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   00شماره بازنگری:  

                   دارد جهت بهبود روند اجرایای یکسان، یکپارچه و استانهدف از تدوین این سند ایجاد شیوه هدف از ایجاد: (1

های علوم پزشکی همکار نوزادان در دانشگاه برنامه غربالگریگیری و انجام آزمایشات غربالگری و تائیدی در نمونه

نوزادان  یبرنامه غربالگر یموجود جهت اجرا یو استانداردها نیمواز هیکل تیرعارت بهداشت و با اداره ژنتیک وزا

 .  است

 تدوین لزوم ،1386 سال از کتونوریفنیل بیماری کنترل و پیشگیری کشوری برنامه اجرایشایان ذکر است 

 سرکار گرانقدر استادان توسط ممه این که نمود مطرح را مدیریتی و اجرایی عوامل کلیه جهت جامع دستورالعملی

 . گردید انجام سال همان در کازرونی دکتر آقای جناب و رضی دکتر خانم

 سرکار گرامی همکار توسط نمونه مدیریت روی بر بیشتر تاکید با 1389 سال در دستورالعمل این دوم بازبینی

 . گرفت صورت سجادیان دکتر خانم

 بر بیشتر تاکید با و هاآزمایشگاه در کیفیت مدیریت سیستم استاندارد لزاماتا بر تکیه با مجموعه این سوم بازبینی

 از پس و آزمایش انجام آزمایش، انجام از پیش) فرایند کنترل تجهیزات، مدیریت کارکنان، مدیریت فرایندهای

 تردک خانم محترم همکار توسط 1394 سال بهمن در انطباق عدم مدیریت و مستندسازی ،(آزمایش انجام

  است گردیده تدوین 15189کیفیت بر اساس استاندارد  مدیریت سیستم استاندارد الزامات بر تکیه با خداوردیان

 .گردد کتونوریفنیل بیماری کنترل و پیشگیری زمینه در فعال هایآزمایشگاه عملکرد کیفیت ارتقاء موجب تا

 آموزش و درمان بهداشت، وزارت ژنتیک دارها کارشناسان توسط بهبود، هدف با مجموعه این چهارم بازبینی

های گیری با توجه به برنامه بیماریتا نکات نمونه انجام شده سلامت مرجع آزمایشگاه همکاران و پزشکی

 گرفته و ابلاغ شود.متابولیک ارثی مدنظر قرار 

ناسان اداره ژنتیک ، توسط کارشبیشتر که با هدف بهبود استاین مجموعه  پنجم بازبینیدستورالعمل پیش رو 

و در  ایجاد شده  1399در سال  و همکاران آزمایشگاه مرجع سلامت وزارت بهداشت، درمان و آموزش پزشکی

با  به این ترتیب ویرایش نخست این سند ضمن به فرمت استاندارد مستندسازی اداره ژنتیک برده شده است

 .گرددمیایجاد  HD- IMD-00-MN-WI-007شماره 

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

 است.

یران، گ)نمونه مراکز بهداشتی درمانی، علوم پزشکی سراسر کشورهای این سند در کلیه دانشگاه دامنه کاربرد: (2

های کنترل آزمایشگاه( غربالگری، آزمایشگاه منتخب )مرجع یا رفرانسبهورزان، کاردانان، کارشناسان، پزشکان(، 

لذا  کاربرد داشتهاست که در چارچوب معاونت بهداشت وزارت بهداشت  PKUبرنامه پیشگیری و کنترل درمان در 

 کلیه افراد مرتبط ملزم به رعایت مفاد آن هستند.

 این دستورالعمل، به شرح زیر است:  5بند  قسمت اصلی سند؛ راهنمای*

 و شرح وظایف ایشان های کلیدیدستگاه تشکیلاتی ساختار: 1-5زیربند           

  گیریروش نمونه: 2-5زیربند                 

 آلانینفنیل گیریاندازه آزمایشگاهی هایروش: 3-5زیربند           
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   00شماره بازنگری:  

 غربالگری و تائید تشخیص هایآزمایش در آزمایشگاه: 4-5زیربند           

 دهیحوه گزارشن: 5-5زیربند           

 آلانین در طول درمانهای کنترل فنیلآزمایشگاه: 6-5زیربند           

 : تضمین کیفیت7-5زیربند           

              نمودار گردشی فرآیند غربالگری نوزادان، تایید تشخیص  وکنترل درمان از نظر بیماری: 8-5زیربند         

 "ایشگاه ویژه آزم" کتونوریفنیل        

 

 منابع: (3

3-1) Norbert W. Tietz: Fundamentals of clinical chemistry. W.B. SANDERS COMPANY.,2006 

3-2) Hannon H. and Terrel B. "Guidelines on the Prevention and Control of Phyeny-ketouira", 

Pub. No. WHO/Hkp/pku/gl/90.4, World Health Organization, 1990  
3-3) McCabe ERB, Lednard, Co et al, "Newborn Screening Fact Sheet". Report of the committee 

on Genetics, American Academy of Pediatrics., Pediatrics83; 443 ( 1989   )  

 3-4) Evaluation of 6-year application of the enzymatic colorimetric phenylalanine assay in the 

setting of neonatal screening for phenylketonuria Schulze A, Mayatepek E,Hoffmann GF. Clin 

Chim Acta.2002 Mar;317(1-2):27-37 

3-5) Phenylketonuria: Screening and Management National Institutes of HealthConsensus 

Development Conference Statement, October 16-18, 2000 

3-6) Enzymatic method for phenylketonuria screening using phenylalanine dehydrogenase 

Dooley KC. Clin Biochem. 1992 Aug;25(4):271-5. 
3-7) SIX SIGMA -TEST INTERPRETATION GUIDELINES AS TOLERANCE LIMITSJames 

O. Westgard  , PhD.www.westgard.com  
3-8) Blood Collection on Filter Paper for Newborn Screening Programs; Approved Standard—

Fourth Edition   CLSI_2006 

3-9) Effect of specimen collection method on newborn screening for PKU Fred W. Lorey and 

George C. Cunningham California Department of Health Services, Genetic Disease Branch, 2151 

Berkeley Way, Annex 4, Berkeley, CA, 94704, USA 

Available online 26 April 2005 

3-10) A method  of  PKU  screening  using  phenylalanine dehydrogenase  and  microplate  

system H.  Narusea,  Y.Y.  Ohashi”,  A. Tsujib,  M. Maedab,  K. Nakamurac ,T.  Fujii”,  A. 

Yamaguchid,  M. Matsumoto”  and  M.  Shibataf (Accepted  18  September  1991) 

3-11) Use of the Guthrie bacterial inhibition assay to monitor blood phenylalanine for dietary 

treatment of phenylketonuria Frances J. Rohra, Elizabeth N. Allredb, Melissa Turnera, Jane 

Simmonsd and Harvey L. Levya, c, d  , Available online 27 April 2005 

3-12) Effect of specimen collection method on newborn screening for PKU Fred W. Lorey and 

George C. Cunningham accepted 15 April 1994  . 
3-13) Determination of amino acids by ion-exchange chromatography oner paper spotted blood 

samples stored at different temperatures andor different periods: comparison with capillary and 
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

venous bloodYousef M. Abdulrazzaq*, Ahmed Ibrahim. Clinical Biochemistry 34 (2001) 399–

406Available online 11 October 2001. 
3-14) SKIN PUNCTURE ON INFANTSChapter 12 Pediatric ProceduresRevised: August 22, 

2007 

 .PKU، 1385بیماری کنترل کشوری کمیته تدوین بالینی، استانداردهای  (3-15

    .1388، سلطانی محمود دکتر  ،متابولیک هایبیماری تشخیص راهنمای( 3-16

 .1388 ،تشخیصی هایفرآورده و آزمایشگاهی تجهیزات جامع کتاب (3-17

  .1387 ،ایران شناسی آسیب انجمن: پزشکی آزمایشگاه در مستندات و مستندسازی اصول (3-18

  .1391 ،ایران شناسی آسیب انجمن: پزشکی آزمایشگاه در تجهیزات کیفی کنترل و مدیریت (3-19

                                          شماره به های متابولیک ارثیآزمایشگاه تشخیص و شناسایی بیماری گیریدستورالعمل نمونه(3-20
HD-IMD-00-MN-WI-001 

                                 به شماره         های متابولیک ارثی بیماری های شناسایی و تشخیصپذیرش/رد نمونه در آزمایشگاه استاندارد( 3-21
HD-IMD-00-MN-SD-003 

 3/11/1391مورخ  10009/305غربالگری نوزاد بستری در بیمارستان به شماره آیین نامه ( 3-22

 

 :تعاریف (4

آلانین مواد است. چنانچه از فنیل برای بدن انسان آمینه ضروریآلانین یک اسیدفنیل: آلانینفنیل (4-1

گردد. کمبود آنزیم طور طبیعی تجزیه میه برای ساخت پروتئین استفاده نشود، این ماده بغذایی در بدن 

آلانین در مایعات بدن نیلهیدورکسیلاز یا کوفاکتور آن یعنی تتراهیدروبیوپترین موجب تجمع ف آلانینفنیل

 . شودمیآلانین در بدن های مختلف بالینی و بیوشیمیایی افزایش فنیلفرم شده سبب ایجاد

آلانین دلیل کمبود یا فقدان آنزیم فنیله این نوع بیماری ب: نوع کلاسیک PKU) کتونوری )فنیل (4-2             

شود. این اتیلین آمین تبدیل میپیرویک اسید و فنیلآلانین اضافی به فنیلشود. فنیلهیدروکسیلاز ایجاد می

آلانین اضافی متابولیسم طبیعی را مختل نموده و موجب راه با فنیلهای بعدی هممتابولیت ها و سایرمتابولیت

   تدریج پیشرفته ماندگی ذهنی بکودک مبتلا در ابتدای تولد طبیعی است و عقب گردند.صدمه مغزی می

نمره از  4شود. کودک در صورتی که تحت درمان قرار نگیرد، به ازاء هر ماه کند و طی چند ماه آشکار میمی

IQ نمره از  50و کاسته خواهد شد و تا پایان سال اول اIQ  .ماندگی مغزی در این قبعرا از دست خواهد داد

کند. اغلب بیماران مبتلا، نیاز هدف پیدا میبیماری شدید است و کودک مبتلا پرفعالیتی همراه با حرکات بی

متابولیت اسیدلاکتیک است. در به مراقبت مخصوص دارند. بوی مخصوص و نامطبوع این کودکان مربوط به 

این بیماران تشنج نیز  4/1توان یافت. اغلب بیماران هیپرتونیک هستند و معاینه عصبی، علائم یکنواختی را نمی

             در کشورهایی که غربالگری نوزادان در حال انجام است و کودکان مبتلا به موقع شناسایی و درمان دارند.

 ان تظاهرات این بیماری را یافت.توشوند بندرت میمی

گیری فنیل آلانین خون قابل تشخیص است. کافی است چند قطره خون این بیماری در بدو تولد با اندازه

   توصیه ال، تا آزمایش لازم انجام گردد. مویرگی بر روی کاغذ فیلتر گرفته شود و به آزمایشگاه منتخب ارس
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   00شماره بازنگری:  

این رعایت بعد از شروع تغذیه با شیر گرفته شود. عت از تولد وی و سا 72د از گذشت شود خون نوزاد بعمی

آلانین را شود تا نتایج منفی کاذب کاهش یابد. در صورتی که این تست مقدماتی افزایش فنیلموجب مینکته 

آلانین گیری شود. در صورتی که فنیلباید اندازه( HPLCآلانین و تیروزین سرم )با روش نشان دهد، فنیل

آلانین در ادرار افزایش های فنیلو تیروزین خون طبیعی باشد و همچنین متابولیت mg/dl 20ون بیش از خ

یافته باشد و اختلال مربوط به تتراهیدروبیوپترین )کوفاکتور فنیل آلانین هیدروکسیلاز( رد شود، تشخیص 

pku شود.یم کلاسیک تائید 

های آن در خون است و هدف آن فنیل آلانین و متابولیتاقدامات درمانی این بیماری متمرکز بر کاهش 

آلانین رژیم این بیماران باید محدود شود. این رژیم باید تحت نظر ممانعت یا کاهش صدمه مغزی است. فنیل

فنیل آلانین خون اطمینان  و با آزمایشات مکرر خون از سطح مناسب هدییک متخصص تغذیه تنظیم گرد

 mg/dlسال و  12در کودکان زیر  6تا  mg/dl 2در بیماران بین لانین کنترل شده آود. سطح  فنیلحاصل ش

رل رژیم غذایی سال از عمر کودک شدت کنت 6گرچه بعد از  سال است. 12برای کودکان بزرگتر از  10تا  2

 یابد.می، رژیم مخصوص غذایی تا پایان عمر ادامه یابد لیکنکاهش می

4-3) PKU  کمبييود کوفيياکتور غیرکلاسييیک یييا بييدخ ( یمBH4 :)  کودکددانی کدده  %2در حددداقل

شدوند. را موجدب مدی 4BHهدایی اسدت کده ایجداد یدا تجدیدد آلانین خون دارند نقدص در آندزیمافزایش فنیل

-آلاندین خدون کنتدرل شدود پیشدرفت صددمه مغدزی ادامده مدیدر این کودکان حتدی در صدورتی کده فنیدل

ین هیدروکسددددیلاز ، تیددددروزین و تریپتوفددددان اسددددت و آلانددددکوفدددداکتور آنددددزیم فنیددددل 4BHیابددددد. 

