
 

 (   PKUغربالگری وکنترل بیماری فنیل کتونوری ) 

 مقدمه

نادر است. اختلال اصللی در ایلب بیملاریج ت مل       (اتوزومال مغلوب) مادرزادی متابولیکیبیماری فنیل کتونوری یک نقص 

کبدی فنیلل  ود آنزیم در مایعات بدن و سیستم عصبی است. ت م  ایب اسید آمینه به دلیل عدم وج فنیل آلانیباسید آمینه 

نوزاد مبتلا به علت کمبود ایب آنزیم قادر بله تبلدیل     دهد.رخ می تیروزیببرای تبدیل فنیل آلانیب به  آلانیب هیدروکسیلاز

نمی باشد ودر ادرار مبتلایان موادی به نام فنیل کتون دف  می گرددکه بله هملیب  دلیلل بله ایلب       فنیل آلانیب به تیروزیب

ت م  غیرطبیعی ایب اسید آمینه در بدن کودکج خطرناک است و من ر به بروز اختلالاتی بیماری فنیل کتونوری می گویند.

 گی ذهنی می گردد.شودکه نهایتاً در صورت عدم درمان باعث عقب مانددر مغز و پوست می

 (   PKUغربالگری وکنترل بیماری فنیل کتونوری ) اهداف برنامه 

 هدف کلی 

  کاهش بار بیماری فنیل کتونوری

 اهداف اختصاصی

 کاهش بروز بیماری  -

 کاهش معلولیت جسمی -

 کاهش عقب ماندگی ذهنی -

 کاهش صدمه به خانواده به عنوان واحد زیر بنای اجتماع -

 (   PKUغربالگری وکنترل بیماری فنیل کتونوری ) ی برنامه استراتژی ها

 غربالگری وشناسایی کودکان مبتلا ودرمان استاندارد آنها 

 مشاوره ژنتیک و تشخیص پیش از تولد در خانواده وفامیل نزدیک بیمار 

  یساماندهی خدمات بالین 
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  :استراتژی غربالگری نوزادان 

آغاز شده است. براساس ایب اسلتراتژی نلوزادان در   استان قزویب همزمان با کل کشور در  19از ابتدای سال  ایب استراتژی

گیرند و شوند. نوزادان مبتلا در ایب برنامه تحت پوشش نظام مراقبت بیماری قرار میبدو تولد )روز سوم تا پن م( غربال می

شوند. والدیب ایشان نیز بله تلیم مشلاوره    ی ارجاع میبه بیمارستان منتخب مرکز استان برای دریافت خدمات استاندارد بالین

گردنلد تلا خلدمات ژنتیلک لازم را     ژنتیک )مرکز بهداشتیج درمانی ویژه مشاوره ژنتیک( در شهر محل سکونت معرفی ملی 

 دریافت دارند.

املا پلا از   بوده  ت مشترظر اجرا وارسال نمونه وثبغربالگری ایب بیماری در ابتدا با برنامه غربالگری کم کاری تیروئید از ن

است راهکارهای اجرایلی کلاملاً من لک واختصاصلی برنامله       4بالاتر از  شناسایی افراد مشکوک که فنیل آلانیب مساوی و

 می باشد . PKUغربالگری 

 آیین نامه نوزاد بستری در غربالگری :

در صورت عدم ان ام غربلالگری   باشد ومی در هر شرایط بستریج زمان اولیب نمونه گیری روز سوم تا پن م تولد  -
. در نوزاد در روزهای گ ته شدهج باید نمونه گیری غربالگری در اولیب زمان هنگام بستری در بیمارستان ان ام گردد

 PKU ه تگلی(  اخلش شلود. در برنامله     2روزگی )  94-8باید در CH و PKU نمونه دوم  غربالگری بیماری

باید به بعلد از مصلرف     pkuیر کافی مصرف نکرده باشدج زمان نمونه دومچنانچه تا سب دو ه تگی نوزاد هنوز ش
 .شیر کافی موکول شود

سی سی به ازاء کیلوگرم وزن نوزاد و یا  به میزان  05روز و هر روز  3تبصره: منظور از شیر کافی مصرف شیر مادر به مدت 
 . تبه ازاء  کیلوگرم وزن نوزاد  اس سی سی شیر خشک 35روزانه 

 ر صورتی که آزمایش غربالگری نوزاد بستری در نوبت اول مثبت شود باید نمونه گیری جهت آزمایش تاییلد بله رو   د -

HPLC  در بیمارستان ان ام گردد. همچنیب ضروری است اطلاعات مربوطه در اختیار کارشناس غیرواگیر ستاد شهرستان
اساس دستورالعمل به طور کامل صورت پشیرد. لازم به ذکر است و یا معاونت بهداشتی قرار گیرد تا پیگیری های مربوطه بر 

