
1 

 

 ارثی متابولیک بیماریهای کنترلپیشگیری و  جامع برنامه

اين د. اکثرا ننقص ژنتيکی در توليد يا عملکرد يکی از پروتئينها در بدن می باش ناشی از عمدتا ارثی بيماريهاي متابوليک

رت اوليه و يا ثانوي ها سيستم عصبی مرکزي به صواين بيماري غالبيابند و تقريبا در در سنين پايين تظاهر میها بيماري

هاي حياتی ديگر مانند چشم، کبد، طحال، کليه، قلب و سيستم عضلانی و اسکلتی در اين ارگان ،شود. علاوه بر ايندرگير می

ميوپاتی اسکلتی نيز از علايم اين . تشنج ها،  تاخير تکامل، هپاتومگالی، کارديوميوپاتی، درگير شوند. می توانند ها بيماري

، سنگهاي ادراري، هاي عضلانی، مشکلات کبديضايعات شديد مغزي، عقب ماندگی ذهنی، فلج ست.ا هايماريبدسته از 

 .در اين بيماري ها ايجاد می شودهاي قلبی از عوارضی هستند که هاي چشمی مانند کاتاراکت و گلوکوم و بيمارينارسايی

که ( metabolic decompensationملات کمبود متابوليک )اغلب در اوايل شيرخوارگی با ح ک ارثیمتابولي بيماري هاي

قابل توجهی در  در مجموع تاثير اما وچکبيماري متابوليک نقش کهر يک از د. نيابتظاهر می هستند، تهديد کننده حيات

  ز:ا ندهست گردند عبارتمیکه باعث مرگ ناگهانی  تابوليک ارثیاختلالات م . از جملهدندارمرگ نامشخص شيرخوار 

 ختلالات اکسيداسيون اسيد چرب ا -1

 اختلالات متابوليسم اسيد آمينه و اختلالات سيکل اوره -2

 ارگانيک اسيدمی ها  -3

 1000در  10ر مجموع ند اما دطور منفرد نادر هب تک ژنی هاي. اگرچه بيماريهستندهاي تک ژنی اختلالات فوق جزو بيماري

. در استمغلوب و غالب  ،Xهاي اتوزوم مغلوب و غالب و يا موارد وابسته به . اين موارد شامل بيماريبرآورد می شوندتولد 

ب وجود دارد. از افزايش بروز موارد اتوزوم مغلو ،( دارندFirst cousinکه ارتباط فاميلی نزديک )عمدتاً  زوج هايیفرزندان 

د و همراه بودن آن با سودمندي هاي نشوک پديده پسنديده اجتماعی تلقی میهاي فاميلی در ايران يازدواجسوي ديگر 

بنابراين بروز اين موارد در هر حال از افرايش نسبی برخوردار  گرددصورت تخطئه اين رفتار می هببا آن  اجتماعی، مانع مقابله

يشتر خواهد بود و لازم است با مشاورۀ ژنتيک کنترل شوند. بعد خانوار در ايران و کشورهاي خاورميانه از کشورهاي غربی ب

هاي بيماري بويژه با توجه به اين که هاي ژنتيک را بدنبال خواهد داشتاست و موارد بيشتر تولد، موارد بيشتري از بروز بيماري

هاي متابوليک در ايران به ميانگين ابتلاي افراد به بيماري بنابراينمتابوليک ارثی نيز در اغلب موارد توارث اتوزوم مغلوب دارند. 

ي متابوليک ارثی به عنوان ها، بيماريهمين دليل هبشود. شتر از ميانگين دنيا پيش بينی میازدواج فاميلی، بي علت افزايش

  شود.شناخته می ما هاي بومی کشوربيماري

  

تولد سهم فزاينده اي در مرگ و مير اين ژنتيکی يابد، نقايص ( کاهش میIMRوقتی ميزان مرگ و مير شير خواران )، بعلاوه

بيماري ها و % موارد مرگ شير خواران به علت 30در هزار برسد،  20اين شاخص به کمتر از  روه سنی خواهند داشت. چنانچهگ

براي غربالگري نوزادان و تشخيص پيش از تولد، امکان در دوره هاي اخير  Tandem MSاز  استفاده  .خواهد بوداختلالات 

 بخش اثر هزينه اقدامات از يکی .ميسر ساخته است متابوليک ارثیهاي از بيماري تشخيص، قبل از ظهور علائم را براي تعدادي

 بالا بروز با پذير درمان ارثی متابوليک هايبيماري براي علامت بدون نوزادان  "آزمایشگاهی غربالگری" سلامت هاينظام در

 غربالگري" کاذب منفی موارد که است بديهی .است ها بيماري ناي مديريت براي بالينی خدمات نظام بودن فراهم شرط به

 شيرخوارگی در اکثرا) زندگی هايدوران از يکی در شوندنوزادي شناسايی  غربالگري نمی توانند در که بيمارانی و "آزمايشگاهی

 شناسايی  ديدوره نوزااين علاوه بر غربالگري نوزادان بدون علامت در  بنابر .کنندمی مراجعه بالينی علائم با( کودکی يا
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 اين از توجهی قابل تعداد موثر مديريت و تشخيص ،شيرخواران و کودکان در اولين زمان ممکن در مراجعات بالينی و کلينيکی

 مديريت در  بيماران اين قطعی و ژنتيکی تشخيص چنينهم . دهد کاهش را ابتلا ميزان تواندمیرا ممکن می کند و  هابيماري

 و سبب کاهش بروز بيماري گيردمی  قرار استفاده مورد در خانواده و خويشان  اي پيشگيري فرزندان مبتلابر بعدي هايبارداري

 .شود می

 براي اين بيماري، نوزادان غربالگري اجراي با به عنوان بيماري الگو، کتونوري فنيل بيماري کنترل برنامه حاضر حال در

 نوزادان غربالگري توسعه. است آورده فراهم سلامت نظام در را ارثی ابوليکمت هايبيماري مديريت براي اوليه هايزيرساخت

ادغام به طور در چارچوب برنامه ژنتيک اجتماعی و ها آن استاندارد مديريت و تشخيص همراه به پذير درمان هايبيماري براي

 در غربالگري نوزادي قابل شناسايی نيستند همراه با توسعه غربالگري بالينی بيماران متابوليک ارثی که، شده در نظام سلامت

  .کرد کنترل کارآمد و موثر طور به را متابوليک بيماريهاي دننتوا می

 به استانداردها اين .است مراکز و سطوح بين يا افراد نمونه يا بيمار ارجاع و برنامه کلی فرايندهاي به ناظر اجرايی استانداردهاي

 حور فعاليت هاي نظام است.و م شود می ارائه فلوچارت صورت

ها با مورد آن 20است که بيماري  22هاي متابوليک ارثی شامل مه غربالگري نوزادان براي بيماريابرن هدفهاي بيماري

قابل تشخيص  ها(ت زنجيره چربی و ارگانيک اسيدمی)شامل اختلالات اسيد امينه، اختلالا MS-MSاستفاده از تکنولوژي 

 ده می شوند.ابا روش اليزا تشخيص دبود بيوتينيداز، گالاکتوزمی، هاي کمشامل بيماريآن مورد دو و  است

و در يک نوبت و در يک  هستند دسته شامل سهشناسايی می شوند  MS-MSبا روش  که در غربالگري نوزادان یيبيماري ها

 :نمونه غربالگري می شوند

 : اختلالات متابولیسم ارگانیگ اسید ها الف (

 الريک اسيدمیايزو و -1

 1گلوتاريک اسيدوري تيپ  -2

 متيل گلوتاريک اسيدوري 3هيدروکسی  3 -3

 کمبود مالتيپل کربوکسيلاز -4

 اسيدمی متيل مالونيک نوع نقص موتاز -5

 کربوکسيلاز متيل کروتونيل کو آ 3نقص  -6

 cblBو  cblAاسيدمی متيل مالونيک نوع  -7

 اسيدمی پروپيونيک  -8

 کمبود بتا کتوتيولاز -9

 :ی چرباسید ها  بولیسم اختلالات متا ب (

 نقص اسيل کوا دهيدروژناز  با زنجيره متوسط -1

 نقص اسيل کوا دهيدروژناز  با زنجيره خيلی بلند -2

 هيدروکسی اسيل کوا دهيدروژناز  با زنجيره بلند 3نقص  -3

 نقص پروتئين تري فانکشنال -4

 نقص جذب کارنيتين -5
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 های آمینه: اسید اختلالات متابولیسم  ج (

