاه جهت تهمکاری  .3

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

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

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

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

 بالینی  تیمفصلی منظم و  جلساتتشکیل  .7

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

 های عملی طبخ غذاو آموزشهای لازم ت سایر اعضا تیم بالینی و تلاش تعاملی برای ارائه آموزشبا شرک

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

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

  بیماران خانواده توسط شیر موقع به تدریاف

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

 بیمارستان منتخب ول داروخانهیت شیر و غذای بیماران به مسئگزارش موارد مربوط به کیف .12
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   00شماره بازنگری:  

ول درمانگاه جهت ارسال به ئبه مس یورت فصلو ارسال آن به ص یبندگزارشات مربوطه و جمعبهنگام ثبت  .13

 معاونت بهداشت 
 

 

  داروخانه مسئول 

 متابولیک ارثی بیمارستان  بیماران مخصوص غذای و دارو مدیریت تامین .1

  بیمارستان تغذیه کارشناس اعلام اساس بر بیمار به نیاز مورد مخصوص غذای و دارو تحویل .2

کیفیت و سلامت شیر و غذای بیماران به سطوح بالاتر به صورت کتبی  گزارش فوری موارد کمبود دارو، تغییر در .3

 و پیگیری موارد گزارش شده

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

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

 مخصوص 

ول درمانگاه جهت ارسال به ی و ارسال آن به صورت فصلی به مسئبندو جمع مربوطه گزارشات بهنگام ثبت .6

  معاونت بهداشت

 
 

  بالینی روانشناس 

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

 بسته ضوابط و کشوری ورالعملدست طبق روانشناسی خانواده پرونده تکمیل و بیماران ای خانوادهدوره ویزیت .2

 متابولیک ارثی  هایبیماری بیماران خدمت

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

  کشوری دستورالعمل چوب ارچ

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

  مشکلات اجتماعی و فقر مالی بوده و نیاز به کمک مددکار دارند

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

 های عملی طبخ غذاو آموزش محتوای مناسب

به مسئول درمانگاه جهت ارسال به  یآن به صورت فصلو ارسال  یبندثبت بهنگام گزارشات مربوطه و جمع .6

 معاونت بهداشت 
 

 

 بخشیتوان 

 شود.بخشی بیماران بر حسب درخواست پزشک معالج و مطابق با استانداردهای برنامه انجام میتوان .1
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   00شماره بازنگری:  

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

 عاونت بهداشت م

 

   اجتماعی مددکار 

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

 ایشان

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

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

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

 مددکاری برنامه در اداره ژنتیک

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

 کارشناس تغذیه 

 اداره ژنتیک پورتال طریق از خدمت بسته به مربوط اطلاعات ارسال و آوریجمع .5

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

  .رساند انجام به بیماران از اجتماعی حمایت

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

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

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

  یارث کیمتابول مارانیمخصوص ب یمیرژ یغذا عیو توز نیدستورالعمل نحوه سفارش، تام حیصح یاجرا .9

 

  بیماران رابط 

 داوطلبانه انجام برای لازم تمایل و توان که استمتابولیک ارثی  بیماران والدین از فعال افراد از بیماران یکی رابط

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

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

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

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

 انجام شود. مجدد نظر اظهار و گیریرای والدین جلسه در جدید، رابط انتخاب یا و قبلی رابط ابقا

منتخب،  متخصص پزشک توسط شده درخواست ایدوره آزمایشات موقع به انجام خصوص در والدین راهنمایی .1

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

 اجتماعی مددکار نظر تحت بیمار به مربوط امور صحیح انجام تمایل ایشان به آموزش والدین به منظور افزایش .2
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   00شماره بازنگری:  

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

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

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

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

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

 والدین بیماران و شرکت موثر در این جلسات

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

 مددکار اجتماعی

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

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

 تحت نباید رابطاجرای دستورات کارشناس تغذیه ) و غذا طبخو  تهیهروش  تفهیمری با کارشناس تغذیه در همکا .7

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

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

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

  کننده مواد غذائی(های تولیدو شرکت کمک آوریجمع برای خیرین با مستقیم ارتباط یا برقراری

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

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

 نتیجه اعلام و نهایی گیریتصمیم برای تیم بالینی

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

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

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

 .شود انتخاب والدین توسط جدید رابط و مطرح مستند دلایل ذکر مددکار با توسط

 

 معاونت غذا و داروی دانشگاه (ط

 توجیهی برنامه یشرکت معاون غذا و دارو در جلسه .1

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

 بر اساس درخواست و نیازمندی های بیماران

 های مورد نیاز بیمارانا و مکملکننده داروههای توزیعنظارت بر داروخانه .3

و گزارش موارد اشکال در کیفیات یاا سالامت متابولیک ارثی وکیفیت شیر رژیمی بیماران  نظارت بر نحوه توزیع .4

 شیر و غذای رژیمی به سطوح بالاتر و پیگیری پاسخ از ایشان

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

 متابولیک ارثیهماهنگی در اجرای نظام ثبت بیماران  .6
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

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

 رژیمی مورد نیاز بیماران با همکاری معاونت درمان
 

 

 روش اجرای برنامه (5-2

 آموزش  

ماهه سوم در سه ماهه اول و سه ی است حداقل در دو نوبت و ترجیحاً در های باردار در دوران بارداری ضرورخانم

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

ی لازم را مبنی بر اهمیت هانوزاد در زایشگاه )یا در مرکز تسهیلات زایمانی در روستا( باید مجدداً و موکداً توصیه

 روزگی نوزاد را به مادران باردار اعلام نمایند. 5تا  3آزمایشات غربالگری در 

 

 گیری و ارسال نمونه به آزمایشگاه منتخب غربالگرینمونه 

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

بیماری متابولیک ارثی و بیشتر( داشته  50های متابولیک ارثی )مایل به انجام ازمایش غربالگری کامل برای بیماریت

کتونوری و هیپوتیروئیدی چند قطره خون هم برای فنیل بر روی کاغذ گاتری برای غربالگریباشد علاوه بر نمونه 

های )به روشی که در استانداردشود گرفته میدیده توسط فرد آموزشهای متابولیک ارثی بررسی سایر بیماری

 (شودگرفته میز خون مویرگی بر روی کاغذ گاتری شود و چند قطره الانست زده می، آزمایشگاهی برنامه آمده است

، بندی جداگانه و مناسببا بسته ساعت خشک شده و براساس پروتکل ارسال 3و کاغذها در هوای مناسب به مدت 

با رعایت استانداردهای   های خون تهیه شده از سایر نوزادانشود و در پایان روز با سایر نمونهذاشته میدر پاکت گ

 شود. فرستاده می  MS-MS به آزمایشگاه منتخب مرجع یا رفرانس غربالگری ،نقل و انتقال امن و ایمن نمونه

 

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

  به طور هم زمان مطابق دستورالعمل نوشته شود.

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

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

شود و در خصوص رعایت ه به مامور پست یا راننده تحویل داده میها با دریافت رسید هر نموننمونه 

 .شوداستانداردهای حمل نمونه تذکر داده می

 

 های متابولیک ارثینوزادان برای بیماری آزمایش غربالگریانجام  

 تلفن سطشدن، نتیجه را تو مثبت صورت در و داده انجام را آزمایشات ها، بایستینمونه دریافت محض به آزمایشگاه

برساند.  دانشگاه( شرایط اساس معاونت بهداشت استان/ مرکز بهداشت شهرستان)بر اطلاع به فاکس فوری و
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 آزمایشگاه طبق پروتکل آموزش داده شده دردر شده محاسبه برش)کات آف( نقطه اساس بر است موظف آزمایشگاه

غیرطبیعی( را مشخص نموده  ولیت در محدوده، موارد غیرطبیعی )وجود متابجوابدهی گزارش نتایج و روش اجرائی

گیری است یا ضروری موارد نیازمند به انجام مجدد نمونه ونماید که این مورد جزاعلام  موظف است چنینو هم

خدمات جامع سلامت مرکز بهداشت شهرستان، مرکز . گرددبه بیمارستان منتخب ارجاع  ساعت 48است ظرف 

سازد محل سکونت نوزاد( را آگاه می دهنده)پوشش شهری، روستائی، خانه بهداشتشهری/روستائی، پایگاه سلامت 

بر  و ایشان را بعد از راهنمایی و دریافت فرم ارجاع به بیمارستان منتخب نمودهو این مرکز، والدین نوزاد را فراخوان 

ید. نماددکاری( ارجاع می)واحد ماساس لیست حضور فوق تخصصین در بیمارستان منتخب یا درمانگاه متابولیک 

نمایند می فراخوان را نوزاد والدین بلافاصله یا کارشناس برنامه در ستاد شهرستان/ استانگیری کارشناس مرکز نمونه

  .اقدام متفاوت را انجام میدهد ، سهMS-MSو بر اساس نتیجه اعلام شده توسط آزمایشگاه غربالگری 

-فراخوان نموده و ایشان را جهت اخذ نمونهگیری، والدین نوزاد را جدد نمونهدر صورت توصیه به انجام م 

نمایند. نمونه دوم اخذ شده گیری غربالگری نوزادان ارجاع میگیری مجدد از پاشنه پا به مرکز نمونه

گردد. در صورتی که نتیجه آزمایش مجدد ارسال می MS-MSهمانند نمونه اول غربالگری به آزمایشگاه 

(Recallباز ) شوند. در هم مثبت باشد در این صورت والدین فراخوان و به بیمارستان منتخب ارجاع می

صورتی که پاسخ آزمایش نرمال گزارش شود، موضوع توسط کارشناس مربوط به اطلاع والدین رسیده و 

 های لازم جهتپاسخ آزمایش در اختیار ایشان قرار گرفته و نیاز به اقدام دیگری نیست؛ فقط آموزش

 شود.آگاهی والدین ارائه می

( متابولیت قبلی نرمال شود ولی متابولیت جدیدی Recallتبصره مهم: در صورتی که در آزمایش مجدد ) 

بایست والدین با نتیجه هردو آزمایش به بیمارستان منتخب و پزشک مربوط ارجاع غیرنرمال اعلام شود می

 شوند. 