تریپتوفددان بددرای سدداخت نوروترانسددمیترهای دوپددامین و سددروتونین ضددروری  هیدروکسددیلازهای تیددروزین و

 %50اندد. بدیش از شدوند شدناخته شددهه منجدر بده کمبدود ایدن کوفداکتور میاست. چهار اخدتلال آنزیمدی کد

 اسددت. DHPR( و کمبددود (PTS-6 سددنتتازتتراهیدددروپترین  پیروویددل-6 آنددزیماخددتلال مربددوط بدده کمبددود 

کتوندوری کلاسدیک اسدت ولدی علیدرغم رژیدم از نقطه نظر بدالینی علائدم ایدن بیمداری شدبیه بیمداران فنیدل

یابددد )بدده اسددتمنای کمبددود یددا فقدددان آنددزیم مدداهگی ادامدده مددی 3شددان بعددد از درمددانی مناسددب، علائددم

ه تواندد بددلیدل آن اسدت کده دهیدراتاسدیون مدیه الینی نددارد و ایدن بدکاربینولامین دهیدراتاز که علائدم بد

ایجدداد گددردد(. یکددی از راه هددای تشددخیص ایددن  2BHآنزیماتیددک و بدده آهسددتگی انجددام شددود و طددور غیددر

خددوراکی  داده مددی  4BHمعددروف اسددت. در ایددن روش  loading testاسددت کدده بدده  4BHبیمدداری تجددویز 

مددی گددردد.  سدداعت طبیعددی 48تددا  4طددی کمبددود، فنیددل آلانددین خددون  شددود و در بیمدداران مبددتلا بدده ایددن

تست در حالی انجام مدی شدود کده رژیدم غدذایی کدودک حداوی فنیدل آلاندین باشدد. برخدی بیمداران مبدتلا 

دهندد. ایدن گدروه اخیدر بده ایدن تسدت جدواب نمدی (DHPR)به نقص آنزیمدی دی هیدروپتریددین ردوکتداز

توانددد از طریددر مطالعدده ژن تشددخیص داد. ایددن نقددص همچنددین مددی تددوان از طریددر بررسددی آنزیمددیا مددیر

شدود و اثدرات طدولانی مددت درمدان هدای مختلدف انجدام مدیمربوطه نیدز شناسدایی شدود. درمدان بده روش

آلانددین و هددای درمددانی در ایددن بیمدداری رژیددم محدددود در فنیددلهمچنددان نددامعلوم اسددت، از جملدده روش

                                                                               سدددددددددددددمیترهاسدددددددددددددازهای نوروترانهمچندددددددددددددین تجدددددددددددددویز پدددددددددددددیش

(5-hydroxytryptophan, L-dopa)  اسدددت. روش دیگدددر درمدددان، رژیدددم محددددود در فنیدددل آلاندددین و
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دهدد و در صدورتی آلاندین خدون را کداهش مدیاسدت. دوز کدم روزانده ایدن مداده، فنیدل 4BHتجویز خوراکی 

از از سددد خددونی مغددزی نیددز عبددور نمددوده و ( تجددویز شددود ایددن مدداده  h24/mg/kg  20) بددا دوز بددالا کدده 

 نماید.جلوگیری میپیشرفت صدمات مغزی 

دهد. وقتی توانایی آلانین خون در تیروزینمی گذارا نوزادان رخ میافزایش فنیل آلانینمی گذرا:فنیل (4-4

-آلانین ترانسآلانین خون طبیعی خواهد شد. فنیلمل یابد، سطح فنیلنوزادان برای اکسیده کردن تیروزین تکا

تواند این مشکل را در صورتی که نوزاد آمیناز نیز اگر وجود نداشته باشد یا به حد کافی تکامل نیافته باشد، می

 mg/dlبه آلانین خونشان محتوای پروتئینی شیرش بالا باشد، ایجاد نماید. این نوزادان حتی وقتی سطح فنیل

آلانینمی گذرا هستند و اگر شیر آنها محتوای پروتئینی شیر کتونوری ندارند و مبتلا به فنیلرسد فنیلمی 30

 کنند. انسان را داشته باشد وضعیت طبیعی پیدا می
 

 سند:  اصلی شرح (5

  دستگاههای کلیدی تشکیلاتی ساختار (5-1

 :هستندبه شرح زیر  PKU بیماریایشگاهی های کلیدی و مرتبط با تشخیص آزمدستگاه        

 آزمایشگاه مرجع سلامت 

 ( اداره ژنتیکدفتر مدیریت بیماری های غیر واگیر) 

 علوم پزشکی  دانشگاه 

 های درمان و بهداشتمعاونت 

  آزمایشگاههای غربالگری نوزادان 

 تایید تشخیص آزمایشگاه 

 ایران آزمایشگاه انستیتو پاستور 

 

 یفتشکیلات و وظا( 5-1-1

 (اداره ژنتیکدفتر مدیریت بیماری های غیر واگیر )الف( 

متشکل از اعضای موثر هیئت علمی، بالینی، آزمایشگاهی، ژنتیک و  تشکیل کمیته علمی .1

 های مرتبطنظران حوزهصاحب

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

های آموزشی مورد نیاز ، تدوین و انتشار بستهتهیه، توجیهیهای آموزشی، برنامه مشارکت در .3

 های هدف برنامه برای گروه

 پیش بینی و تدارک بودجه مناسب برای اجرای برنامه .4

بازنگری  ،PKUآزمایشگاهی کنترل و پیشگیری دستورالعمل مشارکت در تدوین و اجرای  .5

 آزمایشگاه مرجع سلامتهمکاری ای و ارتقای آن با دوره
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   گاه مرجع سلامتآزمایشب( 

هماهنگی و مشارکت در ارتقاء توانمندی کارکنان فنی، ممیزین بهداشتی و نظارت بر نحوه  .1

 هاانجام وظایف کارشناسان  بر امور آزمایشگاه

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

اطمینان از استقرار استانداردهای سیستم مدیریت  به منظور  حصول درمان کنترل و تشخیص

  بهداشتی معاونت به گزارش ارائه وکیفیت 

 های تخصصیها وچک لیستمشارکت در تدوین دستورالعمل .3

های غربالگری ،تایید تشخیص و برنامه ریزی به منظور نظارت بر عملکرد آزمایشگاهمشارکت در  .4

 کنترل درمان و نظام ارجاع

های بالینی به ایمن  نمونه انتقال امن و ریزی به منظور اجرای الزاماتامهرنب مدیریت و .5

های های تائید تشخیص، ژنتیک و آزمایشگاهدهنده غربالگری، آزمایشگاههای انجامازمایشگاه

 حد واسط 

با  گیریتائید تشخیص و درصد نمونهتعیین و پیشنهاد تغییر تعرفه آزمایشات غربالگری و  .6

 ماهنگی اداره ژنتیک ههمکاری و 

 عملکرد ارزیابی اساس بر بهداشتی هایمعاونت به همکار هایآزمایشگاه فهرست سالانه اعلام .7

 هاآزمایشگاه

های انتخاب آزمایشگاه مرجع کشوری جهت تایید تشخیص نمونهارزیابی و در همکاری  .8

 با هماهنگی اداره ژنتیکغربالگری ممبت 

 بر اساس شرایط کشور نیروی انسانی، تجهیزات، فضا و غیره استانداردهایتعیین مشارکت در  .9

 ریزی جهت توانمند سازی و ارتقاء دانش و مهارت کارکنان آزمایشگاهیبرنامه .10

 (IVDهمکاری و مشارکت در ارزیابی کیفیت و عملکرد وسایل تشخیصی آزمایشگاه پزشکی ) .11

( شامل رسیدگی به IVDوسایل تشخیص آزمایشگاهی پزشکی ) PMSریزی و اجرای برنامه.12

 شکایات

موقع و موثر به مشکلات گزارش شده در مورد  کیفیت و عملکرد  در رسیدگی بههمکاری  .13

 (IVDوسایل تشخیص آزمایشگاهی پزشکی )

اطلاعات آزمایشگاهی به منظور استفاده در ها و ریزی جهت مدیریت دادهمشارکت در برنامه .14

 ام سلامتهای مبتنی بر شواهد در نظگذاریسیاست
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 علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی دانشگاه( پ

 (.است های تابعهط معاونتتوس ) برنامه  اجرای حسننظارت بر  .1

 کتونوریدر اجرای برنامه پیشگیری و کنترل فنیل منابع دیو تول تیریو مد نیتام ،یبانیپشت .2

مرتبط برنامه و تشکیل عناصر با حضور به ریاست رئیس دانشگاه کمیته دانشگاهی تشکیل  .3

 جلسه توجیهی با حضور معاونین مرتبط  

غدذا و دارو، آزمایشدگاه مرجدع  هایهمکار از جمله معاونت هایسازمان*)عناصر مرتبط شامل 

 ،یاجتمداع نیسدلامت و تدام مدهیبکمیته امداد امدام خمیندی ره،  ،یستیسلامت، سازمان بهز

 ریو سدا یثبدت احدوال، اداره پسدت، مدددکارل اداره کسلامت،  نیریمجمع خ ،یقانون یپزشک

  وهدا دسدتورالعمل ،یقدانون اراتیددر چدارچوب اخت تیدمدرتبط موظدف بده فعال یهداسازمان

 .(هستندبرنامه  یهماهنگ با متول

** عناصر اصدلی معاوندت بهداشدتی شدامل معداون بهداشدت/معاونت فندی، معداون اجرائدی، 

 ژنتیک و سایر افراد بر حسب نیازمدیر/کارشناس مسئول غیرواگیر، کارشناس 

شامل مدیر درمان، کارشناس مرتبط درمدان، رئدیس و مددیر ر اصلی معاونت درمان ***عناص

  و سایر افراد بر حسب نیاز بیمارستان منتخب و سرپرست تیم بالینی

، آزمایشگاه مرجع درمان معاونت معاونت بهداشت، با در اجرای برنامه و همکاری هماهنگی .4

 طرف های همکارآزمایشگاه، استان مرکز منتخب منتخب و اعضای تیم بالینی بیمارستان سلامت،

 ی منتخب برنامه غربالگری نوزاداندتایی غربالگری و گاهآزمایشارسال نمونه به  برای قرارداد

 کارکنان ستادی، کارشناسان گیران،نمونه) برنامه هدف هایگروه مستمر آموزش اجرای .5

 هایبرنامه اجرای در هامعاونت سایر با مشارکت و( تشخیص تایید و ربالگریغ هایآزمایشگاه

 ( ... و بیمار والدین رابطین،) مرتبط هدف هایگروه آموزشی

و  امور اداری کارآمد و  کارشناس فنینیروی انسانی شامل مسئول فنی، حمایت لازم برای تامین .6

  گری،  تایید تشخیص و کنترل درمان  غربالهای کافی برای انجام کلیه امور آزمایشگاه

 حمایت لازم برای تامین تجهیزات پایه و ضروری برنامه .7

 های تخصیصیکرد مناسب بودجههزینهنظارت بر .8

 دانشگاهی ای برنامه ارزشیابی دورهارزیابی و   .9

 

 ت( معاونت درمان

دهای مربوط برابر با ضوابط معرفی آزمایشگاه طرف قرارداد برای انجام آزمایشات تائید و عقد قراردا  .1

 آزمایشدگاه مرجدع سدلامت و وبا هماهنگی معاونت بهداشدت  در دستورالعمل کشوریو اعلام موارد 

 ها حسن عملکرد آن اطمینان از
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بده تائید تشدخیص و کنتدرل درمدان  های غربالگری،آزمایشگاه مستمرپایش و نظارت مشارکت در  .2

و گدزارش وضدعیت بده ی سیسدتم مددیریت کیفیدت داردهایاستقرار استانمنظور حصول اطمینان از 

 رئیس دانشگاه و کمیته دانشگاهی ژنتیک

در آزمایشدگاه  PKUای کنتدرل درمدان بدرای بیمداران هدای دورهتامین امکانات انجدام آزمدایش  .3

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

 های مختلف تحت پوشش با یکدیگر و با معاونت بهداشتی هنگی با بخشاطمینان از وجود هما  .4

 شرکت موثر در جلسات هماهنگی و مطالبه تشکیل جلسه هماهنگی بر حسب ضرورت   .5
 

 ث( معاونت بهداشت 

 هماهنگی معاونت درماننظارت و پایش آزمایشگاه های غربالگری با  .1

یشگاه طدرف قدرارداد بدرای انجدام آزمدایش هماهنگی با معاونت درمان جهت نظارت و پایش آزما .2

 ( HPLCتایید تشخیص )به روش 

از آزمایشگاه تائید تشخیص و ارسال آن به  HPLCدریافت مکتوب نتیجه آزمایشات مدیریت  .3

 های شهرستانبیماری ستاد پیگیری

مشارکت در هماهنگی بین بخش های اصلی اجرای برنامه شامل نظام مراقبت برنامه در سطح  .4

های منتخب، بیمارستان منتخب استان )و شهرستان(، مشاوران ر تحت پوشش، آزمایشگاهمناط

 های ذیربطژنتیکی مراکز بهداشتی درمانی، مراکز تشخیص ژنتیک مرتبط و سایر بخش

 روش به) تشخیص تائید های تست انجام جهت ایران پاستور انستیتو با قرارداد عقد در مشارکت .5

HPLC) 