 فنيل کتونوري -1

 بيماري ادرار شربت افرا -2

 هموسيستينوري -3

 سيترولينمی -4

 اسيدمی آرژينوسوکسينيک -5

 1تيروزينمی تيپ  -6

ها يک يا چند متابوليت در خون تغيير می يابد که نشانه اوليه براي ارجاع بيمار به پزشک و انجام در هر يک از اين بيماري

 د.می شوپيش از بروز بيماري بررسی هاي بيشتر جهت تاييد بيماري 

  :کلی هدف

 سال و معلوليت نوزادان، شيرخواران و کودکان  5مرگ نوزادان و کودکان زير  کاهش

 :اختصاصی اهداف

 ارثی متابوليک هاي بيماري بروز کاهش

 ارثی متابوليک هاي بيماري از ناشی جسمی معلوليت کاهش

 اجتماع بنايی زير واحد عنوان به خانواده بهروحی و مالی  صدمه کاهش

 : ها استراتژی              

 مبتلا ننوزادا شناسايی و غربالگري -1

  مبتلا اننوزاد استاندارد درمانو  ، تشخيصپذيرش -2

مبتلا به منظور پيشگيري از تولد موارد مبتلا در  بيمار نزديک فاميل و خانواده در تولد از پيش تشخيص و ژنتيک مشاورۀ -3

 خانواده و خويشان

 : ها فعالیت

 :یک تژیاسترا قالب در

 فنی تيم تشکيل  -1

 برنامه دستورالعمل تدوينتعريف فرايندها و  -2

     غربالگري و تاييد آزمايش انجام براي ، استاندارد سازي و استقرار مديريت تضمين کيفيتآزمايشگاهها انتخاب و شناسايی -3

 :هدف هاي گروه آموزش -4

و کارشناسان ژنتيک دانشگاه هاي علوم پزشکی  پزشکان سلامت، بينمراق بهورزان، گيران، نمونه)درمانی بهداشتی کارکنان

 (علوم پزشکی

  تشخيص تاييد و غربالگري آزمايشگاههاي کارکنان

  دستورالعمل با مطابق مبتلا موارد مراقبت -5

 غربالگري برنامه پايلوت اجراي -6

 اي دوره صورت به برنامه اطلاعات انتشار و آوري جمع ثبت، -7

 رنامهب هاي فرآيند بر مستمر نظارت -8
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 نياز مورد مداخلات اجراي و ريزي برنامه با برنامه  ارتقاء و ارزشيابی-9

 توسعه و گسترش برنامه تا پوشش کامل نوزادان  -10

 

 

 

 :دو  استراتژی قالب در

 فنی تيم تشکيل  -1

  ژنتيک تشخيص کشوري فنی کميته در ارثی متابوليک هاي بيماري ژنتيک تشخيص استاندارهاي تدوين -2

        درمانکنترل و  آزمايش انجام براي معتبر آزمايشگاههاي انتخاب و شناسايی -3

 به متمرکز استاندارد و جامع بالينی خدمات ائهارجاع نوزادان به منظور ار جهت نتخبم بيمارستان انتخاب و شناسايی -4

  :شامل شده شناسايی قبلاً بيماران و نوزادي غربالگري از شده شناسايی بيماران

 نهايی نوزاد شخيص و يا تعيين تکليفمايش تاييد و پی گيري تا تدرخواست آز 

 پذيرش نوزادان مثبت غربالگري 

 منتخب متخصص توسط اي دوره ويزيت 

 تغذيه کارشناس توسط تغذيه مشاوره 

 اي دوره صورت به درمان کنترل آزمايشات انجام   

 ايشان داروي و  بيماران مخصوص غذاي و شير تجويز  

 نياز صورت در بيماران به ذهنی بازتوانی خدمات ارائه و  ها خانواده بالينی سی اشن روان مشاوره 

 نياز صورت در بيماران به گفتاردرمانی و کاردرمانی مشاوره 

 منظور به سلامت نظام خيرين هاي ظرفيت جذب و بيماران با يافته سازمان ارتباط برقراري و اجتماعی مددکاري 

 وب دستورالعمل جتمع برنامه ژنتيک اجتماعی و متابوليک ارثیدر چهارچ بيماران مندي بهره

 ثبت دقيق اطلاعات درخواستی از بيمارستان در فرم هاي مربوطه 

 :شامل هدف هايهگرو آموزش -5

 بيماران خانواده  

 شناسان روان 

 مددکاران 

 تغذيه کارشناسان  

 متابوليک هاي بيماري درمان در درگير پزشکان 

 درمان کنترل و تشخيص تاييد و غربالگري هايآزمايشگاه نانکارک مشارکت در آموزش          

 درمان کنترل هاي آزمايشگاه و تشخيص تاييد آزمايشگاه و غربالگري منتخب هاي آزمايشگاهو استقرار  سازي استاندارد -6

 در چهارچوب دستورالعمل برنامه اي دوره صورت به برنامه اطلاعات انتشار و آوري جمع ثبت، -7

 برنامه هاي فرآيند بر مستمر رتنظا -8

 نياز مورد مداخلات اجراي و ريزي برنامه با برنامه  ءارتقا و ارزشيابی -9
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 :سه  استرتژی قالب در

 تشکيل تيم فنی -1

  ژنتيک تشخيص کشوري فنی کميته در ارثی متابوليک هاي بيماري ژنتيک تشخيص استانداردهاي تدوين -2

تضمين  استاندارد اساس بر ارثی متابوليک بيماريهاي تولد از پيش تشخيص خبمنت هاي آزمايشگاه انتخاب و شناسايی -3

با  راتشخيص ژنتيک برنامه  استانداردهاي که تالاسمی ژنتيک آزمايشات دهنده انجام هايزمايشگاه)آشده  تدوينکيفيت 

ند پس از ثبت نام و قبول استقرار سيستم مديريت جاري ساخته اند و با برنامه و به صورت سازمان يافته پيش می بر

مسئوليت هاي مرتبط می توانند پذيرش نمونه نمايند و مطابق دستورالعمل اختصاصی تشخيص ژنتيک بيماري هاي 

 انجام براي نمونه پذيرش به اقدام ژنتيک ادارهمتابوليک ارثی اقدام نمايند. اين ازمايشگاهها بايد بعد از ارسال نامه معرفی 

 (ندينما ژنتيک ازمايشات

 تولد از پيش هاي آزمايشگاه پرسنل و ژنتيک مشاوران آموزش -4

   ژنتيک مشاورۀ ويژه درمانی بهداشتی مراکز به شده شناسائی بيماران خانواده ارجاع  -5

 چنينهم و منتخب ارثی متابوليک هاي بيماري تولد از پيش تشخيص مرکز به مبتلا بيمار والدين معرفی و ژنتيک مشاوره  -6

  .باشند می مبتلا فرزند داشتن خطر معرض در که مبتلا بيمار خويشاوندان ارجاع و ژنتيک مشاورۀ تخدما ارائه

 مرتبط اطلاعات انتشار و آوري جمع و ثبت -7

 برنامه فرآيندهاي بر مستمر نظارت  -8

 لازم مداخلات ريزي برنامه با و مستمر ارتقاء ، ارزشيابی  -9

  : وظایف و تشکیلات

 اداره ژنتیک() معاونت بهداشت  (الف

 تشکيل گروه فنی .1

 برنامه استانداردها و الزامات فنی و علمی دوينت  .2

 تدوين و کشوري فنی کميته اعضاي حضور با نويس پيش مفاد بررسی و بحث ،هبرنام کشوري دستورالعمل تدوين .3

  کشوري دستورالعمل

  نظارت و يشپا هاي ليست چک تدوين .4

 پايلوت برنامه مجري کیعلوم پزش هاي دانشگاه به برنامه ابلاغ .5

  پوشش تحت مناطق در برنامه اجراي بر مستمر نظارت .6

 و مديريت جامع اطلاعات برنامه ها داده سالار، ثبت برنامه ارتقا .7

  برنامه ارزشيابی .8

  مستمر ارتقاء و اجراي برنامه طراحی .9

  علمی و فنی کميته اعضاي (اي دوره) ابلاغ صدور .10

  برنامه تامين الزامات پيگيري .11

  برنامه لازم امکانات مستمر تدارک و تامين جهت ربط ذي هاي بخش و سازمان با هماهنگی و مشارکت جلب .12