والدین فراخوان شده و بلافاصله به بیمارستان منتخب)حداکثر در صورت پاتولوژیک بودن نتیجه آزمایش،  

 گردد. آغاز ایشان برای درمانی اقدامات شوند تاساعت( ارجاع می 48 طی

 به فوری و فاکس، تلفن توسط را امر ( باشد اینPKUمربوط به بیماریآلانین )مختل فنیل متابولیتاگر  

را  نوزاد والدین بلافاصله مسئول نیروی و رساندمی لعملدستورا در شده تعیین بهداشتی نیروهای اطلاع

 روز همان نمونه. نمایدمی فراخوان تائید( آزمایش فیلتر)جهت کاغذ نمونه/ هپارینه پلاسما نمونه اخذ برای

 آزمایش، شدن مثبت صورت در منتخب ارسال شود و HPLCآزمایشگاه  به آزمایش انجام برای و تهیه شده

 بهداشت مرکز گردد.می اعلام بهداشت معاونت و شهرستان بهداشت مرکز فاکس به فورا با تلفن و

 والدین مرکز، این و سازدمی آگاه را نوزاد سکونت محل دهندهدرمانی پوشش بهداشتی مرکز شهرستان،

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

 نماید. می ارجاع مددکاری(

رسانی به والدین، جلوگیری از ایجاد اضطراب، انگ و اختلال در ارائه خدمات مراقبتی و درمانی در اطلاع 

 است.الزامی 
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

بیمارستان منتخب و پزشک مسئول موظف به پذیرش فوری موارد ارجاع شده و انجام معاینات و آزمایشات  

بیمارستان با هماهنگی با فوق تخصص های  . ضروری استهستندلازم  درمانی -تکمیلی و اقدامات مراقبتی

 ای برای پذیرش بیماران داشته باشد. غدد و متابولیک منتخب، نظم و زمان بندی ویژه

بایست آزمایش تایید هایی که دسترسی به بیمارستان منتخب به سختی امکان پذیر است، میدر شهرستان 

دیده بیمارستان حدواسط درخواست شده و در ک عمومی دورهتشخیص توسط متخصص کودکان/پزش

 صورت مثبت شدن نتیجه، نوزاد به بیمارستان منتخب استان/دانشگاه ارجاع فوری گردد.

 نماید.می درخواست غربالگری مثبت مورد برای را نیاز مورد تشخیص تایید آزمایش پزشک منتخب 

 است متفاوت بیمار اولیه تشخیص و آزمایشگاهی هایپروتکل اساس بر تایید آزمایش دهندهانجام آزمایشگاه

 ، برای HPLC آزمایش به روش انجام آزمایشگاه اسیدها آمینو اختلالات به شک موارد در تواندمی و

 و برای GC- MS روش به ادرار در اسیدها ارگانیک بررسی آزمایشگاه هااسیدمی ارگانیک تشخیص

 روی بر سازی مشتق روش با  MS/ MSچرب آزمایشگاه  اسید نجیرهز سنتز نقص هایبیماری تشخیص

اه ژنتیک منتخب آزمایش ژنتیک)تایید( به آزمایشگ باشد. ژنتیک آزمایش و یا در صورت ضرورت سرم نمونه

شود و مدیریت انجام این موارد نیز به عهده زمایشگاه غربالگری منتخب ارسال میو سایر موارد به آ

 گری منتخب است. آزمایشگاه غربال

آزمایشگاه غربالگری چنانچه خود مجهز به آزمایشات تایید نیست، باید قراردادی منطبق بر استانداردها و  

 الزامات برنامه، با آزمایشگاه تایید داشته باشد. 

 به نهایی تشخیص اعلام فرم با را بیمار نام منتخب بیمارستان تایید، آزمایش جواب شدن مثبت صورت در 

بر اساس نتیجه توسط  درمان گردد. آغاز وی برای ژنتیک مراقبت تا نمایدمی اعلام بهداشتی ونتمعا

 شود. متخصص منتخب مدیریت می

بیماران متابولیک شناسایی شده با آزمایش تایید تحت عنوان بیمار شناسایی شده به بیمارستان منتخب  

بندی شده برای پذیرش بیماران با توجه به تعداد اننمایند. بیمارستان باید برنامه منظم و زممراجعه می

های متابولیک های بیماریهای منتخب و قبول مسئولیت هر یک از ایشان در خصوص گروهفوق تخصص

ای طوری که بیمار تایید شده تنها توسط یک پزشک منتخب ثبت نام و ویزیت دورهه ارثی داشته باشد. ب

 گردد.

کودکانی که  کلیه های متابولیک ارثی،ن سالم برای تشخیص زود هنگام بیماریعلاوه بر غربالگری نوزادا 

مرکز  پزشک توسط و این علایم هستندگردند و دارای علایم ای اطفال شناسایی میطی معاینات دوره

 به ارثی، متابولیک /ژنتیکی بیماری به مشکوک شده باشد، به عنوان کودکان دهنده نیز تاییدپوشش

 .شوندارجاع می ن منتخببیمارستا

ارجاع به کار درمانی و واحد مشاورۀ ژنتیک اجتماعی اولین بار در بیمارستان منتخب مرکز استان صورت  

رسد. تهیه لیست بیماران گیرد و ارجاعات بعدی بر حسب ضرورت توسط همین متخصص به انجام میمی

شود. تیم ده و به معاونت بهداشت ارسال میکننده به بیمارستان منتخب در فرم مربوطه انجام شمراجعه

 موظف است، نحوه درمان صحیح و استاندارد را کنترل نماید. نظارت استان 
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 

 :های منتخب غربالگریدر آزمایشگاه /فرم های جوابدهیروش اجرائی جوابدهی 

 نمونه فرم جواب آزمایش نمونه به روش دستگاهی MS/MS یرمشتقغهای به عنوان الگو برای نمونه-

 . FO-LA-00-IMD -HD-008 و FO-LA-00-IMD -HD-007 هایشده به شماره سازی

 نمونه فرم جواب آزمایش نمونه به روش دستگاهی MS/MS سازیمشتقهای به عنوان الگو برای نمونه 

 . HD- IMD-00-LA-FO-010 و HD- IMD-00-LA-FO-009 هایشده به شماره

  مونه به روش دستگاهینمونه فرم خلاصه جواب آزمایش ن MS/MS هایبه عنوان الگو  برای نمونه 

DBS  با جواب در محدوده نرمال به شماره HD- IMD-00-LA-FO-012 . 

 توجه شود در صورتی که نتایج حاصل از آزمون نموناه DBS  ،در محادوده جمعیات نرماال باشادناوزاد 

                               و HD-IMD-00-LA-FO-007هاایآزمایشگاه موظف به ارائه جاواب در آخارین ویارایش نموناه فارم

HD-IMD-00-LA-FO-009 بیماری هدف و تفسیر آزمایش است. 20های در مورد فقط متابولیت 

 نمونه فرم به شماره در HD-IMD-00-LA-FO-012 هاای های هدف برای شناساایی بیمااریمتابولیت

ریف شده است. الزامی است هار آزمایشاگاه باا توجاه باه تع ACMG متابولیک ارثی اولیه طبق رفرانس

فرم مختص آزمایشگاه خاود  ،HD-IMD-00-LA-FO-012 به شماره فرمت پیشنهاد شده در نمونه فرم

هاای هادف، های قابل شناسایی در آزمایشگاه با ذکر متابولیترا با توجه به روش آزمایش و کلیه بیماری

 تهیه نماید.

 زمون نمونهاگر نتایج حاصل از آ DBS  ،اماا ناوزاد علایمای دال بار  در محدوده جمعیت نرمال باشدنوزاد

های متابولیک ارثی دارد و پزشک درخواست بررسی اعاداد باه دسات آماده در آزمایشاگاه وجود بیماری

بیمااری هادف را در  20هاای گزارش نتایج مرتبط با  متابولیات بایدغربالگری را داشته باشد آزمایشگاه 

انجام  HD-IMD-00-LA-FO-009  و HD-IMD-00-LA-FO-007   هایین ویرایش نمونه فرمآخر

 داده و به پزشک ارائه نماید.