 رد آزمایشات انجام جهت ایران پاستور انستیتوبیوشیمی  کشوری مرجع شگاهآزمای با هماهنگی .6

 نیاز صورت در تائیدی آزمایشات سایر و بدخیم موارد

 های غربالگری آزمایشگاه حسن عملکرد اطمینان از .7

( غربدالگری ممبت موارد) شده فراخوان نوزاد DBS های نمونه ارجاع چگونگی دستورالعمل ارسال .8

 پوشش تحت مراکز به پلاسما نمونه و HPLC روش به آلانینفنیل آزمایش انجام برای

 آزمایشدگاه بده هداشهرسدتان هدایبیماری پیگیری غیر واگیر ستاد کارشناس تلفن اعلامپیگیری  .9

 غربالگری منتخب

 کارکندان سدتادی، کارشناسان گیران،نمونه) برنامه هدف هایگروه مستمر آموزش اجرای مدیریت .10

 هدایبرنامده اجدرای در هدا معاوندت سدایر با مشارکت  و( تشخیص تایید و غربالگری هایآزمایشگاه

 ...(   و بیمار والدین رابطین،) مرتبط هدف هایگروه آموزشی

 

 های بهداشتی سئول امور آزمایشگاهکارشناس م( ج

 سایر مراکز وهای تائید تشخیص انستیتو پاستور ایران جهت انجام تستمشارکت در عقد قرارداد با  .1
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نوزاد فراخوان شده )موارد ممبت غربالگری(  DBSارسال دستورالعمل چگونگی ارجاع نمونه های  .2

 به مراکز تحت پوشش ی هپارینهو نمونه پلاسما HPLCبه روش  آلانینبرای انجام آزمایش فنیل

کشوری مرجع  های ارسالی توسط آزمایشگاهریزی و پیگیری چگونگی پذیرش کلیه نمونهبرنامه .3

 ایران انستیتو پاستور بیوشیمی

های ممبت با تلفن و همچنین ارسال مکتوب جواب کلیه پیگیری در اعلام فوری جواب آزمایش .4

 های مربوطه به معاونت بهداشت دانشگاه و مرکز بهداشت شهرستانآزمایشات از آزمایشگاه

  DBSبر روی  HPLCروش  به آلانینپیگیری و هماهنگی در چگونگی اجرای انجام آزمایش فنیل .5

 و پلاسمای هپارینه بر اساس دستورالعمل کشوری

 های غربالگریپایش و نظارت بر عملکرد آزمایشگاه .6

جهت انجام آزمایشات غربالگری نوزادان، تائید  ملزومات مصرفی لازم وکیت  تامین پیگیری .7

 ای در آزمایشات ایجاد نشود(( )به نحوی که وقفهHPLC)به روش  تشخیص

 های آموزشی در زمینه انجام آزمایشاتهای لازم در خصوص شرکت پرسنل در برنامههماهنگی .8

گیری و آزمایشگاه غربالگری بر اساس چک گیر، نظارت بر عملکرد نمونهآموزش پرسنل نمونه .9

 لیست

 پیگیری و تدارک کلیه تجهیزات و کیت های مورد نیاز در هماهنگی با مسئولین مربوطه .10

  در سطح ستاد وزارت بهداشت/دانشگاهات شرکت در جلس .11

ها پیگیری در اعلام فوری جواب آزمایش های ممبت از طریر تلفن و همچنین ارسال کلیه جواب .12

های غربالگری و تایید تشخیص به معاونت بهداشت دانشگاه / مرکز آزمایشگاه بصورت مکتوب از

 بهداشت شهرستان

 وزادان بر اساس چک لیست مربوطههای غربالگری ننظارت آزمایشگاه پایش و .13

 واحد به گزارش ارائه و مناسب نمونه اخذ برای شهرستان آزمایشگاه وظایف کارشناس نظارت بر .14

 مرتبط 

 

ول انجام اقدامات رئیس مرکز بهداشت شهرستان و مسئول پیگیری )مسئ ( مرکز بهداشت شهرستانچ

 (شهرستان است. اقدامات کارشناس غیر واگیر

 حضور با بهداشت مرکز رئیس دبیری و شبکه مدیر ریاست به شهرستان ژنتیک هکمیت تشکیل .1

 خانواده، سلامت مسئول کارشناس غیرواگیر، هایبیماری مسئول کارشناس برنامه، کارشناس

-بین و بخشیدرون عناصر سایر و آزمایشگاه مسئول کارشناس  شبکه، مدیریت مسئول کارشناس

 اساس بر احوال ثبت ها،نمونه موقع به ارسال جهت پست خدمات) استان با مطابر مرتبط بخشی

 برنامه اجرای در لازم هایهماهنگی انجام منظور به( هانامه آیین و کشوری دستورالعمل

 صیتشخ دیو تائ یغربالگر شیمحل انجام آزما شگاهیعقد قرارداد با آزما .2
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   00شماره بازنگری:  

معاونت درمان  یدر برنامه با همکار ازیمورد ن هاینمونه کنندهارسال همکار شگاهیآزما یمعرف .3

 دانشگاه/شبکه بهداشت و درمان شهرستان

 مربوطه شگاهیبر اساس اعلام آزما صیتشخ دیو تائ یغربالگر هایشیآزما جینتا هیکل .4

منتخب  شگاهیاز آزما یغربالگر شاتیآزما جهی( نتیموارد ممبت غربالگر یمکتوب )و تلفن افتیدر  .5

 شهرستان ریرواگیغ هاییماریب یریگیتوسط ستاد پ

منتخب استان و  شگاهیآزما ی) ارسال شده از سو یممبت غربالگر هایشیجواب آزما یفور اعلام .6

و  میمنتخب استان جهت تنظ مارستانیبه ب یبه منظور ارجاع فوری رگی( به مرکز نمونهدییتا شیآزما

 کیشروع مراقبت ژنت ایبر اساس دستورالعمل و  یشروع برنامه درمان

آن تحویل و و مراکز تحت پوشش  یریگبه مراکز نمونه HPLC شیاز جواب آزماه ارسال یک نسخ .7

 در موارد ممبت و فراخوان والدین برای تحویل در موارد منفی به والدین 

 ثبت دفتر در نهایی تشخیص و منتخب بیمارستان به ارجاع و تائید آزمایش نتیجه پیگیری و ثبت .8

 سامانه یافرم های برنامه  در( PKU و نیازمند نمونه مجدد الگریغرب ممبت مواردپیگیری )

 کشوری دستورالعمل در شده تعیین شرایط اساس بر همربوط

 سامانه یا برنامهفرم های  در پیگیری( ثبت دفتر در) مجدد غربالگری نمونه ثبت و پیگیری موارد .9

 کشوری دستورالعمل در شده تعیین شرایط اساس بر همربوط

 آزمایشات نتایج و گزارش ارائه و گیری نمونه فرآیند اجرای حسن بر نظارت .10

 و استان منتخب آزمایشگاه سوی از شده ارسال)  غربالگری ممبت هایآزمایش جواب فوری اعلام .11

 جهت استان منتخب بیمارستان به فوری ارجاع منظور به گیرینمونه مرکز به( تایید آزمایش

 ژنتیک مراقبت شروع یا و دستورالعمل اساس رب درمانی برنامه شروع و تنظیم

 بیمارستان،تیم بالینی  گیران، نمونه، آزمایشگاه)  تابعه سطوح در مرتبط نیروهای توجیه و آموزش .12

 (باردار مادران درمانی، بهداشتی مراکز مشاوره، تیم

 

 گیری ( مراکز نمونهح

 یک با همراه هانمونه ارسال و بوطهتهیه نمونه خون به روش استاندارد مطابر با دستورالعمل مر .1

 و ارسال نمونه گیرینمونه مرکز درپیگیری  ثبت دفتر / فرم از نمونه یک یا و 1 شماره فرم از نسخه

 ساعت 24ها به آزمایشگاه غربالگری، حداکمر تا 

 ممبت در دفتر ثبت یغربالگر شاتیو ثبت جواب آزما یارسال یغربالگر هایجواب نمونه یریگیپ .2

 یریگهفته از زمان نمونه 2حداکمر (PKU و نیازمند نمونه مجدد غربالگری ممبت مواردگیری )پی

 بهداشت مرکز به آن نتیجهمرجع استان  آزمایشگاه از ماه یک طی که گیرینمونه موارد اعلام .3

 (  و ... شده مفقود نمونه) مانند ت.اس نشده گزارش شهرستان
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   00شماره بازنگری:  

 آزمایشات جواب تحویل منظور به مراکز در سالیک مدت هب غربالگری آزمایشات بایگانی جواب .4

 آزمایشات پاسخ باید باشند، پاسخ جویای(  سال یک از قبل تا ) والدین که صورتی در .هاخانواده به

دهی برنامه، استاندارد جواب فرم از نسخه یک در بایستمی آزمایشات پاسخ. گردد تحویل ایشان به

  گردد. والدین تحویل

 گوشزد والدین به گیرینمونه 1ارائه نسخه سوم یا چهارم فرم شماره  هنگام در باید موضوع این)

 شود(

 وزشی ابلاغ شده توسط سطوح بالاترهای آمشرکت در برنامه .5

های مرتبط و آرشیو مناسب آنها و اطمینان از پیگیری دریافت متون آموزشی و دستوالعمل .6

 دسترس قرار گرفتن پرسنل به آنها

 یری فراهم بودن تجهیزات، پرسنل کافی و فضای مناسب جهت انجام نمونه گیری پیگ .7

 برنامه آزمایشگاهی استانداردهای با مطابر گیرینمونه روزگی 5 از بعد کودک مراجعه صورت در .8

 . گردد انجام

 والدین، با نوزاد خون نمونه کارت روی شده درج مشخصات کنترل طریر از باید سلامت مراقب .9

 . نماید حاصل اطمینان شده ثبت اطلاعات صحت و ایتکف از

ثبت پیگیری )موارد ممبت غربالگری و نیازمند نمونه گیری مجدد  دفتر در اطلاعات دقیر ثبت .10

PKU )مرتبط های سامانه در و شده تعیین هایفرم و  

 مرکز از یغربالگر آزمایشات نتایج اعلام فرم شده، انجام هایفعالیت اطلاعات خلاصه فرم ارسال .11

  دستورالعمل در شده تعیین شرایط اساس بر شهرستان بهداشت مرکز به گیرینمونه

 با مطابر ممبت غربالگری موارد در منتخب بیمارستان به مراجعه زمان و شرایط اعلام.12

 مراقبت دستورالعمل

 

 استان معاونت درمان های امور آزمایشگاهاداره  ( خ

متابولیک های بیماریفعال در زمینه پیشگیری و کنترل های هارتقاء کیفیت عملکرد آزمایشگا .1

ها و با ( کودکان با تکیه بر الزامات استاندارد سیستم مدیریت کیفیت در آزمایشگاهPKU) ارثی

، کنترل فرایند )پیش از انجام ، مدیریت تجهیزاتیندهای مدیریت کارکنانتاکید بیشتر بر فرآ

 . گیردانجام آزمایش( صورت می آزمایش،  انجام آزمایش و پس از

استان با سایر معاونت درمان های امور آزمایشگاهاداره  واستان آزمایشگاه مرجع مشارکت فعال  .2

چه بهتر برنامه بسیار حائز اهمیت است. آموزش و نظارت بر  های مرتبط در اجرای هرمعاونت

 واحدهای ذیربط ضامن مهمی برای دستیابی به هدف فوق است. 

 پاسخ تحویل و منتخب قرارداد طرف آزمایشگاه به نمونه ارسال یا آزمایش انجامدر روند کاری هم .3

  ای دوره بالینی ویزیت برای شده تعیین زمان در کنترل درمان آزمایشات
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   00شماره بازنگری:  

انتقال و ایمن  ظه های امن وحفوری مفراهم آ، نمونه بسته بندیاستانداردهای اجرای مدیریت  .4

 العمل های انتقال نمونه در جهت پیشبرد برنامهدر چارچوب دستور نمونه

  بالاتر سطوح توسط شده ریزی برنامه مرتبط جلسات و پزشکی تیم ماهانه جلسات در شرکت .5
 

 غربالگری منتخب آزمایشگاه   

 / مرکز بهداشت شهرستان جهت انجام غربالگری بهداشتی معاونت با داد عقد قرار .1

 بالگری غر DBSهای پذیرش و ثبت کلیه نمونه .2

 ساعت 48انجام کلیه آزمایشات غربالگری حداکمر در  .3

 مرکز به اعلام و نامناسب هاینمونه رد و مناسب هاینمونه پذیرش) هانمونه بررسی .4

  بهداشت(

 را ممبت جینتا و یتلفن صورت به را نامناسب نمونه موارد است موظف شگاهیآزما تذکر مهم:

 .دینما گزارش کیژنت یستاد سکارشنا به یکتب و یتلفن وهیش دو به

اعلام جواب آزمایشات ممبت غربالگری و موارد رد نمونه به مرکز بهداشت شهرستان در  .5

 اسرع وقت بصورت تلفنی / نمابر

اختلاف شماره کاغذ، ام در فرم ثبت اطلاعات که شامل خوانی و ابهاعلام هر گونه عدم هم .6

 ز بهداشت شهرستانثبت دو نوزاد با شماره یکسان و. . . به  مرک

در پایان  استان( یا) شهرستان بهداشت مرکز به نوزادان غربالگری موارد همه پاسخ اعلام .7