  کشور در برنامه  هماهنگ اجراي براي لازم مصوبات و قوانين گيري پی .13

  برنامهدر   هدفمجري  هاي گروه کليه دانش ارتقاء و آموزش ا ريزي برنامه ،طراحی .14

  برنامه هدف گروههاي براي نياز مورد آموزشی هاي ستهب انتشار و تدوين ، تهيه .15
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  برنامه اجراي براي مناسب بودجه تدارک و بينی پيش .16

  ها وزارتخانه از خارج ربط ذي هاي بخش و ها سازمان و متبوع وزارت در بالاتر سطوح به گزارشات ارائه .17

 : معاونت بهداشت ( ب

 تشکيل تيم دانشگاهی از عناصرمرتبط به برنامه 

  با حضور رئيس محترم دانشگاه و معاونين مرتبط تشکيل جلسه توجيهی   

 تيم دانشگاهی اعضاي ابلاغ صدور  

 

  : درمان معاونت حوزه (پ

 جلسه توجيهی برنامه در درمان معاون شرکت .1

نت مشترک که با دعوت معاو جلسات در درمان معاونت از مختلف هاي بخش از ثابت و موثر ،لفعا نمايندگان شرکت .2

 بهداشت تشکيل می شود

  بهداشت معاونت هماهنگی با عملياتی برنامه مستمر ارتقاء و طراحی در مشارکت .3

 پزشکان ،تغذيه کارشناسان ،مددکاران ،شناسان روان ،بيماران خانواده)هدف هايهگروبراي  ايدوره هايآموزش اجراي .4

 دانشگاه بهداشت تمعاون هماهنگی با برنامه وششپ تحت منطقه سطح در (متابوليک هايبيماري درمان در درگير

  استان مرکز ارثی متابوليک هاي بيماري منتخب بيمارستان معرفی .5

 عقد و سلامت مرجع آزمايشگاه و بهداشت معاونت هماهنگی با تاييد آزمايش انجام براي قرارداد طرف آزمايشگاه معرفی .6

   آزمايشگاهی کشوري دستورالعمل رد موارد اعلام و ضوابط با برابر مربوط قراردادهاي

هاي غربالگري و تاييد و کنترل درمان به طور مستمر با همکاري معاونت نظارت و کنترل کيفی موثر آزمايشگاه .7

   بهداشت

    جلسه تشکيل زمان در ژنتيک دانشگاهی کميته و دانشگاه رييس به وضعيت گزارش .8

 مشاوره ، سشنا روان شامل ) ارثی متابوليک هايبيماري بالينی متي عوامل کليه کار انجام و اجرا حسن بر نظارت .9

 بيمارستان در ارثی متابوليک هايبيماري برنامه با رابطه در بيمارستان داروخانه و اجتماعی مددکار ه،آزمايشگا ه،تغذي

  فنی هکميت زير از (ژنتيک کارشناس)بهداشت معاون و درمان معاون ثابت نمايندگان مشارکت با (بمنتخ

     بهداشت معاونت همکاري با بيماران هايخانواده آموزش .10

 مديريت در موثر هاي سازمان و ها بخش با همکاري توسعه در دارو و غذا معاونت و بهداشت معاونت با هماهنگی .11

 اهیآزمايشگ و درمانی اي دوره خدمات تسهيل منظور به خيرين مجمعو  ه(ر)خمينی امام امداد نظيرکميته برنامه

  بضاعت بی بيماران

 

 : بهداشت معاونت( 2

 هماهنگی انجام و ارثی متابوليک هاي بيماري کميته زير شامل مربوط هايکميته زير و ژنتيک دانشگاهی کميته دبيري .1

  مصوبات گيري پی و جلسات برگزاري براي لازم هاي

  دارو و غذا معاونت و درمان معاونت مشارکت با عملياتی برنامه طراحی .2

 (GC- MS / HPLC/LC MS )آزمايشات ژنتيک ،  روش به تائيد آزمايش انجام محل آزمايشگاه  با داد قرار عقد .3
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 کارکنان،پزشکان کارشناسان، سلامت، مراقب بهورزان، گيران، نمونه) برنامه هدف هايگروه مستمر آموزش اجراي .4

هاي هاي آموزشی گروهدر اجراي برنامه ها معاونت سايربا  مشارکت و  (تشخيص تاييد و غربالگري هايآزمايشگاه

   هدف مربوط

  برنامه اجراي بر مستمر نظارت و پايش در مشارکت و هماهنگی .5

 دستورالعمل مختلف هاي بخش صحيح اجراي جهت لازم امکانات توزيع و مستمر تدارک در مشارکت و گيري پی .6

  برنامه

 انجام براي قرارداد طرف آزمايشگاه استان مرکز منتخب بيمارستان معرفی پيگيري براي درمان معاونت با هماهنگی .7

  مربوط هاي داد قرار عقد و درمان معاونت سوي از  تاييد آزمايش

 ربطذي سطوح در مرتبط هاي بخش به آنها توزيع و مربوط هاي فرم و ها نامه آئين دستورالعمل و آموزشی متون تکثير .8

  برنامه

 مطابق غيرواگير بيماريهاي مديريت مرکز به آنها ارسال و اطلاعات آوري جمع و ثبت براي هماهنگی و پيگيري .9

  برنامه کشوري دستورالعمل

 )اداره ژنتيک( واگير غير هايبيماري مديريت مرکز به برنامه اجراي نحوه درخواست مطابق و سالانه گزارش ارائه .10

 نيازمند موارد و بيمار نهايی تشخيص اعلام فرم اساس بر ( تابع واحدهاي به مراقبت و پيگيري نيازمند موارد اعلام .11

 ) استان منتخب بيمارستان از پيگيري

 پوشش تحت مناطق سطح در برنامه مراقبت نظام شامل برنامه اجراي اصلی هايبخش بين هماهنگی در مشارکت .12

 مشاوره ويژه درمانی بهداشتی مراکز ژنتيک مشاوران )شهرستان (و استان منتخب بيمارستان منتخب هاي آزمايشگاه

  ربط ذي هاي بخش ساير و منتخب ژنتيک تشخيص مراکز و ژنتيک

 اجتماعی امور کل مديريت طريق از حمايتی هايسازمان و ها بخش با همکاري توسعه براي مشارکت و پيگيري .13

 چهار در بيماران اجتماعی حمايت راستاي در ... بهزيستی و )ره(خمينی امام امداد کميته همکاري با و استانداري

  کشوري دستورالعمل ضوابط چوب

 فعال مستمر حضور با )مستمر طور به هاخانواده آموزش ماهانه سه جلسات و پزشکی تيم ماهانه جلسات در شرکت .14

 (ژنتيک کارشناس

  غربالگري منتخب آزمايشگاه به هاشهرستان هايبيماري پيگيري ستاد تلفن اعلام .15

 

  :شهرستان بهداشت مرکز (3

 , برنامه کارشناس حضور با بهداشت مرکز رئيس دبيري و شبکه مدير رياست به شهرستان ژنتيک کميته تشکيل .1

 , شبکه مديريت مسئول کارشناس , خانواده سلامت مسئول کارشناس , ي غيرواگيرهابيماري مسئول کارشناس

  طمرتب بخشی بين و درون عناصر ساير و آزمايشگاه مسئول کارشناس

 از اعم ) هاهزايشگا و ها بيمارستا ،بهداشتی معاونت به شهرستان در گيري نمونه مراکز / مرکز اسامی معرفی .2

  (دولتی و خصوصی

 اعلام غربالگري مثبت موارد فيلتر کاغذ / ادرار و سرمی نمونه کننده ارسال همکار آزمايشگاه معرفی و شناسايی .3

  بين ما فی داد قرار اساس بر  دتايي آزمايشات دهنده انجام آزمايشگاه هب سلامت مرجع آزمايشگاه سوي از شده

  پوشش تحت منطقه عملياتی برنامه طراحی .4
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 بهداشتی مراکز ، مشاوره تيم، بيمارستان، گيري نمونه آزمايشگاه ) تابعه سطوح در درگير نيروهاي توجيه و آموزش -4

  (، مادران بارداردرمانی

  ليست چک به توجه با تابعه سطوح در برنامه اجراي بر مستمر نظارت و پايش -5

  محيطی سطوح مستمر آموزش اجراي در مشارکت -6

 ستاد توسط  MS/ MSمنتخب آزمايشگاه از غربالگري آزمايشات نتيجه)و تلفنی موارد مثبت غربالگري(    مکتوب دريافت -7