  اگر نتایج حاصل از آزمون نمونه DBS  ،عالاوه بار  بایدآزمایشگاه  در محدوده جمعیت نرمال نباشدنوزاد

-های مرتبط با متابولیتنسبتمایش، بیماری هدف و تفسیر آز 20های گزارش نتایج مرتبط با  متابولیت

IMD-HD-  و FO-LA-00-IMD-HD-008  هاایرا در آخرین ویرایش نموناه فارم های تغییر یافته

010-FO-LA-00 .در ایااااان مرحلاااااه جاااااواب باااااا زدن علامااااات در گااااازارش نمایاااااد                                                      

 برگه جوابدهی با عناوان  Comment اشتن یادداشت در قسمتو گذ Presumptive Positive قسمت

Screen positive  هاای.....................، بارای ناوزاد ایجااد شاده و  باه مرکاز برای بیمااری......./ بیمااری

  شود تا نوزاد به بیمارستان منتخب معرفی شود.بهداشتی داده می

  ینیبال تیوضع یریگیکنترل درمان و پ شاتیآزما (5-3
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

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

 یشگاهیآزما یبرنامه )استانداردها شگاهییبراساس دستورالعمل آزماو یا پلاسما هپارینه  ماریسر انگشت ب

      ینیبال یبررس یبا  پاسخ آزمایش برا ماریبشود. یمگرفته  / ادرارو یا نمونه پلاسما یکاغذ گاتر یبرنامه( بر رو

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

 های کتونوری و سایر بیماریگردد فواصل پیگیری و مراجعه بیماران مبتلا به بیماری فنیلخاطرنشان می

نسخه انگلیسی و کتاب بالینی در حال  DVDس دستورالعمل بالینی ابلاغی در قالب متابولیک ارثی بر اسا

 ، در ذیل نکات مهم چند نمونه از پیگیری بیماران متابولیک ارثی آورده شده است:استچاپ این برنامه 

 پیگیری بیماران فنیلکتونوری9 )مطابق با دستورالعمل کشوری برنامه فنیلکتونوری و بر اساس جدول زیر:
مراجعه فواصل  گروه سنی بیماران 

 زیر سه سال هر ماه مراجعه 

سال سه تا شش هر سه ماه مراجعه   

ماه مراجعه هر شش سال شش تا دوازده   

از دوازده سال بزرگتر مراجعه سالیانه  

 

  کتونوریپیگیری بیماران مبتلا به فنیلجدول 

پوشش که  حداکثر تعداد خدمت تحت شرایط بیمار نوع خدمت

 در سال استمشمول فرانشیز 

 مرتبه 14 کمتر از یک سال ویزیت متخصص اطفال یا فوق تخصص غدد

 مرتبه 12 یک تا سه سال

 مرتبه 4 بزرگتر از سه سال

 طبق تظر فوق غدد کمتر از سه سال ویزیت متخصص نورولوژیست اطفال

 طبق تظر فوق غدد بزرگتر از سه سال

 مرتبه 2 کمتر از سه سال نپزشکویزیت متخصص روا

 مرتبه 4 بزرگتر از سه سال

 بار در سال 1 سال 12بزرگتر از 

 مرتبه 14 کمتر از یک سال ویزیت کارشناس تغذیه

 مرتبه 12 یک تا سه سال

 مرتبه 4 بزرگتر از سه سال

 مرتبه 4 کمتر از سه سال ویزیت روانشناس

 مرتبه 6 سه تا هشت سال

 مرتبه 4 از  هشت سالبزرگتر 

 PKUآزمایشات تشخیص نوع بدخیم 

 در انستیتو پاستور
 همه بیماران

 مرتبه برای همیشه 1

بیماران که انجام نداده اند در یک سالگی 

                                                           
 .است.میلی گرم بر دسی لیتر  2-10سال  12تر از میلی گرم بر دسی لیتر و در بیماران بزرگ 2-6سال  12کتونوری زیر آلانین در بیماران فنیلسطح فنیل 9



 

 

 

 

Page 45 of 66 
HD-GO-00-MN-FO-002-00 

 

 

 

 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 یک بار برای همیشه

آلانین و تیرزوین گیری فنیلآزمایش اندازه

 برای تائید تشخیص HPLCبه روش 
 همیشه مرتبه برای 1 همه بیماران

آلانین به روش گیری فنیلآزمایش اندازه

HPLC برای کنترل درمان 

 مرتبه12 تر از سه سالکم

 مرتبه 4 سال 6تا  3گروه سنی 

 مرتبه 2 سال  12تا  6گروه سنی 

 مرتبه 1 سال 12گروه سنی بیشتر از 

 آزمایشات دوره ای شامل 
CBC, ALP, Ca, Ph, Ferritin, 

Alb,FBS, Zinc, SGOT,       
SGPT,Creatinine,PTH,B12  و

هموسیستئین، آمینو اسید ها ، کوکیوتن،  
Cholestrol, TG 

 مرتبه در سال 1 تر از هشت سالکوچک

 مرتبه در سال 1 تر از  هشت سالبزرگ

 مرتبه 1 سال 12تر از بیمار بزرگ DXEAتراکم سنجی استخوان با روش 

 نیازی ندارند کمتر از یک سال کاردرمانی

مرتبه با تجویز پزشک اطفال منتخب  12 یک تا سه سال

 و یا اعصاب

مرتبه با تجویز پزشک اطفال منتخب  48 سه تا دوازده سال

 با تجویز پزشک اطفال منتخب

مرتبه با تجویز پزشک اطفال منتخب  48 سال 12بالاتر از 

با تجویز پزشک اطفال منتخب برای 

 تواند یرایمانی میبیمارانی که کاردر

 موثر باشدها آن 

 گفتار درمانی

 نیازی ندارند کمتر از سه سال

مرتبه با تجویز پزشک اطفال منتخب  48 سه  تا هشت سال

 با تجویز پزشک اطفال منتخب

مرتبه با تجویز پزشک اطفال منتخب 12 هشت تا دوازده سال

 با تجویز پزشک اطفال منتخب

مرتبه با تجویز پزشک اطفال منتخب  12 سال 12بالاتر از 

 با تجویز پزشک اطفال منتخب

 

قوطی با تجویز کارشناس تغذیه  8 کلیه بیماران در هر گروه سنی شیر مخصوص

بیمارستان منتخب و در صورت مراجعه 

 منظم بیمار به پزشک منتخب

 تحویل شود  

)در صورت صلاحدید کارشناس تغذیه 

 شود( اضافهتعداد 

 PKUبر اساس تجویز پزشک منتخب بیماران بدخیم بر اساس آزمایشات      کوان
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 انستیتو پاستور و طبق نظر پزشک منتخب

که با آزمایش   RESPONSIVEوموارد 

LOADING TEST   و نسخه پزشک

 اندبیمارستان منتخب قطعی شده

بیماران بدخیم بر اساس آزمایشات     هیدروکسی تریپتوفان  5

 انستیتو پاستور و طبق نظر پزشک منتخب

 

 PKUبر اساس تجویز پزشک منتخب 

بیماران بدخیم بر اساس آزمایشات     لوودوپا

 انستیتو پاستور و طبق نظر پزشک منتخب

 

 PKUبر اساس تجویز پزشک منتخب 

 PKUبر اساس تجویز پزشک منتخب  کلیه بیماران در هر گروه سنی SUPPLEXشربت 

بر اساس نظر پزشک متخصص منتخب و  کلیه بیماران نیازمند عصاب و روانداروهای ا

 یا روانپزشک و متخصص اعصاب

 آرد مخصوص

 کیلو در سال 3 زیر سه سال

 کیلو در سال5 سال 8سه تا 

 کیلو در سال8 سال به بالا 8

 ماکارونی مخصوص
 بسته در سال 24 سال 8زیر 

 بسته در سال 36 سال به بالا 8

 بسته در سال 12 کلیه بیماران وره سیب زمینیپ

 گرمی در سال 400بسته  2 کلیه بیماران پودر تخم مرغ

 

 برنج رژیمی )زر ماکارون (

 بسته در سال 24 زیر سه سال

 بسته در سال 36 سال 8سه تا 

 بسته در سال 48 سال به بالا 8

 

 بیسگویت آی سودا

 بسته در سال 24 زیر سه سال

 بسته در سال 36 سال8 یک تا

 بسته در سال 12 سال به بالا8

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

Page 47 of 66 
HD-GO-00-MN-FO-002-00 

 

 

 

 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 پیگیری بیماران ( ادرارشربت افراMSUD) 

توسط پزشک فوق تخصص غدد و متابولیسم کودکان بر اساس افزایش شدید سطح   MSUDتشخیص قطعی بیماری

پذیرد. نتیجه آزمایش غربالگری به تنهایی برای اسیدهای آمینه لوسین، ایزولوسین، والین و آلوایزولوسین صورت می

 تشخیص کافی نیست.

 اری بیماران ادرار شربت افرپیگیجدول 

 فعالیت زمان اقدام مورد لزوم

اندازه گیری اسیدهای آمینه بویژه لوسین، 

 ایزولوسین و والین

ای یک مرتبه تا رسیدن به سطح هفته

، سپس هر ماه یک 200لوسین حدود 

ماه  3سالگی، و پس از آن هر  3مرتبه تا 

 بار یک

آزمایش اسیدهای آمینه خون یا پلاسما 
 2و1

 بررسی رشد و تکامل -

معاینه فیزیکی کامل، از جمله  -

 معاینه سیستم عصبی

بررسی وضعیت تغذیه، بویژه از  -

نظر کفایت دریافت کالری و 

 پروتئین

های ایزولوسین و تجویز مکمل -

والین در صورت لزوم و ودر 

 دسترس بودن

 های ویتامین د وتجویز مکمل -

 کلسیم در صورت لزوم

 درخواست انجام آزمایشات -

 تجویز شیرخشک مخصوص -

 ماه اول: هر ماه یک بار 3

 ماه یک بار 3تا  2ماه: هر  12تا  4

ماه  4پس از یک سالگی تا بزرگسالی: هر 

 یک بار

 3ویزیت فوق تخصص غدد کودکان 

بررسی رژیم غذایی بیمار طی  -

مدت گذشته، همراه با بررسی 

فت اسیدهای آمینه، میزان دریا

 پروتئین و کالری

تعیین رژیم غذایی جدید به  -

صورت شفاف و قابل درک برای 

 والدین بیمار

آموزش آداب صحیح تغذیه به  -

مادر بیمار و رفع مشکلات 

 ایرفتاری تغذیه

ارجاع پس خوراند به پزشک و  -

 مرکز بهداشت

 سال اول: هر ماه یک بار

 ک بارماه ی 3تا  2سالگی: هر  3تا  1

 ماه یک بار 4سالگی: هر  12تا  4

 ماه یک بار 6سالگی: هر  12بعد از 

 4ویزیت متخصص یا کارشناس تغذیه 

شروع از ماه یک بار، در تمام سنین،  6هر  انجام آزمایشات زیر در خون:  ایانجام آزمایشات دوره
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