 هر هفته

از سوی  گیریمشارکت در اجرای برنامه های آموزشی ابلاغ شده پرسنل مراکز نمونه .8

 سطوح بالاتر

 اخذ هزینه آزمایش غربالگری مطابر تعرفه اعلام شده معاونت بهداشت .9

 ها و ستاد وزارت بهداشت بر حسب شرایط ابلاغ شدهسال اطلاعات درخواستی دانشگاهار .10

 

 تائید آزمایش انجام آزمایشگاه  

/ مرکز بهداشت شهرستان جهت انجام و پیگیری آزمایش بهداشتی معاونت با قرارداد عقد .1

 تایید

 درمان یهاشگاهیآزما مستندات عقد قرارداد با اداره امور وجود .2

دهنده نمونه جهت دریافت نمونه بر اساس های حد واسط و انتقالمایشگاهآزداد با عقد قرار .3

 توافر فیمابین

 یهانمونه یبر رو نیآلانلیفن شیآزما انجامو  آزمایشگاه توسط نوزاد پذیرش یا نمونه دریافت .4

DBS استفاده درمان( با  یهاشگاهیاز اداره امور آزما یابلاغ یها)بر اساس دستورالعمل یارسال

 HPLCاز دستگاه 
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   00شماره بازنگری:  

 مرکز به منتخب ژنتیک زمایشگاهآ  /آزمایشگاه از تأیید آزمایشات پاسخ فوری و مکتوب اعلام .5

 ساعت 48حداکمر تا  استان /شهرستان بهداشت

  مرتبط آموزشی هایبرنامه در مشارکت .6

  کیفیت تضمین استقرار و ممیزی تیم با همکاری .7

 یید مطابر تعرفه اعلام شده معاونت بهداشت وزارت بهداشتاخذ هزینه آزمایش غربالگری / تا .8

 ها و ستاد وزارت بهداشت بر حسب شرایط ابلاغ شدهارسال اطلاعات درخواستی دانشگاه .9

 
 

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

 صورت قرارداد طرف شده دییتا شگاهیآزما در یستیبا د،ییتا شاتیآزما یبرا هایرگینمونه هیکل    

 های حدواسط است: زیر به عهده آزمایشگاه وظایف این اساس بر ردیگ

)معرفی شده از  منتخب تائید آزمایشگاه پایبندی به الزامات ذکر شده در قرارداد منعقده با .1

 معاونت به قرارداد کپی ارسال هم چنین و بهداشت با هماهنگی معاونت درمان( معاونت سوی

 دانشگاه درمان و بهداشت

 تعیین استانداردهای به توجه با نمونه ارسال و تهیه چگونگی راهنمایی دریافت پیگیری .2

  شده

  شده اعلام استانداردهای اساس بر تایید آزمایش انجام جهت درخواستی نمونه تهیه .3

 تایید آزمایشگاه به نمونه ارسال .4

 تایید آزمایشگاه به ارسالی ایههنمون کلیه جواب پیگیری .5

 هایبیماریژنتیک  کارشناس) شهرستان بهداشت مرکز به ممبت هایجواب تلفنی اعلام .6

  همزمان طور به (غیرواگیر

 تایید آزمایشگاه از مکتوب جواب دریافت پیگیری .7

 شهرستان بهداشت مرکز به آزمایشات مکتوب جواب ارسال .8

    و رعایت استانداردهانحوه اجرای کار   پایش و ارزیابی .9
 

 های های تایید و یا آزمایشگاهی )اعم از آزمایشگاهپزشک صیتشخ هایشگاهیآزما فیوظا

 ژنتیک پیشگیری(

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

 .دهستن انطباق عدم تیریمد کارآمد نظام کی جادیا و تیفیک ریفراگ

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

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

 .دینما دییتا کار به شروع از قبل را آنها تیصلاح

تمام  سال 1 مدت تا مراقبت از بیمارروند  پی گیری  منظور به هستند موظف هاشگاهیآزما .4

 -20 فریزر در سال یک تا را حداکمر آفکات زیر آلانینفنیل سطح با هاینمونه یهاکارت

 سال 5 حداقل مدت به آفکات از بالاتر آلانینفنیل سطح با هاینمونه و گرادسانتیدرجه 

  .ببرند نیب از را هاآن پسس ونگهداری  با کد شناسه گرادسانتیدرجه  -20 فریزر در

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

 .است یو نیوالد تیرضا

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

 .است مرجع

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

 .شود داده عودت

 عدم صورت در و ن،یوالد تیرضا مستلزم دارای مشخصات فردی یهانمونه یرو پژوهش .8

دارای مشخصات فردی  یها نمونه یکیژنت یبررس) است هاآن از یکی تیرضا ،یدسترس

 (.است نوزاد پدر تیرضا مستلزم

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

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

 .ندارند را یتجار ای یپژوهش یهاسازمان

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

 .است پژوهش در اخلاق تهیکم و اطلاعات تیریمد اداره مجوز به

به  های علوم پزشکی و جوابدهیبا دانشگاهمنعقده رعایت کلیه موازین مطابر با قرارداد  .12

 ساعت  24-48ظرف مدت  مارانیب هیکل

 

 انستیتو پاستور خدمات تشخیصیدهنده ارائه  بیوشیمی مرجع کشوری وظائف آزمایشگاه( 

 (ایران

با  اری و تعیین موارد غیرکلاسیکجهت تایید تشخیص نهایی بیم /بیمارپذیرش نمونه .1

 انجام آزمایش رویو  DHPRگیری فعالیت آنزیم برای اندازه DBSنمونه  انجام آزمایش روی 

به  از بیمارستان منتخب؛ ارسال شده بیوپترین نوزاد گیری نئوپترین ونمونه ادرار جهت اندازه

  ایران آزمایشگاه مرجع کشوری انستیتو پاستور

  HPLC تکنیک از استفاده با ارسالی های نمونه روی بر آلانینفنیل آزمایش انجام .2

 بیمار شرایط حسب بر هفته 2 تا ساعت 48 ظرف منتخب بیمارستان به ها جواب اعلام .3
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 های آموزشی مشارکت در اجرای برنامه .4

 مشارکت در تدوین استانداردهای برنامه کشوری .5
 

  درمان  کنترلانجام دهنده آزمایشات آزمایشگاه وظائف 

کنترل  منظوربه  HPLCروش  به ی هپارینهیا پلاسما DBSانجام آزمایش بر روی نمونه  .1

 مورد تائید آزمایشگاه مرجع سلامت  HPLCدرمان در آزمایشگاه منتخب 

 آزمایشات در زمان تعیین شدهارائه جواب  .2

ر نباشد، در صورتی که امکان انجام آزمایش با دلایل مستدل در بیمارستان مقدو تبصره: 

به آزمایشگاه طرف  PKUلازم است نمونه بیمار اخذ و توسط آزمایشگاه بیمارستان منتخب 

 ؛جواب آزمایش در بیمارستان منتخب به خانواده بیمار تحویل گردد قرارداد ارسال شود و

 .ه خارج از بیمارستان اعزام نشود()به نحوی که خانواده برای دادن نمونه و یا اخذ جواب ب
 

 

 گیری نمونه( 5-2 

 مورد فیلتر کاغذ از استفاده است. غربالگری اول شرط مناسب زمان در و شرایط با نوزاد از صحیحگیری نمونه

 .استصحیح  گیری نمونه ضروریات از نیز دیگر فیلترهای بکارگیری عدم و   903برنامه کشوری واتمن تائید

 روش اساس بر و تولد از بعد روز 5 تا 3 فاصله در و خونگیری گیرینمونه بخش در مندرج موارد رعایت

  . شودمی انجام ، است شده ارائه CLSI1بالینی  هایآزمایشگاه ملی استاندارد کمیته توسط که استانداردی

قبل از  باید آموزش نیروی انسانی جدید) .است بار در سال ضروریگیری یکنمونه حضوری کارکنان آموزش

 ردد(کار انجام گه شروع ب

 تکمیل و مشخصات نوزاد روی کارت گاتری درج شود. 1گیری، فرم شماره قبل از نمونه *

 گیری نام و نام خانوادگی نوزاد از همراه نوزاد پرسیده شود.مجددا در زمان نمونه *

 

 نکات قابل توجه:
نیل کتوندوری بعدد ف گیری در غربالگری خصوصا غربالگری نوزادان برای بیماریبهترین زمان جهت نمونه .1

 می باشد. گی نوزاد( ه روز 5تا  3)ساعت از تغذیه کافی نوزاد با شیر مادر  72از 

پدنجم و یدک نمونده در  ( باید یک نمونه در روزهای سوم تا گرم 1500) با وزن کمتر از  از نوزادان نارس .2

 ( گرفته شود. گرم 5002وزن بیشتر از  با یک ماهگی)

                                                           
1 * CLSI Clinical and Laboratory standards Institute 
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علتی( باید یک نمونه در روزهای سوم تا پنجم و یک نمونده  ی در بیمارستان به هربستر از نوزادان بیمار) .3

 هم مد نظر باشد( 2)الزامات بند  ( گرفته شود. )در شرایط بهبود در زمان ترخیص از بیمارستان

 بدرای خونسالگی انجام نشده است نمونه تا یک ماهگی 3در مورد کودکانی که غربالگری در مورد آنان از  .4

توجده شدود از انجدام  .آزمدایش شدود HPLCبدا روش  شود تاگرفته می کتونوریبیماری فنیل غربالگری

 غربالگری با روش اسپکتروفتومتری برای این گروه اکیدا خودداری شود.

کتونوری منفی است اما نوزاد تاخیر در تکامدل دارد در مواردی که نتیجه غربالگری در مورد بیماری فنیل .5

انجدام  HPLCبدا روش  بایدد آلانین خونآزمایش تعیین سطح فنیلد از کودک گرفته شده و نمونه مجد

 گیرد.

از زمدان سداعت  72تدا  48اندد بده فاصدله گیری مجدد از نوزادانی که تعویض یا تزریر خون داشتهنمونه .6

 گردد.توصیه می تعویض خون

جهدت رد یکدی از اندواع  DHPR (Dihydropteridine Reductase)گیری خون بدرای آزمدایش نمونه .7

ماه بعد از تعدویض یدا  3اند در مورد نوزادانی که تعویض یا تزریر خون داشته کتونوری غیرکلاسیک،فنیل

 گردد.تزریر خون توصیه می

 :نمایدمواردی که آزمایش غربالگری را به صورت کاذب منفی می .8

گیری گیری شود و یا به هر دلیل در زمان خون، خونتولداز ساعت  48در صورتی که از نوزاد قبل از گذشت 

سی سی به ازای کیلوگرم وزن  50روز و هر روز  3)مصرف شیر مادر به مدت  تغذیه کافی با شیر نشده باشد

شود. سی سی شیرخشک به ازای کیلوگرم وزن نوزاد(، آزمایش به صورت کاذب منفی می 30نوزاد یا روزانه 

گیری و آزمایش، ساعت از شیر تغذیه شده باشد، خون 72که نوزاد به مدت در این شرایط باید در زمانی 

 مجدداً تکرار شود.

 :تواند به صورت کاذب منفی شودنوزاد میفنیل آلانین آزمایش نیز نتیجه  زیردر حالات 

  ،اشکالات تکنیکی 

  ،دیالیز 

  ،تزریر یا تعویض خون 

 ،تغذیه خوراکی یا وریدی با مواد کم پروتئین 

 NPO فنیل آلانین شرایطی نظیر این موارد که مانع افزایش بودن و (Phe) خون می شود.  

کند و باید برای باید بعد از رفع عامل )زمان رفع عامل را پزشک معالج تعیین میفوق  در هر یک از این حالات

ی را ثبت و به هر نوزاد بستری در بیمارستان توسط پزشک در پرونده ترخیص زمان مناسب آزمایش غربالگر

گیری و ساعت با شیر صورت گرفته باشد، نمونه 72والدین آموزش( و در شرایطی که تغذیه نوزاد به مدت 

 آزمایش مجدد به روش ذکر شده، صورت گیرد. 

ضروری است نمونه غربالگری قبل از ترخیص بیمار از بیمارستان تهیه گردد، مگر این که نوزاد قبل از  تبصره:

بیمارستان ترخیص شود؛ در آن صورت لازم است عدم غربالگری نوزاد در برگه خلاصه پرونده با  روز سوم از
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خودکار قرمز ثبت شود. همچنین والدین به طور کامل نسبت به مراجعه به موقع برای غربالگری و پیگیری 

 نتیجه، آموزش داده شوند.

 :دنمایمی مثبتمواردی که آزمایش غربالگری را به صورت کاذب  .9

، هیپرالیمانتاسیون، PKUهای کبد، نارسی نوزاد، ابتلای مادر به در حالاتی نظیر اشکالات تکنیکی، بیماری

تواند به صورت های کلیوی و مصرف داروهایی چون تری متوپریم آزمایش غربالگری میتیروزینمی، بیماری

 کاذب ممبت شود.

به ممبت یا منفی شدن آزمایش غربالگری نوزاد شود.  تواند به صورت کاذب منجراشکالات تکنیکی می نکته:

 گیری و آزمایش غربالگری تکرار و نتایج مجدداً ارزیابی شود.در این موارد نیز باید نمونه
 

 وسایل مورد نیاز:( 5-2-1

  903کاغذ فیلتر واتمن، 

 گاز،  

 ،راک برای خشک شدن فیلترها  

 تالک، پودر دستکش بدون 

 ،پد الکلی یا پنبه الکی، چسب(،  ست نمونه گیری )لانست 

  ،کاغذ گاتری 

  ،گاز استریل 

 فتی باکس،یس 

 ،)وسایل گرم کننده )کیسه آب گرم، ژل، حوله 

  ،پاکت کاغذی 

  ،پاکت مخصوص برای ارسال نمونه ها 

 ،کیسه پلاستیکی زیپ دار  

 ،بالشتک رطوبت گیر 

  ،کارت نشانگر رطوبت 

  ،مستندات برنامه 

  ،زونکن جوابدهی 

 ای مربوطهفرم ه. 