 شهرستان هايبيماري پيگيري

 اعلام اساس بر منتخب بيمارستان به ارجاع و ارسال نمونه غربالگري دوم و يا براي تهيه غربالگري مثبت موارد فراخوان -8

              ساعت 48 طی يا و اورژانسی بصورت آزمايشگاه

 منتخب آزمايشگاه اعلام اساس بر غربالگري هايآزمايش اطلاعات کليه پيگيري -9

  تشخيص تاييد آزمايش انجام براي غربالگري مثبت موارد پيگيري و فراخوان -10

)يا  برنامه در مجدد گيري نمونه نيازمند و غربالگري مثبت موارد پيگيري ثبت دفتر در تائيد آزمايش نتيجه پيگيري و ثبت -11

  دانشگاه بهداشت معاونت طريق از اطلاعات اين . کشوري العمل دستور در شده تعيين شرايط اساس برسامانه مربوط( 

  . است دريافت قابل

 ي دهنده پوشش درمانی بهداشتی مرکز طريق از منتخب بيمارستان به غربالگري مثبت مورد مراجعه و ارجاع پيگيري -12

 . منتخب بيمارستان به سکونت محل

 از بيمارستان به شده شناسايی بيمار مراجعه مورد در است موظف شهرستان بهداشت مرکز ژنتيک کارشناس*

 پيگيري را مراجعه عدم علت سکونت محل دهنده پوشش مراکز از مراقبت درخواست فرم با بيمارستان اعلام طريق

 نمايد. رفع و

 مراقبت وضعيت اعلام فرم , بيماران بروز فرم شامل ) مربوط ها / سامانهفرم در اطلاعات کليه ارسال و آوري جمع و ثبت -13

  )دانشگاه داشتبه معاونت به ارسال و پوشش تحت منطقه از خارج و داخل به مهاجرت موارد اعلام و ژنتيک

  برنامه اجراي جهت لازم امکانات توزيع و مستمر تدارک پيگيري -14

  شهرستان ژنتيک کميته در کننده شرکت افراد جهت ابلاغ صدور -15

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

  یبهداشت معاونت به اجرايی مشکلات حل جهت مناسب راهکارهاي و پيشنهادات ارائه -17

  تابعه سطوح در مرتبط هايبخش به هافرم و ها نامه آئين ، ها دستورالعمل ، متون توزيع و تکثير -18

 مراکز به (تاييد آزمايش و استان منتخب آزمايشگاه سوي از شده ارسال ) غربالگري مثبت هايآزمايش جواب فوري اعلام -19

 شروع و تنظيم جهت استان منتخب بيمارستان به آنان فوري ارجاع به منظور نبيمارا سکونت محل درمانی بهداشتی

 ژنتيک مراقبت شروع يا و  دستورالعمل اساس بر درمانی برنامه

 محل دهنده ششپو مرکز به مراقبت درخواست فرم در منتخب بيمارستان سوي از شده معرفی افراد نام فوري اعلام -20

 در شده داده شرح مراقبتی اقدامات انجام منظور به ... و نهايی تشخيص ، درمان از غيبت،جديد مراجعات شامل سکونت

  مزبور فرم

 روز به پيگيري و برنامه با مرتبط آموزشی کتب و متون ، ها نامه آئين ، ها دستورالعمل کليه دسترسی قابل و منظم آرشيو -21

 . آنها رسانی
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 و کشوري دستورالعمل اساس بر احوال ثبت ، ها نمونه موقع به ارسال جهت پست خدمات) بخشی برون هايهماهنگی -22

 ( ها نامه آيين

 خويشان و بيماران خانواده در PND به نيازمند موارد گيري پی و ژنتيک تشخيص آزمايشات جهت ارجاع و گيري پی -23

  خطر معرض در زوجين از خطرات رفع از اطمينان حصول تا مراقبت اين نيازمند

 به مراجعه خصوص در درمانی بهداشتی مراکز و ها زايشگاه و ها بيمارستان به مناسب و مستمر یرسان اطلاع و آموزش -24

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

  مرتبط واحد به گزارش ارائه و مناسب نمونه اخذ براي گيري نمونه مراکز بر شهرستان آزمايشگاه کارشناس نظارت -25

 

 : / پایگاه سلامت شهری( بهداشت خانه) سلامت امعج مرکز( د

 به  (بهداشت مرکز سوي از شده اعلام ) پوشش تحت منطقه در ساکن شده شناسايی جديد بيماران فوري ارجاع -1

  درمانی برنامه شروع براي استان مرکز منتخب بيمارستان

  منتخب بيمارستان به شده تعيين هاي وعده اساس بر بيمار درمان از غيبت موارد پيگيري -2

 هايفرم در ، مربوط هاينامه آيين و کشوري دستورالعمل اساس بر بالاتر سطوح به اطلاعات ارسال و ثبت ، آوري جمع -3

  شده تعيين زمان و مرتبط

 بالاتر سطوح توسط شده تعيين آموزشی هايبرنامه در شرکت -4

 هاي نامه آيين و کشوري دستورالعمل و آموزشی متون اساس بر برنامه اهداف به دستيابی راستاي در باردار مادران آموزش -5

 مربوط

 وضعيت اعلام فرم مطابق خطر معرض در زوجين عنوان تحت ارثی متابوليک هاي بيماري بيماران والدين از مراقبت -6

 ژنتيک مراقبت

  آنها رسانی روز به و ها مهبرنا به مربوط هاي نامه آيين و دستورالعمل ، مرتبط آموزشی متون دسترس قابل و منظم آرشيو -7

 

 ( نوزادان غربالگری ) خون گیری نمونه مراکز (ه

 نمونه مرکز در غربالگري نتايج ثبت دفتر/ فرم و گيري نمونه فرم ) شده تعيين هايفرم و دفتر در اطلاعات ثبت -1

  )گيري

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

 سنين در و دست کناري نرمه يا  پا پاشنه از يکسالگی سن تا گيري نمونه روزگی 5 از بعد کودک مراجعه درصورت -3

 نوک و انگشتان کناره از و گيردمی صورت چهارم انگشت يا و ميانی انگشت ديستال فالانکس پالمار سطح از بالاتر

     . نشود گيري خون انگشتان ساير و آن

 مرکز در نتايج ثبت دفتر / فرم از نمونه يک يا و 1 شماره فرم از نسخه يک با همراه شده گرفته هاينهنمو ارسال -4

  گيري نمونه

 حداکثر اطلاعات ثبت دفتر در مثبت غربالگري آزمايشات جواب ثبت و ارسالی غربالگري هاينمونه جواب پيگيري -5

  گيري نمونه زمان از هفته 2

 بهداشت مرکز به است نشده گزارش آن نتيجه سلامت مرجع آزمايشگاه از ماه يک طی که گيري نمونه موارد اعلام -6

 (  و ... شده مفقود نمونهمانند  ) علت پيگيري جهت شهرستان
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 به گيري نمونه مرکز از غربالگري آزمايشات نتايج اعلام فرم ، شده انجام هاي فعاليت اطلاعات خلاصه فرم ارسال -7

  دستورالعمل در شده تعيين شرايط اساس بر شهرستان بهداشت مرکز

  تر بالا سطوح توسط شده تعيين آموزشی هاي برنامه در شرکت -8

  اجرايی مشکلات بروز از پيشگيري و گيري نمونه براي لازم تسهيلات بودن فراهم پيگيري -9

 آزمايش مکتوب جواب دريافت و پگيري براي ايشان راهنمايی و والدين به گيري نمونه انجام رسيد تحويل -10

  غربالگري

  گيري نمونه انجام رسيد ارائه با مقرر زمان در شناسنامه دريافت براي والدين راهنمايی -11

  نوزاد والدين به راهنما برگه تحويل -12

 بخش تامين از اطمينان و مناسب زمان در ها آن توزيع و بالاتر سطوح از مرتبط آموزشی متون دريافت پيگيري -13

  مبانی به ها نآ تسلط و تابعه هاي

 مرکز در مرتبط هاي فرم از نمونه يک و آموزشی کتب، ها دستورالعمل ، ها نامه آئين دسترس قابل و منظم آرشيو -14

  آنها رسانی روز به گيري پی و

 پس ) ها خانواده به آزمايشات جواب تحويل منظور به مراکز در يکسال مدت به غربالگري آزمايشات جواب بايگانی -15