Ca, ph, alk.ph, mg, zinc, CBC 

diff, ferritin, selenium, 

albumin, folic acid, B12, 

25.OH. vit.D, 

 ماهگی 6سن 

 معاینه کامل سیستم عصبی -

درخواست نوار مغز یا ام آر آی  -

 در صورت نیاز

ماهگی، یک سالگی، دو سالگی و  6در سن 

 سالگی 3

سالگی در صورت اعلام نیاز  3پس از 

تخصص مغز و اعصاب یا غدد و توسط فوق

 متابولیسم کودکان

 و اعصاب کودکان زویزیت فوق تخصص مغ

بر حسب    ASQتکمیل فرم  -

سن و پس خوراند به پزشک و 

 مرکز بهداشت

ارائه مشاوره روانشناسی به  -

 والدین و بیمار

، 18، 16، 14، 12، 10، 8، 6، 4در سنین 

20 ،22 ،24 ،27 ،30 ،33 ،36 ،42 ،48 ،

 ماهگی و بعد از آن در صورت لزوم 60، 54

 ویزیت روانشناس کودکان

 نجام مداخلات کاردرمانی یا گفتار درمانیا

 تا حد لزوم

در صورت صلاحدید پزشک فوق تخصص 

غدد و متابولیسم کودکان یا فوق تخصص 

 مغز و اعصاب کودکان

 کار درمانی، گفتار درمانی

 
آمینه مجددا هر زمان که بیمار دچار عفونت یا بیماری خاصی شود یا نیاز به جراحی پیدا کند، سطح اسیدهای  .1

ای لازم گرفته شود و حداقل گیری شود و در صورت غیرطبیعی بودن، تصمیمات تغذیههمان زمان اندازه باید در

 به فاصله هر هفته یک بار تا رسیدن به حد طبیعی تکرار شود.

 300تا  75سالگی  5و بعد از سن میکرومول در لیتر  200تا  75سالگی  5ن در سن زیر سطح قابل قبول لوسی .2

 میکرومول در لیتر 400تا  200ن در تمام سنین بین بل قبول ایزولوسین و والی. سطح قااست میکرومول در لیتر
   .است

در زمان عفونت، بیماری، جراحی و یا هر استرس دیگری، ویزیت فوق تخصص غدد و متابولیسم کودکان و   .3

 متخصص تغذیه زودتر از حد معمول باید انجام شود.

تواند از طریق فضای مجازی برخی از ویزیت های متخصص تغذیه میجهت جلوگیری از رفت و آمد زیاد بیمار،  .4

گردد که متخصص تغذیه به سهولت از طریق فضای مجازی در دسترس انجام گردد. در صورت امکان توصیه می

 بیمار باشد تا بتواند سوالات تغذیه ای بیمار را به موقع پاسخ دهد.

 

  نیک اسیدمی، پروپیونیک اسیدمی، ایزووالریک اسیدمی(ارگانیک اسیدمی ) متیل مالوپیگیری بیماران 

توسط پزشک فوق تخصص غدد و متابولیسم کودکان بر اساس نتیجه آزمایشات  تشخیص قطعی انواع ارگانیک اسیدمی

های ادرار و متیل مالونیک های پلاسما، ارگانیک اسیدها و آسیل گلیسینسطح اسیدهای آمینه پلاسما، آسیل کارنیتین

 پذیرد. نتیجه آزمایش غربالگری به تنهایی برای تشخیص کافی نیست.یا ادرار صورت میسرم 
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 :پیگیری بیماران ارگانیک اسیدمیجدول 

 فعالیت زمان اقدام مورد لزوم

 بررسی رشد و تکامل -

معاینه فیزیکی کامل، از جمله معاینه  -

 سیستم عصبی

بررسی وضعیت تغذیه، بویژه از نظر  -

 کفایت دریافت کالری و پروتئین

 کارنیتین -تجویز داروی ال -

تجویز داروهای پایین آورنده  -

آمونیاک، از جمله سدیم بنزوات یا 

 کرباگلو در صورت لزوم

تجویز بیکربنات یا سیترات خوراکی  -

 در صورت لزوم

تجویز گلیسین خوراکی برای بیماران  -

ایزووالریک اسیدمی ) در صورت در 

 دسترس بودن(

بررسی میزان پاسخ گویی بیمار به  -

ی یا هیدروکسوکوبالامین تزریق

 خوراکی، در صورت در دسترس بودن

تجویز مکمل های ویتامین د و  -

 کلسیم در صورت لزوم

تجویز آنتی بیوتیک از جمله  -

 مترونیدازول در صورت لزوم

 درخواست انجام آزمایشات -

 تجویز شیرخشک مخصوص -

 ماه اول: هر ماه یک بار 3

 ماه یک بار 3تا  2ماه: هر  12تا  4

ماه  4الی: هر پس از یک سالگی تا بزرگس

 یک بار

 1ویزیت فوق تخصص غدد کودکان 

 اندازه گیری آمونیاک سرم -

 اندازه گیری گازهای خونی -

 سطح اسیدهای آمینه پلاسما -

سطح متیل مالونیک اسید سرم ) در  -

 بیماران متیل مالونیک اسیدمی(

 سطح هموسیستئین سرم -

همراه با هر بار ویزیت فوق تخصص غدد و 

 متابولیسم کودکان

  2انجام آزمایشات ضروری

بررسی رژیم غذایی بیمار طی مدت  -

گذشته، همراه با بررسی میزان 

دریافت اسیدهای آمینه، پروتئین و 

 سال اول: هر ماه یک بار

 ماه یک بار 3تا  2سالگی: هر  3تا  1

 ماه یک بار 4سالگی: هر  12تا  4

 3ویزیت متخصص یا کارشناس تغذیه 
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 کالری

تعیین رژیم غذایی جدید به صورت  -

 شفاف و قابل درک برای والدین بیمار

آموزش آداب صحیح تغذیه به مادر  -

بیمار و رفع مشکلات رفتاری تغذیه 

 ای

س خوراند به پزشک و مرکز ارجاع پ -

 بهداشت

 ماه یک بار 6سالگی: هر  12بعد از 

 انجام آزمایشات زیر در خون:
Ca, ph, Alk.ph, Mg, Zinc, CBC diff, 

Ferritin, Selenium, Albumin, Free 

carnitine, 

 Folic acid, B12, 25.OH. vit.D, 

BUN,Cr, Na, K, Uric acid, GFR  

Cystatin-C, Urine electrolytes and 

protein  

ماه یک بار، در تمام سنین، شروع از  6هر 

 ماهگی 6سن 

 انجام آزمایشات دوره ای

 معاینه کامل سیستم عصبی -

وار مغز یا ام آر آی در درخواست ن -

 صورت نیاز

ماهگی، یک سالگی، دو سالگی  6در سن 

 سالگی 3و 

سالگی در صورت اعلام نیاز  3پس از 

توسط فوق تخصص مغز و اعصاب یا غدد 

 و متابولیسم کودکان 

و اعصاب  ویزیت فوق تخصص مغز

 کودکان

بر حسب سن و    ASQتکمیل فرم  -

پس خوراند به پزشک و مرکز 

 تبهداش

ارائه مشاوره روانشناسی به والدین و   -

 بیمار

، 18، 16، 14، 12، 10، 8، 6، 4در سنین 

20 ،22 ،24 ،27 ،30 ،33 ،36 ،42 ،48 ،

ماهگی و بعد از آن در صورت  60، 54

 لزوم

 ویزیت روانشناس کودکان

سالگی و پس از آن هر  6ابتدای تشخیص،  انجام نوار قلب و اکوکاردیوگرافی -

 سال یک بار

 ویزیت فوق تخصص قلب کودکان

 ویزیت متخصص چشم سالگی، هر سال یک بار 6از سن  معاینه دقیق چشم -

 ویزیت دندانپزشک ماه یک بار 6هر  معاینه دقیق دهان و دندان -

بررسی تراکم استخوان ها با استفاده  -

 از استاندارد ویژه کودکان

 سالگی 4

سال و در  3در صورت نرمال بودن هر 

نرمال بودن هر یک سال یک  صورت غیر

 بار تکرار شود.

 بررسی تراکم استخوان

انجام مداخلات کاردرمانی یا گفتار درمانی تا 

 حد لزوم

در صورت صلاحدید پزشک فوق تخصص 

غدد و متابولیسم کودکان یا فوق تخصص 

 مغز و اعصاب کودکان

 کار درمانی، گفتار درمانی
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هر استرس دیگری، ویزیت فوق تخصص غدد و متابولیسم کودکان و متخصص تغذیه در زمان عفونت، بیماری، جراحی و یا  .1

 زودتر از حد معمول باید انجام شود.

گیری دارد که در آزمایشات بدو تشخیص، بالاتر از نرمال بوده است. در سطح هموسیستئین سرم در صورتی نیاز به اندازه .2

توان تا ها را میگیری آنن سطح متیل مالونیک اسید سرم، دفعات اندازهصورت نرمال بودن سطح اسیدهای آمینه و پایدار بود

 ماه کاهش داد.  6الی  4حد هر 

تواند از طریق فضای مجازی انجام گردد. های متخصص تغذیه میجهت جلوگیری از رفت و آمد زیاد بیمار، برخی از ویزیت .3

ز طریق فضای مجازی در دسترس بیمار باشد تا بتواند گردد که متخصص تغذیه به سهولت ادر صورت امکان توصیه می

 ای بیمار را به موقع پاسخ دهد.سوالات تغذیه

 

  بیمار مبتلا به هموسیستینوریپیگیری: 

 گیری قد و وزن و بررسی وضعیت تغذیه در هر ویزیت.اندازه .1

 یماری.گیری سطح هموسیستئین توتال و متیونین سرم بر اساس شرایط بیمار و شدت باندازه .2

 سالیانه.  12B و ویتامین گیری فولاتاندازه .3

 سالیانه. Vit D (OH)25گیری آلبومین، اسیدهای آمینه پلاسما، فریتین، روی، اندازه .4

مغز و الکتروانسفالوگرام در صورت ایجاد علایم عصبی  MRIمعاینه نورولوژیک و وضعیت تکامل سالیانه)  .5

 شود(.جدید توصیه می

 نه.معاینه چشم سالیا .6

 سال در دوران کودکی.  5حداقل هر   IQبررسی  .7

 سال )شروع از نوجوانی(. 5تا  3هر  DEXAبررسی دانسیته استخوان به روش  .8

بار در دوران کودکی و سپس  عروقی: پروفایل لیپیدها: یک-های قلبیبررسی فاکتورهای خطر بیماری .9

 سالیانه در دوران جوانی.