من ی شدن آزمایش تاییدج ان ام نوبت دوم غربالگری را منت ی نمی نماید و باید در نوبت مقرر آزملایش غربلالگری م لدد    
 .روزگی( ان ام گردد 94-8)
نه گیری  و مواردی که تست را مثبت یا من ی در هر صورت نتایج باید توسط پزشک معالج و با توجه به شرایط ان ام نمو -

 : کاذب می نماید ت سیر شود
می نماید عبارتند از: اشکالات تکنیکلیج نلوزاد نلارسج بیماریهلای      مثبت کاذبمواردیکه تست غربالگری فنیل آلانیب را  -

 .کبدیج هیپرالمینتاسیونج تیروزینمیج ابتلای مادر به فنیل کتونوریج بیماری های کلیویج داروهایی مانند تری متوپریم
ساعت اول پلا از   48ر می نمایدج عبارتند از: اشکالات تکنیکیج خونگیری د من ی کاذبمواردیکه تست فنیل آلانیب را  -

 بودن نوزاد NPOتولدج تغشیه خوراکی یا وریدی با مواد فاقد آمینواسیدج 



 

 مشاوره ژنتیک و تشخیص پیش از تولد در خانواده وفامیل نزدیک بیمارستراتژی ا 

 ارجاع خانواده بیماران شناسایی شده به مراکز بهداشتی درمانی ویژه مشاوره ژنتیک-

جهت پیشگیری از تکرار تولد نوزاد  منتخب ومعرفی والدیب بیمار مبتلا به مرکز تشخیص پیش از تولدمشاوره ژنتیک  -

 بیمار

  مشاوره ژنتیک وارجاع خویشاوندان بیمار مبتلا که در معرض خطر داشتب فرزند مبتلا می باشند. ارائه خدمات -

 

  :استراتژی ساماندهی خدمات بالینی بیماران 

بله اجلرا درآملده و برخلورداری بیملاران از خلدمات اسلتاندارد کلینیکلیج         9380از سلال  صورت کشلوری  ایب استراتژی به 

آزمایشگاهیج مشاوره تغشیه و دسترسی به دارو را هدف قرار داده اسلت.  

براساس ایب استراتژی در هر استان یلک بیمارسلتان منتخلب از سلوی     

دانشگاه معرفی شده است. ایلب بیمارسلتان حلداقل یلک روز در ه تله      

نمایلد. اسلتانداردهای   را بله بیملاران اسلتان ارائله ملی      خدمات یاد شده

کلینیکیج آزمایشلگاهیج مشلاوره تغشیله و عرضله دارو تلدویب شلده و       

آموز  گروههای چهارگانه فوق )از سراسر کشور به ت کیک هر گلروه(  

به ان ام رسیدهج مواد آموزشی نیز برای گروههای فوق آملاده شلده و در   

 ها قرار گرفته است. ایب گروه در اختیار CDقالب کتاب و 

 از سوی دیگر و در راستای همیب استراتژی ساماندهی و تشکل والدیب بیماران با ان ام امور ذیل دنبال شده است: 

مواد آموزشی به صورت فیلمج کتابج برای آموز  یکپارچه والدیب آماده و عرضه شده است. بیماران طبق جدول زملانی از   

های بعدی مراجعه بیملاران بله   دارند. دورهبیمارستان منتخب استان ارجاع و خدمات لازم را دریافت می پیش تنظیم شده به

های مخصوص شود. کلیه خدمات ان ام شده باید در فرمبیمارستان منتخب توسط پزشک منتخب تعییب و به بیمار اعلام می

نی بصورت مثلثج کارشناس ژنتیک معاونت بهداشلتی دانشلگاه   گیرد ثبت شود. سازمان کار استاکه در پرونده بیمار قرار می

هلا را تنظلیم   ج متشکل شده و دستورالعمل برنامه کشوری روابط ایلب بخلش  بیمارانعلوم پزشکیج بیمارستان منتخبج رابط 

 نماید و راهنمای عمل ایب رئوس است. می



 روند کار ساماندهی به ترتیب ذیل می باشد:

 ستان مرکزاستان جهت ارائه خدمات بالینی جام  ومتمرکزبه بیماران شناسایی شلده از  شناسایی وانتخاب بیمار

 غربالگری وبیماران قبلا شناسایی شده شامل : 

  ه ای توسط متخصص منتخبرویزیت دو 

  مشاوره تغشیه توسط کارشناس تغشیه 

  ان ام آزمایشات کنترل درمان بصورت دوره ای 

  در داروخانه بیمارستان منتخبتحویل شیر وغشای مخصوص بیماران 

 زانی ذهنی به بیماران در صورت نیامشاوره روان شناسی بالینی خانواده ها وارائه خدمات بازتو 

 زدرمانی به بیماران در صورت نیا مشاوره کاردرمانی وگ تار 

 رانکاری اجتماعی وبرقراری ارتباط سازمان یافته با بیماران از طریق تشکیل شبکه رابطیب بیمادمد 

 

 

 