)تا قبل از  والدين که صورتی در.  ندارد آزمايشات جواب تحويل قبال در مسئوليتی گيري نمونه مرکز سال يک از

 نسخه يک دربايست می آزمايشات پاسخ .دگرد تحويل ايشان به آزمايشات پاسخ بايد باشند پاسخ جوياييک سال( 

 آزمايشات جواب ليست روي از، يريبرگه هاي اداري مرکز نمونه گ و يا در( 1 شمار فرم) گيري نمونه فرم از

 نمونه انجام رسيد تحويل هنگام در بايد موضوع اين . گردد والدين تحويل و استخراج آزمايشگاه سوي از ارسالی

 . شود گوشزد والدين به گيري

 به برگه است ضروري ، والدين درخواست به بنا آزمايش جواب از يکسال تا حداکثر غربالگري آزمايش جواب تحويل -16

 . گردد مهمور نيز گيري نمونه مرکز مهر

 

     MS-MSبه روش  غربالگری منتخب آزمایشگاه(  و

  تحويل نمونه ها از مرکز نمونه گيري نوزادان .1

  غربالگري هاي نمونه کليه ثبت و پذيرش انجام .2

  ()پذيرش نمونه هاي مناسب و رد نمونه هاي نامناسب و اعلام به مرکز بهداشت بررسی نمونه ها .3

 )يا استان( اعلام فوري موارد مشکوک و مثبت اوليه غربالگري به مرکز بهداشت شهرستان .4

 )يا استان( اعلام پاسخ همه موارد غربالگري نوزادان به مرکز بهداشت شهرستان .5

  اعلام پاسخ آزمايش تاييد به مرکز بهداشت شهرستان .6

 

 (GC- MS / HPLC/LC MS  ،  ژنتیک )آزمایشات روش به تائید آزمایش انجام محل آزمایشگاه ( ت

  بهداشتی معاونت با داد قرار عقد .1

 دريافت نمونه يا پذيرش نوزاد توسط آزمايشگاه  .2

  انجام آزمايشات مورد درخواست پزشک منتخب ) بيوشيميايی يا ژنتيک( .3

 



11 

 

 ب مطابق دستورالعملشيميايی و ژنتيک، ارجاع نمونه به آزمايشگاه ژنتيک منتخر صورت عدم تست تاييد به روش بيود -4

 برنامه

/ آزمايشگاه ژنتيک منتخب به مرکز بهداشت  MS-MSپاسخ آزمايشات تاييد از آزمايشگاه و فوري اعلام مکتوب  -5

  شهرستان / استان

 تآزمايشا انجام زمينه در لازم آموزشی هاي برنامه در مشارکت -6

 تيم مميزي و استقرار تضمين کيفيت همکاري با  -7

 )واسط حد آزمایشگاه DBS (،ژنتیک خون ، رادرا نمونه کننده ارسال و کننده یهته آزمایشگاه ( ی

 و بهداشت با هماهنگی با معاونت درمان( معاونت )معرفی شده از سوي منتخبتائيد آزمايشگاه با داد رقرا عقد پيگيري .1

 دانشگاه درمان و بهداشت معاونت به قرارداد کپی ارسال هم چنين

  شده تعيين هاي استاندارد به توجه با نمونه ارسال و تهيه چگونگی ايیراهنم دريافت پيگيري .2

  شده اعلام استانداردهاي اساس بر تاييد آزمايش انجام جهت درخواستی نمونه تهيه .3

 تاييد آزمايشگاه به نمونه ارسال .4

 تاييد آزمايشگاه به ارسالی هاي نمونه کليه جواب پيگيري .5

  همزمان طور به ( واگير غير هاي بيماريژنتيک  کارشناس ) شهرستان بهداشت مرکز به تلفن با مثبت هاي جواب اعلام .6

 تاييد آزمايشگاه از مکتوب جواب دريافت پيگيري .7

   شهرستان بهداشت مرکز به آزمايشات مکتوب جواب ارسال .8

 

 (: استان مرکز منتخب بیمارستان ( ک

 هايبيماري درمانگاه در (تثاب و منتخب) متخصص پزشک توسط  بيمارانمنظم تامين امکانات ويزيت دوره اي  .1

   منتخب بيمارستان ارثی متابوليک

رنامه ريزي منظم و زمان بندي ويزيت بيماران توسط فوق تخصص غدد و متابوليک اطفال در درمانگاه ثابت به صورت ب .2

 اورژانسی در موارد غربالگري مثبت و لزوم درخواست آزمايش تاييد

و به مثبت گزارش شده ايشان تاييد  اتزمايشآار براي ويزيت مواردي که کو زمان بندي با تقسيم برنامه ريزي منظم  .3

گروه هاي مختلف متابوليک ارثی توسط فوق تخصص غدد و بيماران )ترجيحاً بيمارستان منتخب ارجاع می شوند 

ها يک فوق تخصص غدد بررسی يک بيمار به طور مستمر توسط تن ويزيت شود و لزوماً مجرب در آن حيطه متابوليک

 (.و پرونده هاي وي تحت نظارت همان پزشک بطور دائم باشد

به  از بين فوق تخصص هاي غدد مشارکت کننده در برنامه جامع متابوليک ارثی تعيين دوره اي رياست تيم بالينی .4

 صورت منظم و با زمانبندي از پيش مشخص

 تيم بالينیتشکيل جلسات دوره اي  .5

 در مناسب فيزيکی محيط تامين و بيماران تغذيه مشاوره امکانات و ابلاغ صدور با ثابتو ترجيحاً  تغذيه اسکارشن تعيين .6

 و کشوري دستورالعمل ضوابط بر منطبق تغذيه مشاوره جهت ارثی متابوليک هاي بيماري منتخب بيمارستان

ورت استفاده بيش از يک کارشناس تغذيه )و تقسيم بيماران به طور ثابت بين کارشناسان در ص مربوط استانداردهاي

 (همراه با برنامه ريزي منظم زمانی

 محيط تامين و والدين  سی شنا روان ي مشاوره امکانات و ابلاغ صدور با ثابت بالينی شناس روان کارشناس تعيين .7

  منتخب بيمارستان درلازم براي اين منظور  فيزيکی
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  با يک ديگرروانشناس بالينی مددکار اجتماعی و توجيه نوع همکاري و لزوم هماهنگی کامل  -8

 ارسال از بيمارستان منتخب و اطمينان يافتن  در کشوري دستورالعمل اساس بر شده درخواست اطلاعات ثبت نظام تثبيت -9

  بهداشت معاونت به شده درخواست اطلاعات

 نظام يا بيمارستان مديريت سوي از هشد تعيين فرد توسط بيماران هنگام به و منظم مراجعه دهی سازمان بر نظارت -10

در صورتی که  بيماران موقع به و منظم حضور براي ) ارثی متابوليک هاي بيماري درمانگاه منشی يا و بيمارستان پرستاري

  منتخب بيمارستان در ( مشکلات اجتماعی و مالی مطرح باشد مددکار اجتماعی بررسی و رفع نمايد

 

  : بیمارستان مدیریت

  کشوري دستورالعمل در محوله وظايف هنگام به و صحيح اجراي جهت در بالينی تيم با هماهنگی و يهمکار .1

توسط فوق  شده تعيين مبادي ساير و درمانی بهداشتی مراکز سوي از ارجاعی بيماران پذيرشاطمينان يافتن از  .2

 دستورالعمل در شده عيينت استانداردهاي و ضوابط چوب چهار در تخصص هاي غدد با نظم و زمانبندي مشخص

  برنامه کشوري

  دستورالعمل در شده تعيين اهداف جهت در جلسه کمک به و بالينی تيم ماهانه جلسات در شرکت .3

 خدمات عرضه اجراي تسهيل و يمارستان منتخبب مشکلات رفع راستاي در فعال و مستمر ،رموث مشارکت و هماهنگی .4

  بيماران به

 هاي بيماري درمانگاه در (منتخب) فوق تخصص غدد و متابوليک توسط بيماران ايهدور ويزيت امکانات تامين .5

 منتخب بيمارستان ارثی متابوليک

جهت ثابت نگه داشتن موثر با توجيه مسئولين در خصوص تجربه و لزوم داشتن مهارت پرسنل در تلاش و اهتمام  .6

   پرسنل مرتبط برنامه

 نظام يا بيمارستان مديريت سوي از شده تعيين فرد توسط بيماران هنگام به و منظم مراجعه دهی سازمان بر نظارت .7