 

  1نمی نوع تیروزیپیگیری بیماران مبتلا به  

های خون، پروفایل اسیدهای آمینه، سطح ، شمارش سلولPT ,PTTآمینازهای کبد، ترانسگیری اندازه .1

NTBC لینیک اسید و وآمینولو-5 سرم، سطح، اوره، کراتینین، فسفرSA  )در سال اول  ادرار)سوکسینیل استون

 . ماه یکبار 3زندگی هر ماه و سپس هر 

 چک آلفافیتوپروتئین هر سه ماه یکبار ،هپاتوسلولار کارسینوم ایجادبرای پیگیری احتمال  .2

 ماه 6سونوگرافی کبد هر  .3

  .سالیانه کبد MRIسی تی اسکن یا  .4

 معاینه افتالمولوژیک سالیانه. .5
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  تیروزینمی گذراپیگیری بیماران مبتلا به 

شود که در ایجاد می (اکسیژنازی هیدروکسی فنیل پیرووات د-4) 4OHPDتیروزینمی گذرا به دلیل تأخیر در بلوغ آنزیم 

ترین علل این اختلال است. معمولاً این بیماران فاقد تر است و میزان پروتئین دریافتی یکی از مهمن پره ترم شایعنوزادا

و  4OHPPدفع ادراری  رسد ومیکرومول در لیتر می 2000علایم بالینی هستند و سطح سرمی تیروزین به بیش از 

 .هفته خود به خود بهبود می یابند 4-6یابد. اکثر بیماران ظرف های آن افزایش میمتابولیت

  بیماران مبتلا به اختلالات اکسیداسیون اسیدهای چرب پیگیری 

چشم و  نهی، معایپزشک یربرداری)تصو یکینی، پاراکلبالینی به صورتممکن است  FAOمبتلا به اختلالات  مارانیب

مزمن،  ایحاد  تیوضع و وجودشدت آن ، اختلالنوع مشخص شده توسط یی با تواتر ایمیشویب یها( و روشیولوژیزیالکتروف

  .شوندمانیتورینگ می

 پیگیری بالینی

  و رژیم غذایی بررسی و بازبینی شود.  حرکتی -یروانی، تکامل نیبال وضعیت ،قد، وزندر هر ویزیت سرپایی 

 کمبود مبتلا به مارانیبیی غذا میرژ یبررس MCAD در  بار ی یک، سالشیرخوارگیدر دوران بار  یکماه  ههر س

گیرد باید قرار می حاد مورد استفادهی ماریدر هنگام بکه   ییغذا میشوند، رژیم توصیه یو بزرگسال یدوران کودک

در هر ویزیت باید رژیم غذایی کودک مرور شود،  .شود روزرسانیه ب سایر خصوصیات فردی، سن و نوز بر اساس

والدین باید رژیم غذایی کودک را در طول سه روز قبل از مراجعه ثبت کنند. در بیماران با کمبود  بنابراین

VLCAD  ماه ویزیت شوند.  3بهتر است در دوران شیرخوارگی بیماران هر 

 MCADمدیریت و پیگیری بیماران مبتلا به کمبود  جدول

 بیوشیمی بالین تناوب اختلال

کمبود 
MCAD 

 

 

 

ر ویزیت در سال چها—سال 1-0  

    

 یک ویزیت در سال—سال 18-1

 

یک ویزیت هر دو سال ---بیشتر از یکسال 

 یکبار

 رشد، تکامل، مرور رژیم غذایی

 

 مرور رژیم غذایی در شرایط حاد

 

ثبت رژیم غذایی و بروزرسان کردن 

 رژیم غذایی در شرایط حاد

اندازه گیری سطح 

 کارنیتین آزاد 
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 پیگیری بیوشیمیایی

 گیری سطح کارنیتین آزاد در بیماران مبتلا به کمبود اندازهMCAD  .توصیه شده است 

  برای مانیتورینگ تغذیه در بیماران مبتلا بهFAOD ،پروفایل آسیل کارنیتین و کارنیتین پلاسما، کراتین کیناز ،

ده است. در بیماران با ( توصیه شEو  A ،Dهای محلول در چربی )ویتامین های کبد، قند خون، ویتامینآنزیم

شوند و علایم بالینی و ترانس آمینازها طبیعی می CPKدر صورت درمان مناسب، سطح  VLCADکمبود 

 یابند. بهبود می

 بار انجام شود.  سونوگرافی کبد و اکوکاردیوگرافی سالی یک 

  گیری زنجیره بلند، اندازهیکی از مارکرهای بیوشیمیایی برای مانیتورینگ اختلالات اکسیداسیون اسیدهای چرب

      ( باشد  20µMسطح کارنیتین آزاد سرم است، در صورتی که سطح آن در حداقل مقدار محدوده طبیعی )

 های کارنیتین زنجیره بلند است. دهنده مهار تولید آسیلنشان

 کن است در ارزیابی یابد که ممهیدروکسیله در شروع درمان، کاهش می-3های کارنیتین زنجیره بلند سطح آسیل

کننده باشد. مانیتورینگ دراز مدت بیمارانی که حال عمومی خوب دارند )تحت رژیم  با اثربخشی درمان کمک

هیدروکسیله مشکل است ولی تلاش -3های کارنیتین زنجیره بلند گیری آسیلهستند( توسط اندازه MCTپایه 

محدوده طبیعی نگه داشته شود. با این وجود بیمارانی با  برابر 3بر این است که سطح این مارکر در حداکثر یا 

نرمال است،  CPKهای بالینی خاصی ندارند، سطح های کارنیتین وجود دارند که نشانهسطوح بالاتر این آسیل

 ها مشخص نیست. گیری طولانی مدت آنبنابراین ارزش اندازه

 گیری اندازهCPK ران با کمبود یک مارکر حساس برای بررسی وضعیت بیماLCHAD/TFP طور ه است و ب

 شود. گیری میمنظم اندازه

 در این بیماران علاوه بر سونوگرافی کبد و اکوکاردیوگرافی سالیانه، الکترورتینوگرافی سالیانه برای ارزیابی               

 شود.انجام می evoked potentialsگیری های رتینوپاتی، ضروری است. بندرت الکترومیورافی و اندازهنشانه
نگه داشته  20µMدر بیماران با کمبود اولیه کارنیتین در هر ویزیت باید سطح کارنیتین آزاد چک شود و سطح آن بیش از 

یابد و مشخص نیست که آیا این بیماران به خوبی به شود. خطر ایجاد آریتمی در این بیماران  با افزایش سن، افزایش می

 ذکر شده است.زیر  ها برای پیگیری این بیماران در جدولدهند. توصیهمی درمان کارنیتین جواب

 های بالینی و پاراکلینیکی بیماران با کمبود اولیه کارنیتین  پیگیری جدول
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 ز

 

 

 (فلوچارت های برنامه5-4

 

 
 

 

 

   
 م به موقع غربالگریماهه سوم بارداری برای انجا 3ماهه اول و  3آموزش مادر باردار، در 

  

 ها برای مراجعه به هنگام برای غربالگریها یا بخش زایمان، زایشگاهآموزش در بیمارستان

 

موزش زاد نیازمند غربالگری مجدد است، آشود و به والدین در صورتی که نوگیری، نمونه پاشنه پا تهیه میدر مرکز منتخب نمونه

 .شودداده می

 

 .شودارسال می MSMSغربالگری  یشگاه منتخبنمونه خون به آزما

   

های نرمال نیز نماید. پاسخگزارش فوری می /ستاد دانشگاهآزمایشگاه موارد مثبت را به مرکز بهداشت شهرستان )ستاد پیگیری(

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

)مرکز جامع سلامت روستائی/شهری، پایگاه سلامت  گیریرا به مرکز نمونهغربالگری مرکز بهداشت شهرستان موارد مثبت 

 .نمایدگزارش فوری می شهری/روستائی، خانه بهداشت(
 

با  در زمانی که نیاز به نمونه گیری مجدد وجود نداشته باشد به بیمارستان منتخب گیری پس از فراخوان والدین نوزادمرکز نمونه

 دهد. فوری میمنتخب ارجاع  فرم ارجاع به بیمارستان

 

 بیمارستان منتخب )فوق تخصص غدد( در صورت نیاز درخواست آزمایش تائیدی را به آزمایشگاه غربالگری اعلام مینماید

 

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

 .نمایدال میارس

 

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

مربوطه و از آنجا به جامع سلامت شهری/روستائی ارائه دهنده خدمت غربالگری به مرکز مینماید و معاونت بهداشت نیز موارد را 

  .شودنماید و مراقبت ایشان بر اساس گزارش مراقبت بیمار انجام میخانه بهداشت گزارش می مرکز بهداشت و

 

 ارجاعات و اقدامات 

 (PKU)در برنامه غربالگری نوزادان 

 