 

 گیرینمونه فرم کردن پر (5-2-2

 .شود تکمیل شده درج جزئیات با و کامل طوره ب یریگنمونه از قبل و ابتدا باید گیرینمونه مخصوص فرم

 از شود. قبل تکمیل صاف سطح روی و خودکار با گیرینمونه مخصوص فرم روی خوانا و دقیر لازم مشخصات
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 .شوید مطمئن آنها بودن یکسان از و داده تطبیر را خونی کارت و پرسشنامه ایهشماره گیرینمونه شروع

 . است مهم بسیار هاشماره بودن یکسان از اطمینان
 

 نوزاد کردن آماده (5-2-3

 را او پای فقط نوزاد سرماخوردگی و آلودگی از جلوگیری شود. برای انجام مادر آغوش در تواندگیری مینمونه

 ترپائین قلب سطح از بایستمی گیریخون محل )1است )شکل نوزاد پای پاشنه گیریخون محل. دنمائی لخت

 یک با را پا پاشنه گردد. خوداری پا پاشنه از گیرینمونه از راش و تورم بریدگی، اسکار، داشتن صورت در .باشد

 افزایش باعث گرادسانتی درجه 41 -40حرارت ( یابد محل افزایش در خون جریان تا کنید گرم ولرم حوله یا گاز

 و پا پاشنه در لانست محلبپوشید. دستکش  و شسته خوب را هایتاندست شود(.می موضع در خون جریان

 خشک هوا جریان در تا کنید صبر و نموده پاک خوبی به الکل پد  یا و %70 ایزوپروپانول الکل با را آن اطراف

 .گذاردمی اثر آزمایش نتایج بر و داده قرار تاثیر تحت را نمونه، پوست روی مانده باقی الکل . توجه شود کهشود

  گردد.می سرمی ظاهر حلقه فیلتر کاغذ روی بر نمونه اطراف در شده، قرمز هایگلبول همولیز باعث الکل
 

 
 محل لانست زدن -1شکل 

 گیری از نوزادنمونه ( 5-2-4

 به آرامی و یکنواخت لانست مورد تایید ضربه ، با استفاده ازوضعکردن م ضد عفونی پس از پوشیدن دستکش و

 برای نارس نوزادان شود. در جاری راحتی به خون تا نمائید وارد 1شکل مطابر نواحی تعیین شده در  پا پاشنه

 امکان هک دلیلی هر باشد. به مترمیلی 2 از بیشتر نباید پانچ عصب، عمر و تاندون استخوان، به آسیب از جلوگیری

 پا و پاشنه کناری حاشیه شود. انجام گیریدست خون کناری نرمه از باشد، نداشته پا وجود پاشنه از گیریخون

 دست )بند آخر انگشتان میانه وسطح داخلی انگشت از  بالغین در. (1شکل ) است محل ترینمطمئن دست نرمه

در نوزادان  پا پاشنه به ناحیه مرکزی گردد.می  استفاده دست نرمه اًز یکسال معمولا از بزرگتر هایبچه و یا چهارم(

 است. نزدیک پوست به خیلی استخوان زیرا نزنید ضربه

 فشارهای سپس ،(گرددمی خون رقت باعث و است مایعات نسجی حاوی چون) پاک کرده گاز با را خون اول قطره 

 نزدیک قطره خون  به را گیرینمونه کارت. گیردل شک بزرگی قطره کنید تا وارد پا پاشنه به مختصری و متناوب

 اشباع را آن و بپوشاند یکنواخت صورت به را آن روی و پشت و شده فیلتر دایره مرکز جذب بخود خود کرده تا

 کرد. تهیه شده ذکر به روش فیلتر کاغذ روی نمونه خون دایره 5 توانمی صحیح تکنیک یک کند. با

 نکات مهم:
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مورد تایید وزارت بهداشت و  ودارای نام تولیدکننده، شماره ساخت و تاریخ انقضاء   903مناز کارت وات* 

 استفاده گردد. درمان
غربالگری  برای فیلتر روی کاغذ بر خون قطره انتقال و وسیله سرنگ(ه )ب وریدی خون وری نمونهآجمع*

 استفاده است.  قابل PKUرل درمان بیماران گردد ولی روش مذکور در انجام آزمایش کنت استفاده نباید نوزادان

 .است مترمیلی 2 سوزن لانست مورد تایید حداکمر طول *

زدن لانست مجدد به محل خودداری شود، در  گیری از یک محل موفقیت آمیز نبود از*در صورتی که نمونه

 ی جدید استفاده شود.گیرست نمونه باید از  صورت محل مناسب دیگری باید سوراخ ایجاد شود که در این

 

 

 زخم از مراقبت (5-2-5

تا بند  و داده قرار گیریخون محل روی را گاز دقیقه 5 مدت به دارید نگه بدن سطح بالای را پا گیری،نمونه از بعد

 گیرینمونه محل روی بر حساسیت مخصوص ضد چسب توانمی سپس  .دهید فشار دست با آوردن خون موضع 

 safety box پسماندهای تیز در. شوند معدوم بهداشتی شکل باید به شده استفاده وسایل تمام و لانست. قراردهید

 زدایی به طریقه بهداشتی دفع گردد.وری شده و پس از آلودگیآن( جمع)ظرف ایم

 

 گیرینمونه در مهم نکات (5-2-6

 .استاولین گام قبل از هرگونه اقدام، چک کردن تاریخ و ساعت تولد نوزاد  .1

 . نیست نوزاد بودن ناشتا به نیاز گیری نمونه جهت .2

 ساعت تغذیه مناسبی با شیر داشته باشد.72قبل از نمونه گیری حداقل به مدتنوزاد باید  .3

گیری از پاشنه پا نوزاد بهتر است نوزاد در آغوش مادر یا همراه قرار گیرد این امر منجر به هنگام نمونه .4

 .شودکاهش احساس درد در نوزاد می

 تر باشد.گیری باید از سطح قلب نوزاد پایینمحل خون .5

 نویس،روان از شود استفاده نوشته خودکار توسط صرفا گیرینمونه فیلتر کاغذ روی نوزاد مشخصات .6

 :شامل موارد این .است ممنوع  ...و مداد و خودنویس

 نوزاد خانوادگی نام و نام 

 جنسیت 

 تولد ساعت و تاریخ 

 برداری نمونه ساعت و تاریخ 

 نوزاد مادر خانوادگی نام و نام 

 تولد محل بیمارستان نام 

 .نگردد خارجی مواد به آغشته عنوان هیچ به گیرینمونه کاغذ فیلتر .7

 .شود خودداری جدا دوایرکاغذ فیلتر سطوح بادست حتی با دستکش تماس  از .8
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 دداری شود.های تهیه شده خارج از سیستم برنامه غربالگری نوزادان خواز پذیرش نمونه .9

 گیری را انجام داد.توان نمونهداشته باشد می اگر نوزاد واکسن زده یا مختصری تب و سرماخوردگی .10

 

 (2) شکل مناسب نمونه هایویژگی (5-2-6-1

 .باشد دایره صورته ب باید نمونه شکل .1

 .باشد متر میلی 5 بیش از خون لکه قطر .2

 .شود دیده همسان طرف دو از خون لکه .3

 .نباشد هم روی لکه دو .4

 .نباشد لکه یک بیش از دایره یک در .5

 .نباشد خارجی مواد به آغشته یریگنمونه فیلتر کاغذ .6

 .باشند انگشت اثر بدون خون هایلکه .7

 

 
 : تصویر نمونه های مناسب و نامناسب بر روی کاغذ فیلتر2شکل 

 

 :* نکته مهم
ر نشدن دایره یا عدم اشباع فیلتر کم بودن حجم نمونه گرفته شده بر روی کاغذ فیلتر و بصورت پ

ترین منابع ایجاد خطا در بخش قبل از تجزیه است. با توجه به این که قطر پانچ کاغذی یکی از رایج

                   مترمیلی 10تا  5پرکردن دایره از خون با قطر متر است، میلی 2/3آلانین گیری فنیلدر اندازه

بسیار مهم و  که به یک باره روی کاغذ قرار گیرد، قطره خون روان با یکمتر( میلی 10)ترجیحا 

 شود. کوچک بودن لکه خون منجر به اخذ نتیجه کمتر از مقدار واقعی میضروری است. 

 رایب دیگری نمونه باید آزمایشگاه باشد، (2)شکل  مناسب نمونه هایویژگی فاقد نمونه که صورتی در

 .نماید درخواست آزمایش

 

 گیرینمونه از مراکز نمونه ارسالنگهداری و نحوه  شرایط (5-2-7

 مخصوص قرار مسطحراک  روی افقی صورت به را نوزاد خون حاوی گیرینمونه کارت نمونه، تهیه از بعد .1

 .دهید

درجه  18-25( اتاق حرارت فیلتر در کاغذ خون بر روی هایزمان لازم جهت خشک شدن کامل لکه .2

 .استساعت  3 مدته بگراد( سانتی
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 جداً غبار و گرد و دود به آلوده هوای جریان در خونی هایکارت دادن قرار از شدن خشک زمان در .3

 .شود خودداری

 .شود پرهیز اکیدا خورشید نور مستقیم تابش و حرارت معرض در خونی هایکارت گذاشتن از .4

 .باشند تاخوردگی یا و چروک بدون بایستمی گیرینمونه هایکارت .5

 .دهید قرار پاکت نوزاد در مشخصات فرم ضمیمه به و جداگانه را شده خشک کاملاً  هاینمونه از کی هر .6

  .صورت گیرد هاآن آسیب در ایجاد و فشار بدون بایستانتقال کاغذ فیلترها می نگهداری و .7

 .شوندبندی بسته خونی هایکارت حمل ظرف در نباید های بیولوژیکنمونه شیمیایی و سایر مواد .8

 اطاق حرارت درجه در رطوبت به مقاوم هایپاکت در هفته یک مدت به توانمی را خونی هایکارت .9

 .نمود نگهداری

صورتی که میزان  در سیلیکاژل حاوی و دارزیپ پلاستیکی هایپاکت خون در هایلکه حاوی هایکارت .10

قابل  گرادسانتی جهدر 4-8 دمایدر  یخچالسال در  2 تا درصد باشد 30 از کمتر رطوبت محیط

 ماند درمی پایدار سال 2 از بیش طولانی و مدت به گرادسانتی درجه -20فریزر در نگهداری است و

 انتقال در نوری، حتماً جذب میزان بر رطوبت نامساعد اثر علته ب درصد 30 از بیشتر رطوبت با مناطقی

 روی بر رطوبت زیرا .گردد کنترل گیرمواد رطوبت توسط محیط رطوبت باید آنها ها و نگهدارینمونه

 دارد. کنندهتعیین نقش هانمونه پایداری

 

-نمونه از بعد ساعت 24 حداکمر بایستاستان، می مرکز در غربالگری آزمایشگاه ها بهنمونه انتقال :1نکته مهم *

 در و کنید نگهداری لیخچا در را آن نمونه کاغذ فیلتر، سریع ارسال امکان عدم صورت در وگیرد  انجام گیری

  .شود ارسال فرصت اولین

 

مطابر اسناد های متابولیک ارثی است، کتونوری یکی از بیماریبا توجه به این که بیماری فنیل :2نکته مهم * 

-های متابولیک ارثی و تصمیمات کمیته کشوری؛ پس از انجام آزمایش، نگهداری نمونهتهیه شده مرتبط با بیماری

های با سطح و نمونهگراد سانتی درجه -20در فریزر آف حداکمر تا یک سال آلانین زیر کاتفنیل های با سطح

 از الزامات است.گراد سانتی درجه -20در فریزر سال  5آف به مدت حداقل آلانین بالاتر از کاتفنیل

 

 آلانینفنیل گیریاندازه آزمایشگاهی هایروش( 5-3

 و کمی نیمه کیفی، هایروش به آمینه اسیدهای سایر مانند آلانینیلفن :غربالگری هایالف( روش

                   .است گیریاندازه قابل کمی

  

 :اسپکتروفتومتری روش -1
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 برای دستیابی قابل و مناسب روشی عنوانه ب مطالعات از بسیاری در اسپکتروفتومتری روش

     .                     است شده معرفی غربالگری

. است متفاوت PKU بیماری برای نوزادان غربالگری برای استفاده مورد روش مختلف درکشورهای

                                               فلوریمتری استفاده مورد هایروش ترینایعش آمریکا در ممال عنوانه ب

 .است  spectrometry   Tandem mass و

 کشور در غربالگری روش عنوان به اسپکتروفتومتری روش کشور، امکانات تنگرف درنظر با  ایران در

 تاثیر تحت و شده استخراج فیلتر کاغذ روی خون لکه از آلانینفنیل روش این در .است شده انتخاب