 حضور براي ) اجتماعی مددکار همکاري با و ارثی متابوليک هاي بيماري درمانگاه منشی يا و بيمارستان پرستاري

 منتخب بيمارستان در ( بيماران موقع به و منظم

  :ارثی متابولیک های بیماری منتخب خصصفوق ت

در چارچوب برنامه منظم زمان بندي شده  هاي ابلاغ شده وزارت بهداشتان بيمار بر اساس پروتکل و دستورالعملدرم .1

 به تفکيک براي بيماران ارجاعی غربالگري مثبت و ازمايش تاييد مثبت

 ئولمس و داروخانه مسئول , تغذيه کارشناس , آزمايشگاه کارشناس شامل) یبالين تيم ماهانه جلسات در شرکت .2

 جهت در هماهنگی با (نياز صورت در نگهبانی سئولم و)پذيرش مسئول،اجتماعی مددکار،بالينی روانشناس ،درمانگاه

 در بيمار استاندارد با مطابق و موارد مثبت تاييد درمان سازمان يافته و استاندارد، درخواست ازمايشات تائيد وتحقق

 منتخب بيمارستان

 ، بالينی اي دوره بررسی فرم ، اوليه بالينی بررسی پرونده بيمار شامل فرم هايتکميل  نظارت علمی و مداخله فعال در .3

 بيمارستان در بيمار تخصصی فوق هاي مشاوره نتيجه ثبت فرم و داروها تجويز و آزمايشات اي دوره بررسی فرم

 برنامه کشوري دستورالمل چهارچوب در منتخب

 هاي بيماري مرجع هاي بيمارستان با منتخب متخصص شده ريزي نامهبر و فعال علمی تعامل و ارتباط رقراريب .4

  علمی تعامل ماهانه سه برنامه در گزارش براي ها آن سازي آماده و موارد ثبت و  کشور در ارثی متابوليک
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 ويژه انیدرم بهداشتی مرکز به ايشان ارجاع و (بيمار درمانی وضعيت تثبيت از بعد ) بيمار خانواده معرفی و راهنمايی .5

پيشگيري از تولد مبتلا در خانواده و  ژنتيک مراقبت و مشاوره انجام جهت سکونت محل شهرستان ژنتيک مشاوره

 پيشگيري از تولد جديد در خويشان بيماران

قبول رياست تيم بالينی )به صورت دوره اي در صورت بيش از يک نفر بودن( و هدايت تيم در جهت اهداف برنامه و  .6

 ستورالعملچهارچوب د

  : ارثی متابولیک های بیماری درمانگاه مسئول

 فرم) 5 شماره فرم و ارثی متابوليک بيماري هاي به مبتلا بيماران ممتد مراقبت دفتر ماهانه اطلاعات فرم دقيق تکميل .1

  بهداشتی معاونت به آن هنگام به ارسال و (سکونت محل دهنده پوشش مرکز از مراقبت درخواست

با همکاري مددکار اجتماعی در ) بيمار هنگام به مراجعات پيگيري و بيماران هنگام به ويزيت در زشکپ با مشارکت .2

 شرايطی که مشکلات اجتماعی و مالی باعث غيبت از درمان شده است(

  بيماران ويزيت اجرايی تسهيل جهت موثر تلاش اعضا ساير با همکاري و بالينی تيم ماهانه جلسات در شرکت .3

 

  :ارثی متابولیک های بیماری منتخب بیمارستان آزمایشگاه در  آزمایشات جامان مسئول

و با  مربوطبا هماهنگی با مسئولين منتخب  تامين الزامات انجام آزمايش يا ارسال نمونه به آزمايشگاه طرف قرارداد .1

 اي بالينی دورهعيين شده براي ويزيت زمايشات در زمان تآحمايت اداره امور آزمايشگاهها و تحويل پاسخ 

  بالاتر سطوح توسط شده ريزي برنامه مرتبط جلسات و پزشکی تيم ماهانه جلسات در شرکت .2

  بالاتر سطوح از درخواستی اطلاعات ارسال و داده ها دقيق بتث .3

 

  : تغذیه کارشناس

 فوق تخصص هاي غدد طبق برنامه منظم و هماهنگ شده با ايشان باهماهنگی جامع و کامل  .1

)بايد به نحوي  اي دوره مراجعات در منتخب فوق تخصص طرف از شده ارجاع بيمار غذايی رژيم نظيمت بررسی .2

داده  بيمارهماهنگی صورت گيرد که مجموعه خدمات پزشکی و پيراپزشکی به بيمار در يک نوبت مراجعه 

 شود(

  اي دوره هاي زيتوي فواصل در شده تنظيم غذايی رژيم اجرايبراي  خانواده با فعال تعامل و پيگيري .3

  بيمار پرونده در تغذيه ارزيابی مخصوص فرم در بيمار غذايی برنامه خلاصه ثبت و فرم صحيح و دقيق تکميل .4

  بالاتر سطوح توسط شده ريزي برنامه جلسات و پزشکی تيم نظم و دوره ايم جلسات در شرکت .5

با همکاري روانشناس بالينی  بيمارستان در بيماران خانواده)فصلی(  ماهانه 3 آموزش برنامه اجراي در مشارکت .6

 و تلاش تعاملی براي ارائه آموزش هاي به روز و لازم  و مددکار اجتماعی با شرکت ساير اعضا تيم بالينی

  دارو و غذا سازمان سامانه در بيماران غذاي و شير ثبت و محاسبه .7

 در بيماران مخصوص شير توزيع و شپخ و تهيه ، سفارش اندرکاران دست کليه بابهينه و لازم  هماهنگی .8

  بيماران خانواده توسط شير موقع به دريافت راستاي

  : داروخانه مسئول

  مرتبط دانشگاه در دارو و غذا معاونت از بيماران مخصوص غذاي و دارو مديريت .1

  بيمارستان تغذيه کارشناس اعلام اساس بر بيمار به نياز مورد مخصوص غذاي و دارو تحويل .2
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  پزشکی علوم دانشگاه توسط شده ابلاغ توجيهی هاي برنامه در شرکت -3

دسترسی کامل و بهينه بيماران به غذا و داروي مخصوص مورد  تحقق جهت در پزشکی تيم جلسات در شرکت -4

  نياز بيماران

 

  : بالینی روانشناس

  تر بالا طوحس توسط شده ريزي برنامه حضوري غير و حضوري آموزش هاي دوره در موثر و فعال شرکت .1

 بسته ضوابط و کشوري دستورالعمل طبق خانواده روانشناسی پرونده تکميل و بيماران خانواده ايهدور ويزيت .2

  ارثی متابوليک هاي بيماري بيماران خدمت

 بيماران به خدمات سطح ارتقاء جهت تيم اين با هماهنگی و همکاري و بالينی تيم ماهانه جلسات در شرکت  .3

  کشوري دستورالعمل چوب چهار در

  بار يک ماه سه هر همربوط گزارشات و اطلاعات ارسال و ثبت .4

شناسايی خانواده ها که مشکلات روحی ايشان به دليل  جهت اجتماعی مددکار با فعال و موثر همکاري .5

  مشکلات اجتماعی و فقر مالی بوده و نياز به کمک توسط مددکار دارند

رشناس تغذيه و مددکار اجتماعی براي برگزاري جلسات آموزش سه ماهانه با کاهمکاري تعاملی با کارشناس  .6

 والدين با محتواي به روز شده و حل کننده مشکلات والدين

 

  : اجتماعی مددکار

  و مراجعات به هنگام درمانی نامهبر کامل اجراي جهت در بيماران از اجتماعی حمايت و بالينی تيم با همکاري .1

 فعاليت ثبت جهت ريزي برنامه و ايشان کامل وضعيت از آگاهی و خانواده هر براي اجتماعی پرونده تشکيل .2

 به شود می پزشکی اقدامات دريافت مانع که اجتماعی و مالی مشکلات رفع براي مربوط شده انجام هاي

 مقتضی نحو

با مسئول براي حل مشکل غذاي بيماران با هماهنگی  جذب خيرين در جهت استفاده از منابع مالی ايشان .3

 مددکاري برنامه در اداره ژنتيک

 مراجعات ريزي برنامه و ( بيماران اول بار ويزيت و مراجعه براي ن)بيمارا مراجعه ليست و زمانی جدول تنظيم .4

 تحت که ( بيماران رابط همکاري و با منتخب پزشک نظر با گرفته صورت ويزيت بار هر از بعد بيماران بعدي