3206
Highlight
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های بهداشت  به گزارش وضعیت مراقبت بیمار و والدین در فرم اعلام وضعیت مراقبت ژنتیک از سوی مراکز جامع سلامت و خانه

  .شودمرکز بهداشت شهرستان ارسال می
 

 متابولیک ارثی امهفلوچارت غربالگری برن 

"DBS"تهیه نمونه خون در مرکز نمونه گیری

MS MSبه آزمایشگاه غربالگری به روش DBS ارسال نمونه 

آیا بر اساس سطح متابولین ها،  نیاز به تکرار ازمایش می 
باشد 

فراخوان نوزاد به مرکز نمونه گیری به منظورنمونه گیری دوم

و انجام دوباره  MS MSارسال نمونه دوم به آزمایشگاه 
ازمایش غربالگری متابولیک

آیا سطح متابولیت های مورد بررسی طبیعی است 

فراخوان والدین و ارجاع نوزاد به 
ساعت به  48بیمارستان منتخب طی 

منظور انجام ازمایشات تایید و شروع 
درمان نوزاد در صورت نیاز بر اساس 

دستورالعمل بالینی

آیا سطح متابولیت های مورد بررسی طبیعی است 

آیا نتایج آزمایشات تایید مطرح کننده بیماری متابولیک می 
باشد 

بله

بلی

خیر

خیر

 5 تا 3مراجعه به مراکز بهداشتی نمونه گیری جهت غربالگری 
روز بعد از تولد

پایان فرایند غربالگری و عدم 
نیاز به پیگیری

خیر

خیر

ثبت نام بیمار به عنوان بیمار متابولیک 
ارثی در سامانه سازمان غذا و دارو و 
درمان وی توسط متخصص منتخب

مراقبت فعال دوره ای مراجعه 
بهنگام بیمار جهت دریافت خدمات 
درمانی توسط تیم سلامت شبکه 
بهداشتی محل سکونت خانواده

ارجاع مادر بیمار جهت دریافت مراقبت 
ژنتیک پیشگیری از بروز در شبکه بهداشتی 
محل سکونت و مشاوره ژنتیک و فراخوان 

سایر اعضای در معرض خطر خانواده

بله

بله
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.روستائی، خانه بهداشت مراجعه نموده اند/روستائی، پایگاه سلامت شهری/غربالگری نوزادانی که جهت نمونه گیری برای بیماری های متابولیک ارثی به مرکز جامع سلامت شهری: 1فلوچارت شماره 
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مراجعه نوزاد به همراه سرپرست به پذیرش مرکز  -1
/روستائی، پایگاه سلامت شهری/جامع سلامت شهری

روستائی، خانه بهداشت، سایر مراکز نمونه گیری ارائه 
 دهنده خدمت غربالگری

ارائه اطلاعات فرآیند غربالگری، پرداخت هزینه  -2
انجام غربالگری کامل نوزادان یا غربالگری از نظر 

رنامه کشوری بیماری های ب

ثبت اطلاعات نوزاد و سرپرست ایشان و -7
1 سایر اطلاعات فرم شماره

نمونه گیر جهت / بهورز/ارجاع به مراقب سلامت-4
انجام غربالگری نوزادان

دریافت رضایتنامه انصراف از غربالگری -8
متابولیک

ارائه آموزش به خانواده راجع به غربالگری کامل  -5
نوزادان و پیگیری فرآیند غربالگری

PKU انجام نمونه گیری بر روی فیلتر پی ر-10

آیا سرپرست نوزاد مایل به غربالگری کامل -6
بیماری متابولیک ارثی و بیشتر   50 برای

است 

خیربله

انجام نمونه گیری بر روی فیلتر پی ر -9
PKU متابولیک ارثی و

ارائه فیش پرداخت هزینه غربالگری نوزادان  -3
طرح غربالگری کامل یا غربالگری از نظر بیماری های (

)برنامه کشوری و یا هر دو همزمان

ارسال نمونه به آزمایشگاه همكار برنامه -11
با ) و یا هر دو MSMS کالریمتری و(غربالگری

 استانداردهای نقل و انتقال امن و ایمن نمونه
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

در زمان غربالگری و نمونه گیری مجدد) NICU( فلوچارت ثبت و پیگیری نوزادان بستری در بیمارستان: 2فلوچارت شماره 
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نمونه ( 1 ثبت اطلاعات فرم نمونه گیری شماره-13
گیری اولیه و نمونه گیری مجدد در صورت بستری 

در سامانه سیب) بودن نوزاد در آن زمان

آیا نوزاد نیاز به نمونه گیری مجدد دارد -14

فراخوان سرپرست جهت نمونه گیری مجدد و -15
ارسال پیامک به شماره تماس منتخب سرپرست نوزاد

بار 3 پیگیری فعال تلفنی تا-17

آموزش به سرپرست نوزاد در خصو  غربالگری -1
بیماری  50 برای(روزه  3-5 کامل نوزاد بستری
و موارد نیازمند نمونه گیری )  متابولیک ارثی و بیشتر

مجدد و پیگیری فرآیند غربالگری

نمونه گیری به صورت  1 ثبت اطلاعات فرم شماره-3
 کاغذی

دریافت رضایتنامه انصراف از غربالگری متابولیک-4

مراجعه سرپرست نوزاد با نتیجه مثبت غربالگری  -22
به پزشک مرکز خدمات جامع سلامت

ارجاع موارد دارای نتیجه مثبت غربالگری به  -20
پزشک مرکز خدمات جامع سلامت

ثبت نتیجه مثبت غربالگری-23

ارجاع به بیمارستان منتخب جهت شروع مداخله -24
درمانی و ارجاع جهت مراقبت ژنتیک پیشگیری از 

بروز

بله

آیا سرپرست نوزاد مایل به غربالگری کامل -2
) بیماری متابولیک ارثی 50 بیش از(برای 

است 

 3-5 نمونه گیری از نوزاد بستری در بیمارستان در-5
بودن و نمونه گیری  NPO روزگی حتی در صورت
روزگی از نوزاد بستری 8-14مجدد در صورت نیاز در 

شماره کاغذ فیلتر
نام و نام خانوادگی نوزاد و سرپرست

تاریخ نمونه گیری/نام محل نمونه گیری
شماره تلفن محل نمونه گیری

آدرس محل سكونت سرپرست نوزاد
)حداقل دو شماره(شماره تماس سرپرست نوزاد 
ملیت نوزاد
جنس نوزاد

کد ملی سرپرست با ذکر نسبت
تاریخ تولد نوزاد
نوع زایمان

وزن زمان تولد/ قد
3 کد  ،2 کد ،1غیر خویشاوندی، کد (نوع ازدواج 

)خویشاوند دور ،

انجام نمونه گیری بر روی فیلتر پی ر متابولیک ارثی -7
PKU و

خیر

ارسال نمونه با استاندارد های انتقال امن و ایمن نمونه به -9
منتخب همكار و ارسال اطلاعات فرم MSMS  آزمایشگاه
 غربالگری به مرکز بهداشت شهرستان 1شماره 

علت نمونه گیری مجدد
نوع بیماری

تاریخ نمونه گیری مجدد
نام و نام خانوادگی نمونه 

گیر

تكمیل شده نوزادان  1 دریافت لیست و فرم شماره-10
 غربالگری شده در بیمارستان

ارسال اطلاعات نوزاد غربالگری شده به واحد ارائه -11
دهنده خدمت غربالگری بر اساس آدرس دقی  محل 
 سكونت سرپرست نوزاد ثبت شده در فرم شماره

/پیگیری دریافت اطلاعات توسط مراقب سلامت-12
روستائی، پایگاه /بهورز مرکز جامع سلامت شهری

روستائی، خانه بهداشت/سلامت شهری

ثبت نتای  غربالگری-16

خیر بله

ارائه آموزش به خانواده در خصو  پیگیری نتای  -21
غربالگری مجدد پاشنه پا

نوبت گیری و هماهنگی با درمانگاه متابولیک ارثی -18
اطفال بر اساس لیست /و ویزیت فوق تخصص غدد

در موارد مثبت غربالگری حضور

نمونه گیری و ثبت اطلاعات نمونه گیری مجدد بر -19
اساس کد ملی ثبت شده در سامانه

 3-5 نمونه گیری از نوزاد بستری در بیمارستان در-6
بودن و نمونه گیری مجدد در  NPO روزگی حتی در صورت
روزگی از نوزاد بستری 8-14صورت نیاز در 

PKU انجام نمونه گیری بر روی فیلتر پی ر-8
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 
 

پیگیری نتای  آزمایش غربالگری: 3فلوچارت شماره 
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دریافت لیست نتای  غربالگری از مرکز بهداشت  -1
شهرستان

ثبت نتیجه غربالگری-2

ارسال پیامک بلافاصله بعد از دریافت جواب-4

ساعت 24 بار با فواصل 3 پیگیری تلفنی تا-6

بررسی علل نمونه گیری مجدد در نوزاد-3

روز  3 ثبت یادآوری برای پیگیری بعد از-9
ارسال پیامک و  ارائه نتای  منفی غربالگری -8