 به محیط در موجود NAD احیای باعث واکنش. گیردمی قرار دهیدروژنازآلانینفنیل آنزیم

NADH قرمز به مایل صورتی رنگ و اندیکاتورشده احیای باعث محصول این خود که گرددمی 

 490 موج طول در دارد، مستقیم رابطه آلانینفنیل غلظت با که شده ایجاد رنگ. کندمی ایجاد

 در. شودمی محاسبه کالیبراتورها، از حاصله منحنی با مقایسه در نتیجه و شده خوانش نانومتر

 که گرددمی تبدیل محصولی به مشخص آنزیم تاثیر تحت آلانینیلفن اسپکتروفتومتری، هایروش

 .است سنجش قابل محصول این
 

 :فلوریمتری روش -2

 فلورسنت ترکیب یک به تبدیل هیدریننین با  L-lecyle-L-alanine حضور در آلانینفنیل

 برای مس تاراتتار قلیایی راژین .دارد مستقیم رابطه آلانینفنیل غلظت با آن میزان که شودمی

 در غربالگری هایروش ترینمتداول از یکی روش این. رودمی کاره ب فلورسنت محصول کردن پایدار

 .است متحده ایالات
 

3-Tandem mass spectrometry 

 نظر مورد ترکیب ابتدا. گیرندمی قرار هم سر پشت mass analyzer بیشتر یا دو روش این در

 به خنمی، گاز یک با برخورد در بعد مرحله در. شودمی جدا مواد سایر از طریر این از و شده یونیزه

 حساسیت، از روش این. شودمی خوانش بعدی اسپکترومتر توسط و آمده در کلوئید حالت

 آنجایی از. دارد کمی کاذب منفی و ممبت موارد بوده، برخوردار بالایی دقت و صحت اختصاصیت،

 امکان که مواردی در دارد نیز بالایی هزینه آن انجام و دارد نیاز هویژ فنی تسلط و آوریفن به که

                دارد وجود همزمان طوره ب وسیع جمعیت در بیماری چندین غربالگری و آوریفن انتقال

 .است صرفه به مقرون
 

4- Guthri test 

                        خصوصا داراسپور هایباسیل از که است میکروبیولوژیک کمی نیمه روش یک گاتری تست

Bacilus subtilis رشد مهارکننده ماده یک حاوی که آگاری در هاباسیل. نمایدمی استفاده 

 تلقیح است،( نظردارد مورد آمینه اسید با مشابه مولکولی ساختمان اغلب مهارکننده) باکتری
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 رشد نظر از پلیت مشخص مدت از بعد .شودمی انکوبه پلیت و گرفته قرار آگار روی نمونه. شوندمی

 ماده فعالیت موردنظر، آمینه اسید از بالایی مقادیر وجود درصورت. شودمی بررسی باکتری

 مقادیر که شودمی طراحی طوری سیستم. گرددمی مشاهده باکتری رشد و یافته کاهش مهارکننده

 .نماید شناسایی را آمینه اسید غیرطبیعی
 

 (فریک کلرید ایشآزم) فتومتری روش-5

 مقدار تا که آنجایی از ولی. شودمی استفاده ادرار در پیرویکفنیل شناسایی برای فریک ازکلرید

 روش این در سنجش قابل مقدار به پیرویکفنیل نرسد، mg/dL 15-12 به خون آلانینفنیل

 . شودنمی استفاده غربالگری مقاصد برای رسد،نمی

 

 تشخیص تایید هایروش ب( 

                   گردد. گیریاندازه کمی برای تایید تشخیص باید به روش آلانینفنیلگیری اندازه

 Thin layer chromatography ،Ione exchange chromatographyکروماتوگرافی هایروش

(HPLC)، و Gas liquid chromatography فنیل گیریاندازه کروماتوگرافیک هایروش ترینمتداول-

 به توجه با HPLC نمایند،می بیان کمی صورته ب را نتایج کهالذکرفوق روش 3 بین از. هستند آلانین

 توجه مورد برای تایید تشخیص در کشور ایران  آنالیز کوتاه زمان و مناسب تفکیک قدرت عالی، حساسیت

 .است گرفته قرار

 

 غربالگری و تائید تشخیص هایآزمایشگاهعملکرد مطلوب ( 5-4

 فضای فیزیکی مشخصات ( 5-4-1

باید فضای مناسب برای کارها در نظر گرفته شود به نحوی که از کیفیت ایمنی و کارایی خدمات در آزمایشگاه 

مساحت کافی باید  مراجعین تضمین گردد. بیماران و کارکنان، سلامت و ایمنی ینان حاصل شده واطم

های تعدادکارکنان و میزان استفاده از سیستم جهیزات،تعداد ت ها،متناسب با حجم کاری، تنوع آزمایش

کافی بودن فضای اختصاص داده شده را  باید مناسب و و آزمایشگاه بر این اساس اتوماسیون تخمین زده شود

 .ارزیابی کند تعیین و

 

کارکنان( 5-4-2  

 کیفیت ارکان تضمین ینترمهم یکی از ،غربالگری آزمایشگاه ثابت در و دیدهآموزش کارکنان از استفاده  .1

 .است

مطابر با دستورالعمل کارکنان مندرج در  پرسنل فعال در این آزمایشگاه باید دارای تحصیلات  .2

، در آموزشی هایو پس از طی دوره )حداقل کاردان علوم آزمایشگاهی( بودهاستانداردهای مرجع سلامت 

 کار نمایند.  ه آزمایشگاه غربالگری شروع ب
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 
 

 زیر را آموزش ببینند: هایسرفصلاز شروع به فعالیت در آزمایشگاه غربالگری باید  کارکنان قبل .3

 ،آشنایی با اصول غربالگری نوزادان 

  مستندسازیاصول آشنایی با مبانی تضمین کیفیت و، 

 نگه داری آنها، نحوه کنترل و آشنایی با تجهیزات مرتبط و 

 آزمایش غربالگری 200انجام حداقل و نیز  خطاهای آن وایی با اصول آزمایش وکنترل کیفی شنآ 

 .منابع ایجاد خطا جهت آشنایی کارکنان با فرایند انجام آزمایش و

ای ضمن خدمت هم برگزار گردد های آموزشی دورهبرنامه  ،لازم است بر اساس نیازسنجی آموزشی .4

 در پرونده کارکنان نگهداری گردد. یوسوابر آموزش

 باید صحت آزمایشات را به عهده گیرد. جد شرایطوامسئول فنی آزمایشگاهی  .5

 

 دیتائ یو دارا دهیدآموزش دیماه قبل با کیثابت حداقل ریدر صورت استفاده از پرسنل غ نکته مهم:*

 .باشد یتوسط مسئول فن تیصلاح یکتب

 

تجهیزات (5-4-3  

در صورت ورود  و استزادان ل فعلی غربالگری نواید در نظر داشت تجهیزات ذکر شده مطابر با دستورالعمب

 .استیا کیت جدید، تهیه سایر ملزومات مطابر با دستورالعمل انجام آزمایش ضروری  تکنولوژی و

 :استدر آزمایشگاه غربالگری نوزادان به شرح زیر  مورد استفاده ضروری تجهیزات( 5-4-3-1  

 کننده الایزادستگاه قرائت .1

های بایست حداقل روی طول موجداری گردد. دستگددداه میخری Plate Readerحتماً باید از نوع  

  مجهز باشد. (Mixing) کنندهمخلوط به سیستم  و نانومتر قابل تنظیم بوده 630، 405
 

 یزامخصوص الا شیکر .2

 .دور در دقیقه را داشته باشد 60بایست توانایی ایجاد لرزش شیکر می       

 

 مپلرمیکروپیپت/ س .3

شاخه از  8جای سمپلر ه توانند بها میدر صورت تمایل آزمایشگاه یتر(،لمیکرو 30-300شاخه ) 8سمپلر 

 مناسب استفاده نمایند. (Repetitive Pipettes)های اتوماتیک یا نیمه اتوماتیک میکروپیپت

 

 ماتیک(پانچر اتوماتیک )حداقل نیمه اتوترجیحاً  .4
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   00شماره بازنگری:  

 سایر تجهیزات شامل :   .5

 باشد.گراد سانتیدرجه  0-1ت تفکیک درق باید دارایدماسنج مورد استفاده : دماسنج 

 برفک ایجاد نکند و در طبقات  را داشته باشد.گراد سانتیدرجه  2-8قابلیت حفظ دمای  :یخچال

  مختلف از دمای یکسان برخوردار باشد.

  گرادسانتی درجه -20فریزر ، 

  ،سیستم تخلیص آب 

  کنداکتومتر 

  به نوع کیت مورد استفاده( با توجه بن ماری )در صورت نیاز 

 صورت نیازی به سیستم تخلیص  تواند آب مورد نیاز خود را خریداری نماید. در اینآزمایشگاه می *        

 آب نیست.         

  :مورد نیاز مصرفیو وسایل  مواد سایر .6

  ،دستکش 

 نوک سمپلر ، 

  آب درجه  های استاندارد، معرف ها ، کنترل ها......جهت تهیه محلولآب (II) 

 برنامهید یمورد تا کیت ، 

 درصد باشد( 5)دارای کلر فعال  10/1کننده خانگی با رقت محلول سفید،  

 موارد مورد نیاز برای انجام آزمون غربالگری مطابر با دستورالعمل کیت لتر و فی کاغذ 

  

 

 و تایید تشخیص های غربالگریآزمایشگاهآزمایش در ( 5-4-4 

 های غربالگریزمایشگاهآ ( 5-4-4-1    
 )اسپکتروفتومتری( آزمایش به روش کالریمتری شود وپذیرش می DBSهای نمونهها، در این آزمایشگاه .1

  .گرددانجام می

 DBS  mg/dl   4برای  آلانینفنیل (Cut off، مقدار برش )الذکربا روش فوق در آزمایش غربالگری .2

 .گردیده استتعیین 

 1به مدت آف آلانین زیر کاتبا سطح فنیلDBS هاینمونهبایست می ؛هانمونهبعد از انجام آزمایش  .3

در آزمایشگاه گراد سانتیدرجه  -20در فریزر سال  5به مدت آف های بالاتر از سطح کاتو نمونه سال

  نگهداری گردد.
 

  های تایید تشخیصآزمایشگاه( 5-4-4-2  
 4یا بیشتر از  مساوی و کالریمتری )اسپکتروفتومتری( به روش  لگریغربا DBSنین در نمونه آلامیزان فنیل اگر

گردد. نمونه گیری فراخوان میو نوزاد به مراکز نمونه استگرم درصد باشد تست غربالگری نوزاد ممبت میلی
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   00شماره بازنگری:  

DBS  در گردد. به آزمایشگاه تایید تشخیص ارسال میشده و  گرفتهز این مراک از نوزاد مذکور درتایید تشخیص

انجام HPLC روش  با استفاده از DBSبر روی نمونه  و تیروزین آلانینفنیلآزمایشگاه تایید تشخیص آزمایش 

نین در نمونه آلالفنیدر صورتی که  بوده گرم درصدمیلی 4/3در این روش  (cut off) برش مقدارگیرد. می

DBS گردد.ه بیمارستان منتخب معرفی میباشد نوزاد ب گرم درصدمیلی 4/3یا بیشتر از  مساوی و نوزاد 

 
 

 نکات مهم قابل توجه: *

 DBSآلاندین و یدک نمونده  در آزمایشگاه بیمارستان منتخب،  یک نمونه پلاسما برای اندازه گیری فنیل .1

بیوپترین از نوزاد  و یک نمونه ادرار جهت اندازه گیری نئوپترین و DHPRگیری فعالیت آنزیم برای اندازه

انسدتیتو  بیوشدیمی بده آزمایشدگاه مرجدع کشدوری گیریساعت پس از نمونه 4نهایتا تا  دد وگرتهیه می

 گردد. می ارسال ایران پاستور

بدا  اعدزام ندوزاد مناسب با روش امن و ایمن، پس از هماهنگی در صورت عدم امکان ارجاع نمونه تبصره:

 خانواده به انستیتو پاستور ایران انجام شود.

            ، میدزان بدرشآزمدایش در انجدام اسدتخراج شدن مرحلده علت اضافهه ، بDBSد تشخیص نمونه تایی در .2

(cut offفنیل )آن در نمونده پلاسما کداهش یافتده اسدت و میدزان  نین نسبت بهآلاmg/dl DBS 4/3  

 .تعیین گردیده است

جداسدازی پلاسدما از  و یآورجمدع نیخون در لوله حاوی ضد انعقاد هپدار دینمونه پلاسما با هتهی جهت .3

گراد یسانت درجه -20هفته در  کیدر مدت یک ساعت انجام گردد. نمونه به مدت  خون تام باید حداکمر

حداقل به  رناشیرخو  ستیبایم ،یدیور یریگنمونهاست. جهت  داریپا گرادیسانت درجه -70ماه در  2و 

 ا باشند.ساعت ناشت 12ساعت و کودکان و بزرگسالان به مدت  3 مدت

 گردد.یم نییتع   4mg/dl، هپارینهی ( برای پلاسماCut off) نیآلانلیمقدار برش فن   .4

انجام آزمایشات مرتبط بدا  mg/dl 4تا  2گردد در موارد سطح فنیل، آلانین بین خاطر نشان می تبصره مهم:

تاییدد مدوارد بددخیم  ضروری است و در صورت بکتونوری غیرکلاسیک با توجه به نظر پزشک منتخرد فنیل

 باشد.ضروری  نتیکژو  ممکن است مراقبت بیمارستانی

منتخب ارجاع شوند و در  مارستانیبالا دارند به ب نیآلانلیفن دیتائ شیکه در آزما یاست نوزادان یضرور .5

کتونوری ناشی از برای رد موارد بیماری فنیلشده تا  یریگاز نوزاد نمونه منتخب مجددا مارستانیب

 ،پلاسما یبر رو نیآلانلیفن شیآزما. گردندارجاع ایران پاستور  تویانست شگاهیآزما به 4BHکمبود 

DHPR   میانجام  ایران انستیتو پاستور بیوشیمی کشوری آزمایشگاه مرجعدر  و بیوپترین و نئوپترین-

  .گردد

 جهیاس نتاس رب موظف است پزشک منتخب تا آماده شدن جواب آزمایشگاه انستیتو پاستور ایران، سپس .6

های بیمارستانی و ژنتیک شروع رژیم درمانی و مراقبت یبرایا پلاسما  DBS یبر رو دیتائ شیآزما

و  DHPRآلانین و فنیل و پس از دریافت جواب آزمایشات ابر دستورالعمل بالینی عمل نمایدمط
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   00شماره بازنگری:  

-ر صورت وجود فنیلد ،از آزمایشگاه مرجع کشوری بیوشیمی انستیتو پاستور ایران و نئوپترین بیوپترین

  نماید.برنامه درمانی جدید برای وی تنظیم  کتونوری غیرکلاسیک

 دهینحوه گزارش( 5-5

لیتر و میکرومول گیری میلی گرم در دسیبایست به واحدهای اندازهنتایج آزمایشات تایید تشخیص می .1

 گزارش گردد. 