  ) نمايد می فعاليت دواطلبانه ماعیاجت مددکار مستقيم نظر

 غير در و پرتال به دسترسی صورت در ( پرتال طريق از  خدمت بسته به مربوط اطلاعات ارسال و آوري جمع .5

 ) ژنتيک کارشناس با هماهنگی صورت اين

 هتج در و  اجتماعی مددکار نظر زير را خود وظايف صرفا وي که نحوي به رابط هاي فعاليت بر موثر نظارت .6

  . رساند انجام به بيماران از اجتماعی حمايت بهبود

همکاري و تعامل با کارشناس تغذيه و روانشناس بالينی براي برگزاري جلسات سه ماهانه اموزش با محتواي به  .7

 روز و حل کننده مشکلات بيماران و خانواده ايشان
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 بيماران رابط مشارکت و همکاري با منتخب مارستانبي در بيماران هايخانواده )فصلی( ماهانه 3ش آموز برنامه اجراي -8

 و بهداشت معاونت ژنتيک کارشناس و پزشکی تيم همکاري از استفاده با و غذا طبخ آموزش  براي (منتخب مادران)

   دارو و غذا و درمان هاي معاونت نمايندگان

-بيمارستان در مستقر اجتماعی مددکاران براي شده ريزي برنامه آموزشی جلسات و بالينی تيم ماهانه جلسات در شرکت -9

  بالاتر سطوح توسط ارثی متابوليک هاي بيماري منتخب هاي

 

  : ژنتیک مشاوره ویژه درمانی بهداشتی مرکز  )ه

 هاي بيماري منتخب تخصصفوق  توسط ) منتخب هاي بيمارستان و  نظام مراقبتاز شده ارجاع موارد پذيرش .1

  (يکژنت مشاوره براي ارثی متابوليک

 تشخيص شبکه عضو منتخب هاي آزمايشگاه به موتاسيون تعيين براي آنها ارجاع و بيمار والدين ژنتيک مشاوره انجام .2

 و پس خوراند به نظام مراقبت (ژنتيک اداره سوي از شده معرفی )ارثی متابوليک هاي بيماري تولد از پيش ژنتيک

 درو  دارند را ازدواج نوع اين قصد يا نموده نزديک فاميلی واجازد که بيمار خطر معرض در خويشان با مشاوره انجام .3

 تشخيص در صورت ضرورتو ژنتيک مشاوره انجام  و هستند ارثی متابوليک هاي بيماري بچه تولد خطر معرض

 در ارثی متابوليک هايبيماري به بيمارستان منتخب در صورت ابتلا به آنها ارجاع هم چنين و ايشان براي ژنتيک

  نياز تصور

  مربوط هاي فرم در لازم اطلاعات کليه انجام .4

  بالاتر سطح به مربوط هاي فرم در اطلاعات خلاصه ارسال .5

  بالاتر سطوح سوي از شده تعيين آموزشی هايبرنامه در شرکت .6

  بالاتر سطوح ابلاغ صورت در آموزشی هايبرنامه در مشارکت .7

  دسترسی قابل شکل به مرتبط هاي نامه آيين ، ها دستورالعمل آموزشی متون کليه منظم آرشيو .8

 

 : برنامه اجرای روش

 و غربالگري مورد در سوم ماهه 3 و اول ماهه 3 در ترجيحا و نوبت دو در حداقل است ضروري بارداري دوران در باردار هاي خانم

 در يا ) زايشگاه در نوزاد تولد از بعد .نمايند کسب را لازم هايآموزش نوزاد غربالگري آزمايش براي، هنگام بهي  مراجعه زمان

 نوزادي 5 تا 3 روز در غربالگري آزمايشات اهميت بر مبنی را لازم هايتوصيه مجددا بايد ( روستا در زايمانی تسهيلات مرکز

  . به مادر داده شود زايشگاه کارکنان توسط

پاشنه  خون قطره چند نستمی شود. با استفاده از لاته نمونه گرف ديده آموزش فرد توسط، نوزاد پاي پاشنه از 5 تا 3 روز در

 پروتکل اساس بر و شده خشک ساعت 3 مدت به مناسب هواي در کاغذها و شود می گذاشته تريگا کاغذ روي بر پاي نوزاد

  MS- MS آزمايشگاه به نوزادان ساير از شده تهيه خون هاي نمونه ساير با روز پايان در و شده گذاشته پاکت در ،ارسال

 کارت روي بر و مخصوص فرم روي بر خون نمونه گرفتن از قبل نوزاد کامل مشخصات است لازم د.شویم فرستاده منتخب

کاغذ گاتري بايد با ملاحظات خاص در برنامه غربالگري نوزادان براي . شود نوشته دستورالعمل مطابق مانزهم طور به اتريگ

 زمايشگاه براي اين موضوع توجه شود.آاين خصوص بايد به دستورالعمل ويژه  متابوليک ارثی آماده و ارسال شود. در

 سطح از بالاتر سنين در و دست کناري نرمه يا پاشنه از سالگی يک سن تا گيرينمونه ،روزگی 5 از بعد کودک مراجعه درصورت

 گيري خون انگشتان ساير و آن نوک و تانانگش کناره از و گيرد صورت چهارم انگشت يا و ميانی انگشت ديستال فالانکسرپالما

         . نشود
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 به فوري فاکس و تلفن توسطنتيجه را  ،شدن مثبت صورت در و داده انجام را آزمايشات ،هانمونه دريافت محض به آزمايشگاه

 می رساند. (دانشگاه شرايط اساس بر) / مرکز بهداشتبهداشتمعاونت  اطلاع

غير طبيعی )وجود موارد  ،زمايشگاهیآ دستورالعمل در شده اعلام )کات آف(برش نقطه ساسا بر است موظف آزمايشگاه 

متابوليت در محدوده غير طبيعی( را مشخص نموده و همچنين اعلام می نمايد که اين مورد جز موارد نيازمند به انجام مجدد 

اين موارد را با تلفن فوري به کارشناس  و دندساعت به بيمارستان منتخب ارجاع گر 48غربالگري است *يا ضروري است ظرف 

بر اساس اعلام و  دننماي می فراخوان را نوزاد والدين بلافاصله مسئول نيروهاي. ژنتيک مرکز بهداشت شهرستان اطلاع می دهد

گاه ارسال می گردد و از نوزاد نمونه کاغذ فيلتر گرفته شده و به آزمايش ، دو اقدام متفاوت را انجام ميدهند.غربالگريآزمايشگاه 

گيري دريافت نمونه با استانداردهاي مربوطه و آزمايشگاه منتخب بايد پی يا سريعاً به بيمارستان منتخب ارجاع می گردد. 

د. انرسبنجام ، آزمايشات غربالگري، نمونه مجدد و تاييد را به ابهنگام را به انجام برساند و در هماهنگی کامل با کارشناس ژنتيک

 اولين در بايدنوزاد  ،گريآزمايشگاه غربالبر اساس اعلام اس نتيجه آزمايش مجدد، در صورت غير طبيعی بودن آزمايش، بر اس

 ضروري است.گردد غازآ ايشان براي نيز درمانی اقدامات و گردند ارجاع منتخب بيمارستان ساعت به 48 طیو يا حداکثر  فرصت

داشته منتخب، نظم و زمان بندي ويژه اي براي پذيرش بيماران دد و متابوليک فوق تخصص هاي غ ا هماهنگی بابيمارستان ب

براي  مثبت غربالگري که نوزادانپزشک منتخب براي ارجاع شوند.  ،باشد و بيمار بر اساس جدول زمان بندي پذيرش

 لازم اقدامات ايشان شرايط اساسبر  ،آزمايشات تاييددريافت نتيجه به بيمارستان ارجاع می شوند تا  درخواست آزمايشات تاييد

 آزمايشگاه .نمايدمی درخواست غربالگري مثبت مورد براي ار نياز مورد تشخيص تاييد آزمايش فرصت دراولين و نموده شروع را

 به شک موارد در تواندمی و است متفاوت بيمار اوليه تشخيص و آزمايشگاهی هايپروتکل اساس بر تاييد زمايشآ دهنده انجام

 ارگانيک بررسی زمايشگاهآ هااسيدمی ارگانيک تشخيص براي،  HPLC به روش زمايشآ انجام آزمايشگاه هااسيد آمينو ختلالاتا

 روش با  MS/ MS آزمايشگاه چرب اسيد زنجيره سنتز نقص هايبيماري تشخيص براي و GC MS روش به ادرار در اسيدها

آزمايش ژنتيک)تاييد( به آزمايشگاه ژنتيک   .باشد ژنتيک آزمايش ورتو يا در صورت ضر سرم نمونه روي بر سازي مشتق

منتخب و ساير موارد به ازمايشگاه غربالگري منتخب ارسال می شود و مديريت انجام اين موارد نيز به عهده آزمايشگاه 

ار دادي منطبق بر ، بايد قرغربالگري منتخب است. آزمايشگاه غربالگري چنانچه خود مجهز به آزمايشات تاييد نيست

  استانداردها و الزامات برنامه، با آزمايشگاه تاييد داشته باشد.