 به سرپرست نوزاد

آیا نیاز به نمونه گیری مجدد وجود -5  
دارد 

فراخوان سرپرست جهت نمونه گیری مجدد و -7
 ارسال پیامک به شماره تماس منتخب سرپرست

ساعت 24 بار با فواصل 3 پیگیری تلفنی تا-10

نمونه گیری و ثبت اطلاعات نمونه گیری -12
مجدد بر اساس کد ملی ثبت شده در سامانه

رائه آموزش به خانواده در خصو  پیگیری ا-14
نتای  غربالگری مجدد پاشنه پا

خیربله

نوبت گیری و هماهنگی با درمانگاه -13
متابولیک ارثی و ویزیت فوق تخصص غدد

ارائه نتای  مثبت غربالگری به سرپرست -11
 نوزاد

عه سرپرست نوزاد با نتیجه مثبت مراج-15
غربالگری به پزشک مرکز خدمات جامع سلامت

ثبت نتیجه مثبت غربالگری و نوع، مقدار -16
متابولیت پاتوژنیک

ارجاع به بیمارستان منتخب جهت شروع -17
مداخله درمانی و ارجاع جهت مراقبت ژنتیک 

پیشگیری از بروز

منفیتمثب
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

)3 ورودی پیگیری فعال فلوچارت(مراجعه والدین دارای نتیجه مثبت غربالگری نوزاد :4فلوچارت شماره 
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مراجعه والدین دارای نتیجه مثبت غربالگری به  -1
مرکز نمونه گیری

آیا س   متابولیت ها بینابینی -2
است 

خیر بله

مقدار / نوع متابولیت/ ثبت نتای  غربالگری مثبت-4
)2000 تا 5 بین منفی(کمی 

انجام نمونه گیری-9

ثبت اطلاعات نمونه گیری مجدد-10

ارائه آموزش پیگیری غربالگری-11

بهورز جهت نوبت گیری از /ارجاع به مراقب سلامت-6
) اطفال/فوق تخصص منتخب غدد(درمانگاه متابولیک 

جهت انجام آزمایشات تائیدی و سایر مداخلات درمانی در 
صورت نیاز

نوبت گیری و هماهنگی با درمانگاه متابولیک -8
اطفال/بیمارستان منتخب و ویزیت فوق تخصص غدد

ارجاع بیمار و سرپرست ایشان به مرکز درمانی -9
منتخب

روز بعد جهت پیگیری از مسئول  5 ثبت یادآوری-10
درمانگاه در خصو  مراجعه سرپرست نوزاد به 
بیمارستان و پیگیری مراجعات دوره ای بیماران به 

)مراقبت درمان(بیمارستان منتخب 

ثبت اطلاعات نمونه گیری مجدد م اب  فرم -3
1 شماره

علت نمونه گیری مجدد
نوع بیماری

تاریخ نمونه گیری مجدد
نام و نام خانوادگی نمونه گیر

ارجاع جهت نمونه گیری مجدد به مراقب -5
بهورز واحد نمونه گیری/سلامت
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 های برنامه:چک لیستها و شاخص(5-5

 ایسه آن با مورد انتظارو مق متابولیک ارثیهای برنامه وضعیت شاخص                : 
مقدار در حوزه تحت  نام شاخص  

 پوشش

 مقدار مورد انتظار میانگین کشوری

ی
ور
ون
کت
ل 
نی
ی ف
ار
یم
ل ب
تر
کن
 و 
ی
یر
شگ
پی
ه 
ام
رن
ب

 

    اد موالید زنده طی سال ...تعد

    تعداد موارد غربالگری شده

    تعداد موارد مثبت غربالگری

    1000میزان موارد مثبت غربالگری در 

    پوشش  

 غربالگری به هنگام 
 

  

    نمونه نامناسب

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

    موارد مثبت تایید تعداد

    10000میزان موارد مثبت تایید در 

    هفتگی 2ارجاع مناسب موارد مثبت تایید به بیمارستان منتخب تا 

    تعداد موارد مثبت بیمارستانی

    بیماری های متابولیک ارثیبروز 

    درصد انجام مشاوره ژنتیک

    PND1درصد انجام 

 PND2درصد انجام 
 

  

    درصد انجام سقط جنین مبتلا

    درصد پوشش پیشگیری از بارداری م مین

    درصد عدم همكاری مادران برای مراقبت ژنتیک

   تعداد بیماران تحت پوشش بیمارستان منتخب
 

 تحت پوشش بیمارستان منتخب PKUتعداد بیماران 
 

  

    یاختلالات آمینواسیدوپات تعداد بیماران

    اختلالات اکسیداسیون اسیدهای چربتعداد بیماران 

    اختلالات ارگانیک اسیدمیتعداد بیماران 

    سال 3درصد کنترل درمان بیماران زیر 

   سال 6تا  3درصد کنترل درمان بیماران 
 

    سال 12تا  6درصد کنترل درمان بیماران 

    سال 12از  درصد کنترل درمان بیماران بزرگتر

 سال 3درصد غیبت از درمان بیماران زیر 
 

  

    سال 6تا  3درصد غیبت از درمان بیماران  

    سال 12درصد غیبت از درمان بیماران بزرگتر از 

    سال 12درصد غیبت از درمان بیماران بزرگتر از 

 
 

 معاونت بهداشت / مرکز بهداشت شهرستان چک لیست ستاد 

 شرح فعالیت ستاد معاونت بهداشت / مرکز بهداشت شهرستان

 
 پاسخ

 امتیاز

 

 امتیاز خیر بلی متابولیک ارثی و    PKUبرنامه  ردیف
حداکثر 

 امتیاز

 قابل استخراج از 

 فرم 

 مراقبت ژنتیک

 راج ازقابل استخ

 فرم  

 گزارش نتایج غربالگری

 قابل استخراج از فرم

اعلام موارد جدید/ تشخیص 

 نهایی/غیبت از درمان 

 قابل استخراج از

 فرم  

 مراقبت ممتد 
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

     آیا کمیته ژنتیک در سال جاری تشكیل شده است  1

     جام شده است های ژنتیک توسط ریاست دانشگاه انآیا ابلاغ اعضای کمیته پیشگیری از بیماری 2

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

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

 شده است 
    

5 

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

کمیته امداد، خیرین،  .....به منظور جذب کمک مالی و هم افزایی اجرایی و اجرای برنامه ها م اب  با دستورالعمل های 

 ارسالی و ممانعت از اقدامات موازی انجام شده است 
    

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

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

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

9 
خـوراند عملكرد س   شهرستان و محیط ) تیم مشاوره ، مراکز شهری/ ی پسو ارائهآیا نظارت و  پایش مستمر 

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

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

 در مراکز دارای عملكرد ضعیف انجام شده است مشكلات موجود 
    

     هـای برنامه ها بـه ستاد وزارتی انجام شده است موقع فرمبندی و بارگذاری بهآیا جمع 11

12 
آیا محاسبه شاخص های دانشگاهی، تحلیل، تفسیر و انتشار اطلاعات در قـالب وضعیت مـوجـود اجرای برنـامه ها 

 ا دستورالعمل ها انجام شده است سالانه و م اب  ب
    

     آیا شاخص های برنامه ها با مقادیر م لوب در نظر گرفته شاخص ها متفاوت است  13

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

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

     آیا کمیته تحلیل علل بروز استانی با حضور اعضای مرتبط تشكیل شده است  16

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

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

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

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

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

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

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

 هستند 
    

     آیا کارشناس ژنتیک در جلسات بالینی بیمارستان منتخب هر فصی یک بار شرکت می نماید  23
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   00شماره بازنگری:  

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

 است 
    

     یمارستان های منتخب انجام شده است آیا نظارت دوره ای بر نحوه عملكرد ب 25

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

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

 یید و مراکز پارا کلینیک( تعیین و معرفی شده است های ژنتیک مورد تا
    

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

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

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

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

 اخیر پایش شده است 
    

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

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

 انجام می گردد 
    

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

34 
در آزمایشگاه های ژنتیک همكار برنامه به عمل  EQAپس خوراند نتای  آیا هماهنگی های لازم به منظور بكارگیری 

 آمده است 
    

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

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

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

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

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

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

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

     جمع امتیازات

 

 

 نتخبچک لیست پایش و عملكرد بیمارستان م

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

 

ف
دی
ر

 

 خیر بلی PKU/  متابولیک ارثیهای برنامه کنترل و پیشگیری از بیماری
مورد 

 ندارد

حداکثر 

 امتیاز

 امتیاز

 مكتسبه

 تخصص منتخب( بالینی)پزشک فوق

  5    میگردد  تكمیلمتابولیک ارثی ای بیماران  دوره معاینات و حال شرح پرونده آیا 1
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2 
 موارد رد جهت غربالگری از شده شناساییمتابولیک ارثی بیماران  کلیه آیا

   اند شده پاستورارجاع انستیتو به بدخیم
  

 3  

3 
 خویشاوندان واجد شرایط ارجاع جهتمتابولیک ارثی  بیماران خانواده آیا

 اند  شده ارجاع ژنتیک مشاوره
  

 5  

  4    نماید  می شرکت بالینی تیم ماهیانه جلسات خصص منتخب درفوق ت پزشک آیا 4

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

6 
 شده داده تشخیص ق عی یكسال طی غربالگری از شده شناسایی موارد برای آیا

 است 
  

 5  

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

 شود 

 
 

 4  

 تغذیه

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

 است  نموده شرکت

   3  

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

   است نموده

   3  

  3      نماید می شرکت بالینی تیم اهانهم جلسات در تغذیه کارشناس آیا 3

  3    هماهنگی کامل با فوق تخصص غدد م اب  برنامه منظم دارد  آیا 4

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

 دارد  ای دوره های ویزیت فواصل در شده تنظیم غذایی

   3  

 در تغذیه ارزیابی مخصو  فرم در بیمار غذایی برنامه ذیهآیا کارشناس تغ 6

 ب ور صحی  و دقی  تكمیل می شود  بیمار پرونده

   3  

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

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

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

 دارد 

   3  

 بالینی روانشناسی

1 
روانشناسی بالینی با تمرکز  بیماران متابولیک پرونده خانواده و بیماران تمام آیا

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

 
 

 3  

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

 شود 

 
 

 3  

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

 است  گردیده درج خانواده پرونده روانشناسی در آن مستندات

 
 