مول است برای تبدیل  SI ( System International)که واحد وزن در سیستم  به اینبا توجه  نکته:*

 لیتر به میکرومول کافی است از فرمول زیر استفاده گردد.گرم در دسیمیلی
 

 SIسیستم مقدار)میکرومول در لیتر( در  = mg/dlمقدارX ( 54/60فاکتور)

 
 

 آلانین در طول درمانهای کنترل فنیلآزمایشگاه( 5-6
لانین پس از تشخیص اولیه و شروع رژیم غذایی از الزامات پیگیری درمان آای سطح خونی فنیلگیری دورهاندازه

 گیری در سنین مختلف در بخش استانداردهای درمان ذکر شده است.موفر است. فواصل اندازه

پلاسمای یا  (DBS)نمونه لکه خون بر روی  لانینآای سطح خونی فنیلگیری دوره، اندازهبرای پیگیری درمان

 .انجام گردد HPLCروش با باید  هپارینه

یا پلاسمای  (DBS)نمونه لکه خون طور که در بالا اشاره شده است، ؛ هماننمونه مورد استفاده در این مرحله

  .استهپارینه 

 نمونه لکه خون(DBS) و بر روی  آمدهدست ه ر دست یا نوک انگشت ببسته به سن بیمار از پاشنه پا، کنا

-در آزمایشگاه بیمارستان منتخب تهیه میوش ذکر شده در این دستورالعمل ر مطابر به کاغذ فیلتر

درصورتی که سن بیمار کمتر از یکسال باشد، نمونه از پاشنه پا یا . گیردآزمایش انجام می سپس .گردد

انگشت )بند آخر انگشتان میانه و چهارم( ( و در سنین بالاتر از سطح داخلی 1نرمه کناری دست )شکل 

-شود. از سطح جانبی و نوک انگشتان و همچنین سایر انگشتان نباید نمونه( گرفته می3)شکل مطابر 

 گیری صورت گیرد.
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   00شماره بازنگری:  

 3 شکل

این  2-5گیری از پاشنه پا ذکر شده در بند مشابه با نمونهاز نوک انگشت دست   (DBS)گیری روش کلی نمونه

 انجام شود. گیری بایدسند بوده و تمامی مراحل مندرج در بخش نمونه

  هزار واحدی  5ز هپارین میکرولیتر ا 5ا خون وریدی بیمار بلیتر میلی 2برای تهیه پلاسمای هپارینه باید

به مدت در دقیقه  2500در دور  گیریحداکمر تا یک ساعت پس از نمونه مخلوط شود. این نمونه باید

               آلودگی با هر نوع بدون دقت و با  ،که پلاسما است ؛مایع زرد بالایی، سانتریفوژشدهدقیقه  15

 های قرمز جدا شود.سلول

 روشآخرین ویرایش  به زمینه این در. است برخوردار خاص اهمیت از آن ایمن و امن ارسال و نمونه مدیریت* 

-HD-GO-00-MN-PR  شماره به اجتماعی ژنتیک برنامه در بیولوژیک نمونه ایمن و امن انتقال نظام اجرایی

 .شود رجوع پیوست به آن استانداردهای و هادستورالعمل و 008

بیمار جهت انجام  ،ساعت نباشد 24در صورتی که آزمایشگاه بیمارستان منتخب قادر به انجام آزمایش در طی  *

 گیرد. این امر باگیری انجام میگیری محل سکونت خود مراجعه و نمونهآزمایشات کنترل درمان به  مرکز نمونه

صورتی انجام گیرد که جواب آزمایش در روز مراجعه بیمار به بیمارستان ه گیری باید بهمکاری مراکز نمونه

  منتخب آماده باشد.

گیری تحویل داده شود و والدین با در دسدت داشدتن جدواب جواب آزمایش بیمار به والدین توسط مرکز نمونه *

 به بیمارستان مراجعه کنند. آزمایش

 

  خدارج از محددوده  ،لازم به ذکر است در صورتی که نتیجه آزمایشدات کنتدرل درمدان کته مهم :نتبصره و

 12تدر از برای بیمداران بدزر  phe2><10سال و  12از  تربرای کودکان کوچک phe2><6)کنترل باشد 

ای یدک بدار هفتده DBS، بر روی پلاسدما و یدا HPLC، ضروری است آزمایش کنترل درمان به روش سال(

 نجام شده تا جواب آزمایشات به محدوده کنترل ادامه یابد.ا

 

 ( تضمین کیفیت 5-7
ایش به مدهد یک آزریزی شده و گام به گامی است که اطمینان میهای برنامهاز تضمین کیفیت فعالیت منظور

             پایش  .هستنددرستی انجام شده، نتایج آن صحیح و معتبر  بوده و خطاهای احتمالی قابل کشف و اصلاح 

مند سیستم و ارکان آن و ایجاد یک نظام کارآمد مدیریت عدم انطباق از اصول اساسی نظام مدیریت نظام

 کیفیت است.

حین  مدیریت نمونه،به جهت  آزمایشانجام قبل از فرایندهای بایست در برنامه تضمین کیفیت می استقرار  

 آزمایش، صورت گیرد.ام انج کیفیت( و پس از انجام آزمایش )کنترل
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   00شماره بازنگری:  

 آزمایش:  انجام قبل ازفرایند  کنترل و تضمین کیفیت( 5-7-1   

البته کارایی آزمایشگاه دارد. مدیریت نمونه یکی  مدیریت نمونه تاثیر مستقیم بر صحت نتایج آزمایشگاهی و

-اهای این مرحله میهای کنترل فرآیند قبل از انجام آزمایش است و موجب کاهش خطترین جنبهاز مهم

گیری، ثبت و پذیرش نمونه، شود. یک برنامه جامع مدیریت نمونه باید بتواند شناسایی بیمار، نمونه

 )به هنگام ارجاع نمونه( و امحاء نمونه را تحت کنترل بگیرد.  نگهداری و انبارش، بسته بندی و حمل و نقل

 :شود که در آن استفاده  یای مدونهاز روشگیری باید آوری نمونه یا نمونهبرای جمع  

  به درستی انجام شود. بیمارتعیین هویت 

 و در زمان مناسب انجام شود. حجم ،(کاغذ فیلتر) مناسب در ظرفنمونه  آوری جمع 

 ثبت گیرینمونه مرکز در شده شناسایی مشکلات و خطاها) های غیرقابل قبول رد شوند.نمونه  

 وپیشگیری از وقوع مجدد آن صورت گیرد(لازم جهت برطرف شدن  ماتن اقداد و پیرو آنشو          

 درستی ثبت شونده بها نمونه. 

 .ملاحظات عمومی و اختصاصی ایمنی رعایت شوند 

 ها باید در مدت زمان قابل قبول به آزمایشگاه انتقال یابند.نمونه 

 

 نکات مورد توجه در ارجاع نمونه به آزمایشگاه دیگر به شرح زیر است:

 .گرددارجاع  مورد تایید آزمایشگاه مرجع سلامتنمونه به آزمایشگاه  .1

  استانداردهای اساس بر نمونه ایمن و امن انتقال و سازی آماده هایروش به نسبت کارکنان آگاهی از .2

 ایمن و امن انتقال نظام اجرایی روشآخرین ویرایش  به زمینه این در. شود حاصل اطمینان ابلاغی

 هادستورالعمل و HD-GO-00-MN-PR-008  شماره به اجتماعی ژنتیک برنامه در یکبیولوژ نمونه

 .شود رجوع پیوست به آنو استانداردهای 

 کاغذ روی بر شده گرفته نمونه حجم بودن کم ممال عنوان به انطباق عدم موارد ثبت و شناسایی .3

 در خطا ایجاد منابع ترینرایج از یکی کاغذی فیلتر اشباع عدم یا دایره نشدن پر صورت به و فیلتر

 .شود پیگیری و ثبت باید مشاهده صورت در که است تجزیه از قبل بخش

 آزمایش: کنترل و تضمین کیفیت فرایند انجام( 5-7-2

 ت دو وظیفه بریهای کنترل کیفهای تشخیصی اعم از کیفی یا کمّی نیازمند کنترل کیفیت هستند. روشآزمایش

 عهده دارند:

 وجود یا عدم وجود خطا تعیین    .1

 کمک به تعیین ماهیت خطا )تصادفی یا سیستماتیک(    .2

 Testکنند که خطا در هر یک از اجزای سیستم آزمایش یا گر کمک میهای کنترل کیفیت به آزمایشروش

System  زمایش، دستگاه، لوله آاعم از ابزار پایه  و تجهیزات، دستورالعمل فنی انجام آزمایش، تکنولوژیستشامل
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

و محیط را  کنترل، نمونهیا کالیبراتور،  استانداردها، و غیره، کیت سنجی و انتقال حجم، انکوباتوروسایل حجم

 و دامنهرد نظر شود که میزان آنالیت موهای کنترل کیفیت معمولا از مواد کنترل استفاده میشناسایی کند. در روش

کنترلی در هر سری  عتبر مشخص شده است. استفاده از این مادههای متغییرات قابل قبول آن به یکی از روش

کند که گر کمک میدست آمده از آن با محدوده قابل قبول )مورد انتظار( به آزمایشه نتایج ب آزمایش، و مقایسه

. )غیرقابل قبول( گیردمشخص کند تغییرات مشاهده شده ناشی از شانس است )قابل قبول( و یا از خطا منشا می

تواند به تشخیص تصادفی بودن از سیستماتیک بودن خطا کمک کند. تعیین اقدام اصلاحی، الگوی تکرار تغییرات می

های ت از روشیاست. در کنترل کیفسیستماتیک بودن یک خطا میسر فقط پس از تشخیص تصادفی بودن یا 

ها خطاها شناسایی و ه بر مبنای آنشود کمشخصی استفاده میو نمایش نموداری و اصول و قواعد آماری، ثبت 

 شود.ها معلوم میماهیت آن

 :مهم در انجام آزمایشاتنکات 

  حفظ شود. گرادسانتی درجه 20-25در محدوده باید دمای اتاق 

 قبل از شروع آزمایش صورت گیرد. "اها دقیقپانچ کردن نمونه 

 پانچ با ضربات ملایم از  نه،برای اطمینان از پاک بودن فضای داخل پانچ بعد از برش هر نمو

 .گرددذرات کاغذ فیلتر باقیمانده تخلیه 

 کامل نمونه زیر بافر اطمینان حاصل شود. رفتناز قرارگ 

 .از تماس دست با سطوح زیرین پلیت خودداری شود 

 اطمینان حاصل شود.تشکیل حباب در چاهک  عدماز 

 است.ری تعیین محل تاریک در اتاق به منظور مراحل انکوباسیون ضرو 

 انجام شود. لیکتپدوصورت ه آزمایش ب "گیری مجدد حتمادر صورت نمونه 

 که که آزمایش کنترل در دو غلظت و در هر سری کاری ضروری است وجود کنترل  از آنجایی

در صورت عدم وجود، باید کنترل از تولیدکننده یا واردکننده درخواست  استدر داخل کیت الزامی 

  .استها ممکن ماران تنها پس از اخذ نتیجه مناسب از کنترلشود. گزارش نتایج بی

شود، بیان می %Biasو  %CVمشخصات عملکردی کیت خصوصا میزان تکرارپذیری و درستی نتایج که برحسب  

المللی مقدار خطای مجاز ها باید در نظر داشته باشند. براساس مراجع بیناز موارد دیگری است که حتما آزمایشگاه

آلانین (، این مقدار خطا بدین معناست که اگر مقدار واقعی فنیل8باشد )می %6/21آلانین گیری فنیلاندازه برای

باشد، در بهترین شرایط که تمامی منابع ایجاد خطا تحت کنترل است، نتایج  ممکن است  mg/dl 10ایدر نمونه

الگری می بایست ازمیزان خطای موجود در قرائت گردد. کارکنان آزمایشگاه غرب  mg/dl   12-8در محدوده 

 آزمایشگاه مطلع باشند و این اطلاعات را در اختیار پزشکان و کارشناسان تغذیه قرار دهند.