 بهداشتی معاونت به نهايی تشخيص اعلام فرم با را بيمار نام منتخب بيمارستان تاييد آزمايش جواب شدن مثبت صورت در

 وسط متخصص منتخب مديريت می شود. بر اساس نتيجه ت درمان .گردد غازآ وي براي ژنتيک مراقبت تا دارد می اعلام

بيماران متابوليک شناسايی شده با ازمايش تاييد تحت عنوان بيمار شناسايی شده به بيمارستان منتخب مراجعه می نمايند. 

منتخب و قبول  ص هايتخصفوق بيمارستان بايد برنامه منظم و زمان بندي شده براي پذيرش بيماران با توجه به تعداد 

در خصوص گروه هاي بيماري هاي متابوليک ارثی داشته باشد. بطوري که بيمار تاييد شده تنها ر يک از ايشان مسئوليت ه

 توسط يک پزشک منتخب ثبت نام و ويزيت دوره اي گردد.

 

ه اي طی معاينات دوری که کودکان کليه هنگام بيماري هاي متابوليک ارثی، علاوه بر غربالگري نوزادان سالم براي تشخيص زود

 رکز پوشش دهندهم پزشک توسط علايم و اين داراي علايم ذکر شده در جدول ذيل می باشندو د نمی گرد شناسايیاطفال 

 .شوند می ارجاع بيمارستان منتخب به ،ارثی متابوليک/  ژنتيکی بيماري به مشکوک باشد، به عنوان کودکان شده تاييدنيز 
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 اوليه معاينات و حال شرح در ثیار متابوليک بيماريهاي کليدي علائم 

 هشياري سطح کاهش استفراغ، حملات سابقه •

 ذهنی ماندگی عقب يا تکامل تاخير •

 ورزش تحمل عدم هيپوتونی، يا عضلات شلی •

 ديسمورفيسم، طبيعی غير چهره •

 کبدي يا قلبی مشکل سابقه •

 قبلی فرزندان در شيرخوارگی در مرگ سابقه ناگهانی، مرگ سابقه •

 

 گيري نمونه اولين با است ضروري، شود بستري بيمارستان در تولد از پس بلافاصله يا و روزگی 3 از قبل نوزادي که ورتیص در

 کاغذ روي بر نوزاد از خون نمونه يک بايد (Medication) دارو تجويز و درمان گونه هر از قبل دگير می انجام وي براي که

 غربالگري آزمايشگاه به را نمونه نمايد می مشخص بهداشت مرکز که روالی طبق بر و ينگهدار زير شرايط در و شود تهيه فيلتر

 درمان تداخل به توجه با را مجدد آزمايش انجام زمان بايد متخصص پزشک دارو تجويز و آزمايش انجام از بعد . دشو ارسال

 و غربالگري آزمايش انجام مناسب زمان تعيين ولمسئ معالج پزشک. نمايد ثبت بيمار پرونده در قرمز خودکار با پذيرفته صورت

 همچنان مجدد غربالگري براي معالج پزشک توسط شده تعيين زمان در بيمار نوزاد که صورتی در . است والدين به آن آموزش

 مرکز که نحوي به و شده تهيه فيلتر کاغذ روي بر (مجدد نمونه) وي غربالگري آزمايش است لازم ، است بستري بيمارستان در

 شده تعيين زمان از قبل نوزاد که صورتی در . شود ارسال ) مرجع / منتخب ( غربالگري آزمايشگاه به کند می تعيين بهداشت

 )هر دو(  بخش مسئول پرستار يا و پزشک توسط والدين به توصيه بايد ) گردد اعزام ديگري بيمارستان به اي ( شود ترخيص

  . نگيرد قرار غفلت مورد غربالگري آزمايش تا گيرد صورت

 ساکن نوزاد اگر حتی) باشد می شده انجام آن در غربالگري که مرکزي دهنده پوشش دانشگاه عهده به غربالگري مورد هر ثبت

 از بعد. است نهايی فتکلي تعيين تا نوزاد آزمايشات نتايج پيگيري شامل موضوع اين ) نباشد دانشگاه آن پوشش تحت منطقه

 مورد اعلام .بود خواهد دهنده پوشش دانشگاه عهده به بيمار مراقبت ،تسکون محل دهنده پوشش دانشگاه به مورد گزارش

  . گيرد صورت بايد لزوما )و به يک ديگر( ترتيب به مراقبت محل دانشگاه توسط وصول اعلام و غربالگري محل دانشگاه توسط

 

 . است دانشگاه فنی تيم اعضا و درمان معاونت تنگاتنگ و موثر همکاري اب دانشگاه بهداشت معاونت ،برنامه اجراي حسن بر ناظر

 فرم و آموزشی متون .نمايند عمل اساس اين بر ندهست موظف سطوح کليه و است کشوري دستورالعمل برنامه اجراي مرجع*

 متون کليه است یبديه .شود می توزيع یروستاي و شهري مراکز در استان بهداشت مرکز توسط سطح هر به مربوط هاي

 کلی مسئوليت . دشومی نهايی و ابلاغ )اداره ژنتيک(غيرواگير هايبيماري مديريت مرکز توسط مربوط هاي فرم و آموزشی

و  برنامه اجراي حسن براي هامعاونت کننده هماهنگ ايشان و است پزشکی علوم دانشگاه رئيس عهده به آن رياست و برنامه

  .دنباش می عدم تعارض در عمليات
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دلوت زا دعب زور 5 ات 3 يرگلابرغ تهج هعجارم دلوت زا دعب زور 5 ات 3 يرگلابرغ تهج هعجارم

 هگرب هئارا ،هطوبرم همانشسرپ و يرگلابرغ مرف ليمکت،همان تياضر ذخا
نيدلاو هب یشزومآ

 هگرب هئارا ،هطوبرم همانشسرپ و يرگلابرغ مرف ليمکت،همان تياضر ذخا
نيدلاو هب یشزومآ

"DBS"يريگ هنومن زکرم رد نوخ هنومن هيهت "DBS"يريگ هنومن زکرم رد نوخ هنومن هيهت

MS MS شور هب يرگلابرغ هاگشيامزآ هبDBS  هنومن لاسرا MS MS شور هب يرگلابرغ هاگشيامزآ هبDBS  هنومن لاسرا

 ماجنا هب زاين هک تسا يدح رد تيلوباتم شيازفا ايآ
 دشاب یم هرابود شيامزا

 زاين مدع و يرگلابرغ تايلمع ناياپ
يريگ یپ هب

 هاگشيامزآ طسوت يروف ملاعا

 يريگ هنومنروظنم هب يريگ هنومن زکرم هب دازون ناوخارف
مود

 هرابود ماجنا و MS MS هاگشيامزآ هب مود هنومن لاسرا
کيلوباتم يرگلابرغ شيامزا

 دراد تيلوباتم شيازفا ايآ

 بختنم ناتسراميب هب دازون عاجرا و نيدلاو ناوخارف
دييات تاشيامزا ماجنا روظنم هب تعاس 48 یط

 زاين تروص رد و دييات ياه تست نامزمه ماجنا
ینيلاب لمعلاروتسد ساسا رب نامرد عورش

 ياه يراميب يرگلابرغ تراچولف
یثرا کيلوباتم

 دراد تيلوباتم شيازفا ايآ

 يراميب هدننک حرطم دييات تاشيامزآ جياتن ايآ
 دشاب یم کيلوباتم

یلب

ريخ

یلب

ريخ

یلب

 و یثرا کيلوباتم راميب ناونع هب راميب مان تبث
بختنم صصختم طسوت يو نامرد

يريگ یپ هب زاين مدع و تايلمع ناياپ

ريخ

ريخ

یلب
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