 3  

4 
ب)یا طرف قرارداد با بیمارستان منتخ بیمارستان روانشناس کارشناس آیا

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

 
 

 3  

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

 نموده است  شرکت

 
 

 3  

6 

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

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

 است 

 

 

 3  

 مددکاری

1 
 موارد و بیمار تشخیص نهایی و اعلام فرم در بیماران جدید موارد ثبت آیا

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

 
 

 2  
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   00شماره بازنگری:  

  گردد می ارسال و

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

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

 می گردد  انجام

 
 

 2  

  1     بالینی و بویژه روانشناس بالینی وجود دارد   تیم شواهد همكاری با آیا 4

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

 وجود دارد  مراجعات به هنگام

 
 

 2  

6 
تشكیل شده  مشكلات اجتماعی و مالی بیماران رفع اجتماعی جهت پرونده آیا 

 است 

 
 

 1  

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

 اداره ژنتیک هماهنگی به عمل آمده است 

 
 

 2  

8 

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

زمانی  بیماران جدول رابط همكاری و با منتخب پزشک نظر با بیماران بعدی

 تنظیم شده است 

 

 

 2  

9 

 به دسترسی صورت در ( پورتال طری  از  خدمت بسته به مربوط اطلاعات آیا 

ارسال  و آوری جمع) ژنتیک کارشناس با هماهنگی صورت این غیر در و پرتال

 شده است 

 

 

 2  

10 
رابط والدین و عملكرد هماهنگ ایشان با سیاست های برنامه  های فعالیت آیا بر

  وجود دارد  موثر نظارت کشوری 

 
 

 2  

11 
تغذیه و روانشناس بالینی برای برگزاری جلسات آیا همكاری و تعامل با کارشناس 

 سه ماهانه اموزشی وجود دارد 

 
 

 2  

 آزمایشگاه )کنترل درمان(

  2    گردد  می انجام منتخب بیمارستان در درمان کنترل آزمایشات گیری نمونه آیا 1

2 

 اهآزمایشگ به ها نمونه یا و شده انجام بیمارستان در درمان کنترل آزمایشات آیا

 استان و طرف قرارداد بیمارستان منتخب امور آزمایشگاههای اداره تایید مورد

 گردد  می ارسال

 

 

 2  

3 
مراجع بالا دست به  توسط درمان کنترل آزمایشات دهنده انجام آزمایشگاه آیا

 صورت دوره ای نظارت می شود 

 
 

 2  

4 
ارسال می  بالاتر  وحس به درخواستی اطلاعات و ، ثبت آیا داده های مورد نیاز

 شود 

 
 

 2  

5 
 می شرکت بالینی تیم ماهانه جلسات در آزمایشات دهنده انجام مسئول آیا

 نماید 

 
 

 2  

 متابولیک ارثیدرمانگاه بیماریهای 

1 

به  مبتلا بیماران ممتد مراقبت دفتر ماهانه و غیبت از درمان، اطلاعات آیا فرم

ارسال می  موقع بهداشتی به معاونت به تكمیل و متابولیک ارثی بیماری های

  شود 

 

 

 10  

  2    است  شرکت نموده ماهانه تیم بالینی جلسات در مسئول درمانگاه آیا 2

 داروخانه

1 
آیا مسئول مرتبط و کارشناس ژنتیک و عوامل تیم بالینی هماهنگی لازم برای 

و کارشناس ژنتیک   دارو و غذا معاونت با بیماران مخصو  غذای و دارو مدیریت

 
 

 5  
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 انجام شده است  و عوامل تیم بالینی دانشگاه

2 
 تغذیه کارشناس اعلام اساس بر بیمار به نیاز مورد مخصو  غذای و آیا دارو

 بیمارستان در اختیار بیمار قرار گرفته است 

 
 

 4  

3 
 گاهدانش توسط شده ابلاغ توجیهی های برنامه آیا مسئول مرتبط در داروخانه در

 پزشكی شرکت نموده است  علوم

 
 

 2  

حداکثر امتیاز 

پزشک فوق 

تخصص منتخب 

 بالینی:

30 

حداکثر 

امتیاز 

 24 تغذیه:

حداکثر امتیاز 

روانشناسی 

 18 بالینی:

حداکثر امتیاز 

 20مددکاری: 

حداکثر امتیاز 

آزمایشات 

)کنترل 

 10درمان(

حداکثر امتیاز 

 درمانگاه:

12 

حداکثر امتیاز  

 ه :داروخان

11 

 حداکثر کل

 امتیاز ات:
125َ 

 امتیاز کسب شده:

امتیاز 

 کسب شده:

امتیاز کسب 

 شده:

امتیاز کسب 

 شده:

امتیاز کسب 

 شده:

امتیاز کسب 

 شده:

 امتیاز کسب شده: امتیاز کسب شده:

 
 

 های برنامهنحوه محاسبه شاخص( 5-6

 شاخص مطلوب نحوه محاسبه شاخص قسیم بندی شاخصت نام شاخص
میزان مورد انتظار شاخص 

 مطلوب

   پوشش غربالگری

نوزادان غربالگری شده / کل نوزادان 

متولد شده بر اساس آمار ثبت 

 100احوال*
  100% 

 روزگی 5تا  3 زمان غربالگری
روزگی/  5تا  3نوزادان غربالگری شده در 

 100* کل نوزادان غربالگری شده

 5تا  3غربالگری به هنگام)

 (روزگی
100% 

   درصد نمونه نامناسب
نمونه های نامناسب/کل نوزادان 

 100غربالگری شده *
  

3% 

این شاخص نامطلوب بوده و باید 

 به صفر میل نماید

زمان ارجاع موارد مثبت 

 به بیمارستان منتخبغربالگری 

 هفتگی نوزاد 2تا 
هفتگی/ کل  2تا ه تعداد موارد ارجاع شد

 موارد مثبت غربالگری
 هفتگی نوزاد 3تا  %100 هفتگی نوزاد 2تا 

 هفتگی نوزاد 4تا 

تعداد موارد مثبت غربالگری در 

 هزار

آن سطح متابولیت ه مواردیکه ک

بر روی  MSMSها به روش 

DBS .غیر طبیعی می باشد 

تعداد موارد مثبت غربالگری / کل موارد 

 1000* غربالگری
 با میانگین مقایسه شود  

تعداد موارد مثبت بیمارستانی در 

 ده هزار

سطح متابولیت آن ها مواردی که 

در آزمایش تائیدی غیر طبیعی 

است.)همراه با نوع متابولیت و 

 عدد آن(

تعداد موارد مثبت بیمارستانی که 

بیماری ایشان توسط پزشک منتخب 

ی تایید شده است / کل موارد غربالگر

*10000 

 با میانگین مقایسه شود -

 - متابولیک ارثیبروز موارد 

تعداد موارد مثبت بیمارستانی شناسایی 

شده از غربالگری+ سایر بیماران 

شناسایی شده / متولدین  متابولیک ارثی

 10000سال *

 با میانگین مقایسه شود  
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 یری و کنترل برنامه پیشگ دستورالعمل مراقبت 

  های متابولیک ارثیبیماری
 

 

 HD- IMD-00-MN-WI-010 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

مورد  متابولیک ارثیبروز موارد 

 انتظار
- 

یمارستانی شناسایی تعداد موارد مثبت ب

شده از غربالگری+ سایر بیماران 

شناسایی شده + تعداد  متبولیک ارثی

سقط شده / متابولیک ارثی جنین بیمار 

 10000متولدین سال *

 با میانگین کشوری مقایسه شود  

 
 غیبت دارد

   

 شاخص مطلوب نحوه محاسبه شاخص تقسیم بندی شاخص نام شاخص
 میزان مورد انتظار شاخص

 مطلوب

   درصد انجام مشاوره ژنتیک

فراوانی والدین بیمارانی که توسط پزشک 

مشاور ژنتیک مشاوره شده و برای ایشان 

پرونده ژنتیک تشکیل شده 

 PKU/کل مادران بیماران 100است*

 انجام مشاوره ژنتیک

100% 

)با میانگین کشوری مقایسه 

 شود(

درصد انجام تشخیص  ژنتیک در 

 (PND1والدین)
  

فراوانی والدین بیمارانی که آزمایش 

PND1 *کل مادران 100انجام داده اند/

بدون احتساب مادران  PKUبیماران 

باردار و مادرانی که دیگر امکان بارداری 

ندارند )موارد عدم نیاز به پیشگیری با 

 علل خاص(

 PND1انجام 

100% 

)با میانگین کشوری مقایسه 

 شود(

یص  ژنتیک در درصد انجام تشخ

 (PND2جنین)
  

برای جنین والدین  PND2فراوانی انجام 

/ کل  100*متابولیک ارثی بیماران 

 مادران باردار

 PND2 100%انجام 

درصد استفاده از روش های 

مطمین پیشگیری از بارداری در 

 والدین بیماران
  

فراوانی والدین بیمارانی که روش مطمئن 

/کل 100*پیشگیری از بارداری دارند 

بدون متابولیک ارثی مادران بیماران 

احتساب مادران باردار و مادرانی که 

دیگر امکان بارداری ندارند )موارد عدم 

 نیاز به پیشگیری با علل خاص(

بکارگیری روش مطمئن 

 پیشگیری از بارداری

100% 

 )با میانگین مقایسه شود(

درصد انجام سقط جنین در 

 یماریجنین های مبتلا به ب
  

فراوانی جنین های مبتلا سقط 

/ کل جنین های مادران  100شده*

 بیمار

 %100 سقط جنین مبتلا

درصد عدم همکاری مادران برای 

 مراقبت های ژنتیک
  

فراوانی والدینی که برای انجام مراقبت 

/  100ژنتیک همکاری لازم را ندارند *

 کل مادران بیماران

 0 همکاری داشته باشند
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