 

 تجهیزاتکنترل و تضمین کیفیت عملکرد  5-7-3
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

وین تد و اطمینان از صحت عملکرد ،آزمایش استفاده از تجهیزات مناسبیکی از عوامل موثر در فرایند انجام 

 .استن آمستندات مرتبط با 

های تجهیزات مورد نیاز در آزمایشگاه های کنترل کیفی ابزار پایه وای از روشموارد ذکر شده در ذیل چکیده

بایست مطابر با استانداردهای آزمایشگاهی ارائه شده توسط ها میدستورالعمل غربالگری است. سایر الزامات و

 .گرددآزمایشگاه مرجع سلامت، تهیه 
ها و عمل به اولین قدم برای استفاده صحیح از تجهیزات آزمایشگاهی، مطالعه کامل کاتالو ذکر است ه لازم ب

 .استهای نگهداری و کنترل کیفیت مندرج در آن دستورالعمل

 :ریدر یزاالا( 5-7-3-1

در  و (check strips)/ یا  نوارهای کنترل پلیتچک برای ارزیابی کیفیت الایزاریدرها استفاده از .1

 شود.کیت تجاری توصیه مینبودن آن دو مورد،  دسترس صورت در

           تکرارپذیری ارزیابی خطی بودن و ،پلیت یا نوارهای کنترل، صحت فتومتریه از چکبا استفاد .2

 گردد.می

 

 سمپلر(5-7-3-2

ولی  یفیت قرار گیردکنترل کطور منظم تحت ه بایست با توجه به حجم کاری آزمایشگاه بسمپلر می .1

 گردد. ماه توصیه می 3کلی بررسی سمپلر حداقل هر طوره ب

نیز در ایران قابل قبول  %Bias = %3و عدم صحت  % CV=  %2در حال حاضر مقادیر عدم دقت  .2

  شود.شناخته می

 تواند خود نسبت به تنظیم سمپلر اقدامقبول آزمایشگاه میغیرقابل %Biasو  %CVدر صورت مشاهده .3

مجدد  یتتائید کیفبروز ضربه به سمپلر، . در صورت و یا جهت سرویس به شرکت پشتیبان ارسال نماید

 ضروری است.

 و هرگونه سابقه باید در فرم های مربوطه ثبت و نگهداری شوند. یتنتایج کنترل کیف .4
 

 دماسنج (5-7-3-3       

شود. روزی استفاده دمای شبانه های دیژیتال با ثبت منحنیدر صورت امکان از دماسنجدماسنج 

 ه شوند.سالانه کالیبرباید به طور  باید های دیژیتالدماسنج
 
 

 آب مقطر (5-7-3-4      

پیشنهاد سنج یا کنداکتومتر هدایت ازآب، بررسی مقاومت آن با استفاده برای اطمینان از کیفیت 

با دماسنج کالیبره و براساس دستورالعمل  گیری دماگیری هدایت آب باید پس از اندازهاندازه .گرددمی

 سنج صورت گیرد.هدایت
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

شود بایست مشخصات آب از طرف تولیدکننده ارائه گردد. پیشنهاد میدر صورت خرید آب، می

 آزمایشگاه در فواصل معین نسبت به کنترل آب خریداری شده اقدام نماید. 

شود، الزاما از کیفیت مورد نیاز عرضه میال اعی از آب استریل که بصورت ویباید در نظر داشت انو

 میزان هدایت آن بررسی شود. دار نبوده و باید قبل از استفاده، رآزمایشگاه برخو

ها، کالیبراتورها، های آب، نباید مبنایی برای به حجم رساندن کنترلحجم ادعاشده ویال :مهم نکته

ز حجم مندرج روی ویال، با استفاده وسایل حجمی بایست صرف نظر اباشد. آزمایشگاه می ... ها ومعرف

  مناسب مانند پیپت اقدام به انتقال حجم مورد نیاز نماید.

 

 آزمایش:  انجام پس ازفرایند کنترل و تضمین کیفیت ( 5-7-4

)ایجاد یک گزارش مناسب با رعایت الزامات ذکر نتایج در برگه گزارش دهی مشخصات نمونه و درج صحیح

که در محدوده بحرانی قرار دارند ) نمونه و گزارش فوری نتایجی  (15189 استاندارد 8-5شده در بند 

ز از جمله موارد حائ صحیح به دلیل احتمال نیاز به آزمایش مجدد ها در شرایطو نگهداری نمونهممبت( 

 است.اهمیت 

 

 مدیریت عدم انطباق)مدیریت رخداد(( 5-7-5

ها، عدم وجود دستورالعمل مکتوب، نادیده گرفتن شفاف بودن مسئولیتدلایل بروز خطا متنوع هستند: عدم 

های آزمایشگاهی، عدم های مکتوب، عدم انجام آموزش یا آموزش ناقص، عدم نگهداری مناسب کیتدستورالعمل

 ... .آزمایی، نگهداری نامناسب تجهیزات و انجام کنترل کیفی داخلی و مهارت

 به شرح زیر است: اقخلاصه فرآیند مدیریت عدم انطب

شود که سیستمی ایجاد شود تا بلافاصله پس از کشف هر خطا یا مشکل مدیریت عدم انطباق زمانی محقر می

 گردد. مراحل و توالی آنها به شرح زیر است: ازتحقیر آغ

از بعضی باید به یاد داشته باشیم شایان ذکر است که  رآیندی برای کشف همه مشکلات ایجاد شود )ف .1

 لات نمیتوانیم آگاه شویم مگر اینکه به دنبالشان بگردیم!(مشک

 رخداد خطاها ثبت و نگهداری شود.   .2

 علل جستجو و اطلاعات تجزیه و تحلیل شوند. .3

 اقدام اصلاحی طراحی و اجرا شود. .4

 یافته ها و اقدامات ثبت و نگهداری شوند.  .5

 وقوع مجدد مشکل بطور نظام مند پایش شود. .6

گیرند مورد کند و به هر نحو ممکن است تحت تاثیر آن قرار کل به آنها ارتباط پیدا میکسانی که خطا یا مش .7

 اطلاع رسانی قرار گیرند.
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

تدوین و استفاده از فرم ثبت خطا و عدم انطباق و اقدامات متعاقب آن ابزار مناسبی  برای  نکته مهم:*

شود که گزارش عدم انطباق، تحقیر و شود. این فرم باید به نحوی تهیه مدیریت عدم انطباق محسوب می

 اقدامات متعاقب آن، پایش و مستند سازی را تسهیل نماید
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 فرآیند غربالگری نوزادان،  تایید تشخیص  و نمودار گردشی ( 5-8

وریکتونکنترل درمان از نظر بیماری فنیل  

"ویژه آزمایشگاه"  

 

 

 

 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 شروع

 به مراکز نمونه گیری مراجعه

نمونه گیری از پاشنه پای 

 رویبر  هروز 3-5نوزاد 

 کاغذ فیلتر

 انجام آزمایش به روش کالریمتری و خوانش نتایج با الایزا ریدر

به آزمایشگاههای غربالگری  DBSارسال نمونه 

 نوزادان

برای آیا نمونه 

مورد آزمایش 

 ؟ل استقبو

 خیر

 خیر

 پر کردن فرم نمونه گیری

 ابلاغ شده

مراجعه به 

دستورالعمل رد 

 نمونه

 

 

 گیرینمونهدستورالعمل 

 

 

 بله

 کنترل و تائید نتایج توسط مسئول فنی

 ثبت نتایج

 ثبت عدم انطباق و 

 اعلام به مرکز ارسال کننده

 نمونهفراخوان مجدد نوزاد و انجام جهت  

 مجددگیری 

 دستورالعمل انتقال امن و ایمن نمونه

 

 

 ایجاد و صدور جواب
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 کالریمتری نتایجتفسیر 

phe<4 mg/dl 

صورت مکتوب به مرکزبهداشت ه ارسال نتایج منفی ب    

 شهرستان مربوطه

 

phe≥ 4mg/dl 

فوری به  بصورت تلفنی وغربالگری اعلام نتایج مثبت -1 

 ساعت 48مرکز بهداشت شهرستان حداکثر ظرف 

 صورت مکتوب به مرکز فوقه ارسال نتایج ب -2 

 

بر  HPLCه روش انجام آزمایش ب

 آزمایشگاه منتخب در DBSروی 

نمونه گیری از پاشنه پا نوزاد بر روی 

 در مراکز نمونه گیری فیلتر پیپر

به آزمایشگاه  DBSارسال نمونه 

 انجام دهنده آزمایش یا همکار منتخب

 HPLCبه روش  تائید

 

فراخوان نوزادان با نتایج مثبت    

 غربالگری به مراکز نمونه گیری

معاونت  پاسخ تلفنی و فوری به 

و ارسال نتایج  بهداشتي شهرستان 

 مکتوب به مرکز فوق

 

phe≥3.4 mg/dl 

 تائید  نتایج مثبت

 

phe<3.4mg/dl 

 

 تائید نتایج منفی

 

به کتوب ارسال نتایج م

 معاونت بهداشتي شهرستان

دستورالعمل نحوه 

 ارسال نمونه

B 
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 HD- IMD-00-MN-WI-007 شماره سند:  

 

   00شماره بازنگری:  

 

 
 

2

                                                           
نمونه ادرار برای اندازه گیری در این موارد  ،نیز قابل مشاهده است lmg/d 10-2ز قابل مشاهده است و ممکن است محدوده ای بین لازم به ذکر است موراد بدخیم بیماری در موارد فنیل آلانین بسیار پایین نی 2

 ام می شود.سایر اقدامات درمانی انج ،(بدخیم)غیر کلاسیک فنیل کتونوری ارسال می گردد و در صورت تائید  DHPRجهت اندازه گیری فعالیت  RBCنئوپترین و بیوپترین و نمونه 

در آزمایشگاه  مطابق با دستورالعمل نمونه گیری نمونه گیری از نوزاد

فیلتر و ادرار و بر روی کاغذ  تهیه نمونهنتخب به همراه بیمارستان م

انستیتو آزمیشگاه مرجع کشوری به و ادرار  هپارینهپلاسما نمونه ارسال

به منظور رد  با رعایت الزامات حمل و نقل امن و ایمن نمونه ایرانپاستور

یا اعزام نوزاد با خانواده به انستیتو غیر کلاسیک)بدخیم(  PKUموراد 

 ر ایرانپاستو

 

   PKUفراخوان نوزاد مثبت تائید بیماری

فنیل آلانین بر روی پلاسما  و تعیین میزان HPLCانجام آزمایش به روش 

 و ایراندر آزمایشگاه انستیتو پاستورهپارینه 

 انجام  سایر آزمایش ها بر روی خون و ادرار از نظر

 بیوپترین و نئوپترین یین سطح تعو   DHPRفعالیت آنزیم 

 تایید نتایج توسط مسئول فنی کنترل و

 در انستیتو پاستورایران

 

با  ( 4BHموارد با احتمال وجود کمبود ) نتایج مثبت

Phe<3.4mg/dl    یاPhe≥ 3.4mg/dl 

 

 

 

(  4BHموارد بدون احتمال وجود کمبود نتایج منفی )

 Phe≥ 3.4mg/dlیا    Phe<3.4mg/dlبا 

 

 

ارسال نتایج مکتوب به 

دانشگاه معاونت بهداشتي 

و بیمارستان  علوم پزشکی

 منتخب

پاسخ تلفنی و فوری به معاونت 

بهداشتي دانشگاه و بیمارستان منتخب 

 و ارسال نتایج مکتوب به مرکز فوق

 

B 

 پایان
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 .نداردمستندات :  (6

 کنترل درمان

 شروع

  یا پلاسمای هپارینه DBSبر روی نمونه گیری از نوزاد در آزمایشگاه بیمارستان منتخب 

آیا انجام آزمایش در 

بیمارستان منتخب 

  ؟امکان پذیر است

 HPLCبه آزمایشگاه  ی هپارینهیا پلاسما  DBS ارسال نمونه 

 نقل و انتقال امن و ایمن نمونه روش اجرایی با رعایت نکات

  HPLC انجام آزمایش به روش 

 هپارینه یا پلاسمای DBSبر روی  

 در آزمایشگاه بیمارستان منتخب

 نتایج تفسیر  

یا  DBSبر روی  HPLCانجام آزمایش به روش 

 HPLCهمکار  در آزمایشگاه  ی هپارینهپلاسما

 شود: اقدام زیر انجام "یمار تحت کنترل نیستبآلانین "فنیلدر حالتی که نتیجه آزمایش حاکی از آن است که 

 تلفنی در اسرع وقت به مرکز بهداشت شهرستان مربوطه و ارسال نتایج مکتوب به مرکز فوقرسانی اطلاع

 

 بله خیر

Phe>10mg/dl و Phe<2 mg/dl  در بیماران بالاتر از

 :سال 12

 .بیمار تحت کنترل نیستتفسیر: 

Phe: 2-10mg/dl  سال 12از  بالاتردر بیماران: 

 .بیمار تحت کنترل استتفسیر: 

 

 

Phe<2 mg/dl  وPhe>6 mg/dl  از  کمتردر بیماران

 سال: 12

 .بیمار تحت کنترل نیستتفسیر: 

Phe: 2-6mg/dl  سال: 12در بیماران کمتر از 

 .تحت کنترل استبیمار تفسیر: 

 

 


