


برنامه غربالگری
بیماری های متابولیک ارثی نوزادان



هدف کلی برنامه:

کاهش بار بیماری های متابولیک ارثی

:  اهداف اختصاصی*

کاهش بروز بیماری-

کاهش معلولیت جسمی ناشی از بیماری-

کاهش عقب ماندگی ذهنی ناشی از بیماری-

کاهش صدمه به خانواده به عنوان زیربنای اجتماع-



ردراثکههستندبیماری هاییارثیمتابولیکهایبیماری
.شوندمیمنتقلفرزندبهوالددوهریایکژنتیکیجهش

یاریساختاپروتئین،آنزیمیکدرناکافیفعالیتبهمنجرهابیماریاین
.می شوندکودکمتابولیتیمسیرهایدرانتقال دهندهمولکول

املشبالینیازتظاهراتوسیعیطیفدرقالبتواندمیمذکورکمبود:
دنمونوزادیدوراندرحیاتتهدیدگرحادشرایطتاتکاملدرتاخیر

.کندپیدا



هستندژنیتکهایبیماریجزوارثیمتابولیکاختلالات.

زندهتولد1500تا500در1وبینهستندنادرمنفردطوربهژنیتکهایبیماریاگرچه
.شودمیبرآوردتولد1000در10بروزآنهامجموعدرولیکنندمیپیدابروز

دوجونیزغالبمواردولیاستمغلوباتوزومصورتبههابیماریاینتوارثالگوی
.دارند

لوبمغاتوزوممواردبروزافزایشدارندنزدیکفامیلیارتباطکههاییزوجفرزنداندر
.داردوجود

خانواربعدنبودبالاعلتبهایراندرارثیمتابولیکهایبیماریبهافرادابتلایمیانگین
یماریبعنوانبهوشودمیبینیپیشجهانیمیانگینازبیشترفامیلیازدواجهایو

.شوندمیشناختهکشورمابومیهای



ه باشند تنوع وناهمگونی تظاهرات بالینی که می توانند باسایر بیماری ها همپوشانی داشت
رصورت سبب می شود که تشخیص بیماری های متابولیک ارثی با دشواری روبه رو باشد و د

.عدم برنامه ریزی مناسب برای شناسایی آن ها ، مورد غفلت واقع شوند 

ر این درحالی است که اغلب این اختلالات در صورت شناسایی به هنگام، درمان پذیر ود
.غیراین صورت به شدت کشنده یا منجر به ناتوانی شدید می شوند

اکثرنوزادان مبتلا در بدوتولد سالم هستند وبه تدریج علایم بیماری ظاهر می شود.

یر می اکثراین بیماری ها درسنین پایین تظاهر می یابند وسیستم عصبی مرکزی را درگ
.کنند

نی، درگیری کبد،طحال، سیستم اسکلتی، عقب ماندگی ذهنی، تشنج ، فلج های عضلا

...مشکلات چشمی، بیماری های قلبی ، تاخیردر تکامل و



نامشخصدرمرگمهمولیکوچکنقشمتابولیکهایبیماریازهریک
.دارندشیرخوار

آمینهاسیدمتابولیسماختلالات–چرباسیداکسیداسیوناختلالات–
مرگباعثکههستنداختلالاتیجملهازاسیدمیارگانیکاختلالات

.گردندمیناگهانی

ورهاییکشدرامااستنادردنیاتمامدرارثیمتابولیکبیماریهایشیوع
اآنهبروزایران،جملهازدهدمیرخبیشترفامیلیازدواجهایآنهادرکه

.استبیشتر



نوزادیدورهدرعلامتبدوننوزادانغربالگری،

اولیندرمشکوکعلایمدارایکودکانوشیرخوارانشناسایی

.مراجعاتدرممکنزمان

ولدتازپیشگیریبرایبعدیهایبارداریدرژنتیکیتشخیص

خانوادهدرمبتلافرزندان



نیلفوسپستیروییدکاریکمغربالگریبرایروبرتتوسط1963ازسالنوزادانغربالگری
.شدشروعکتونوری

شدشروعآمریکادرمیلادی2000سالازارثیمتابولیکهایبیماریغربالگریبرنامه.

جرمیاسپکترومتریآزمایشگاهیتکنیکابداعبا(ms/ms)ارثیمتابولیکغربالگریدر
.شدایجادعظیمیتحول

اجرایهایساختزیرایجادمنظوربه1386سالازکتونوریفنیلغربالگریبرنامه
.شدشروعدرکشورارثیمتابولیکهایبیماریغربالگری



بهوساریبابلدر1396سالازارثیمتابولیکهایبیماریغربالگریبرنامه
میانجامبرنامهکشوردانشگاه19درحاضرحالشدودرانجامپایلوتصورت

.شود

انجامباهدف1399سالتاشهریورازتیرماهاصفهاناستاندرغربالگریبرنامه
.شدشروعپایلوتصورتبهشهرشاهیندرنمونه1000

1400اردیبهشتازشهرستان5بهبرنامهاجرایگسترش

(شهرخمینیوشهرشاهینآباد،لنجان،مبارکه،نجف)



تشخیصیوبالینیازنظرارثیمتابولیکهایبیماریانواع:

کنندمیدرگیرراآناتومیکیاعملکردیسیستمیکفقطکههاییبیماری

(باشدمیآسانوتشخیصیکسانهابیماریاینتظاهریعلایم)

تندهسارگانیکبهمحدودیاکنندمیدرگیرراهاارگانیاهاسلولاززیادیتعدادکههاییبیماری
گردندمیوسیستمیخونیعواقبمنجربهولی

(باشدمیمشکلثانویهاختلالاتدلیلبهتشخیصوگوناگونبسیارهابیماریاینتظاهرعلایم)

:شوندمیتقسیمدستهسهبهپاتوفیزیولوژیبراساسهابیماریازدستهاین



هایاریبیم)کنندمیمختلراپیچیدههایمولکولکاتابولیسمیاسنتزکههاییبیماری:1گروه

وهمراه،پیشروندهدائمیهایبیماریاینعلایم(سلولیداخلترافیکاختلالات-لیزوزومی

.باشدمیایتغذیهاختلالاتبا

یتمسمومبهمنجرسمی،موادتجمعدلیلبهکهبینابینیارثیمتابولیکهایبیماری:2گروه

تحملعدم،هااسیدوریها،ارگانیکآمینواسیدوپاتی).گردندمیپیشروندهیاحاد

برایواستآسانتشخیصولیدیررساغلببروزبالینیهابیماریدراین(..وقندها

.شودحذفسمیمادهبایستیدرمان

هایبیماردلیلبهانرژیمصرفیاتولیدنقصازناشیعلایمکهانرژیکمبوداختلالات:3گروه

دمیگلیکوژنز،اسیاختلالات).استمغزیاعضلاتکبد،دربینابینیارثیمتابولیکی

هبهابیماریاینعلایم(..وچرباسیدهایاکسیداسیوناختلالات،لاکتیکمادرزادیهای

نارساییمی،رشد،هیپوگلیساختلال:عبارتندازشایعوعلایمباشدمیانرژیکمبودتولیددلیل

..وناگهانیمرگ،سندرومقلب



54شاملارثی،متابولیکهایبیماریبراینوزادانغربالگریهدفهایبیماری

رلکنتوپیشگیریقابلزودرس،تشخیصوغربالگریصورتدرکهاستبیماری

طیفروش)MS-MSتکنولوژیازاستفادهباها؛بیماریاینازمورد50.هستند

اززیادیتعدادشدهخشکخونلکهازرویتواندمیکهدوگانهجرمیسنجی

بیماریازمورد4.استتشخیصقابل(کندمقداروتعیینشناساییراهامتابولیت

بیوتینیداز،آنزیمکمبودفیبروزیس،سیستیکگالاکتوزمی،شامل)ارثیمتابولیکهای

زایکهردر.شوندنمیدادهتشخیصشدهذکرروشبا(آدرنالمادرزادیهیپرپلازی

ارجاعایبراولیهنشانهکهیابدمیتغییرخوندرمتابولیتچندیایکبیماریهااین

آنلائمعبروزازپیشبیماری،تاییدجهتبیشترهایبررسیانجاموپزشکبهبیمار

.است





جوییصرفهیورو25ارثیمتابولیکهایبیماریغربالگریبرنامهدرهزینهیوروهرازایبه
.شودمی

باشدمی10000در13دراصفهانوغربالگری10000در9پایلوتمناطقدربروزمیزان.

20هستندپیشگیریقابلبیماری33ودرمانوپیشگیریقابلبیماری.

دهیدروژنمتوسطزنجیرهنقص–آلانینهیپرفنیل-تیروزینمی:بیماریفراوانی

32000کهاندشدهارجاعبیمارستانبهنفر350ازبیشواستشدهغربالگریاستاندرنوزاد
.استشدهشناساییبیمار40تاکنون

پوشش1401درسالودرصد80استانپایلوتهایشهرستاندرغربالگریپوشش1400سالدر
.بوددرصد97



هاشهرستاندرسایربرنامهاندازیراهجهتشدهانجاماقدامات:

غربالگریجدیدسامانهاندازیراه

امینبیمارستانکلینیکاندازیراه

اریترونآزمایشگاهظرفیتبررسی

پایلوتشهرستان5درغربالگریسامانهآزمایشیاندازیوراهکارگاهبرگزاری

1402خردادماهدرهاشهرستانسایرجهتغربالگریسامانهآموزشیکارگاهبرگزاری

شهرستانکلاندازیراهمنظوربهجدیدهایشهرستانجهتکارگاهسهبرگزاری

گیرینمونهمراکزپوزدستگاهوتجهیزاتپیگیری







برنامهاجرای 

(محیطیواحدهایدراقداممهمترین)آموزش

درترجیحاًونوبتدودرحداقلاستضروریبارداریدوراندرباردارهایخانم

برایهنگامبهمراجعهزمانوغربالگریمورددرسومماههسهواولماههسه

درنوزادتولدازبعدونمایندکسبرالازمهایآموزشنوزادغربالگریآزمایش

هایتوصیهموکداًومجدداً باید(روستادرزایمانیتسهیلاتمرکزدریا)زایشگاه

مادرانبهرانوزادروزگی5تا3درغربالگریهاآزمایشاهمیتبرمبنیرالازم

.نماینداعلامباردار



ینمونه گیری و ارسال نمونه به آزمایشگاه منتخب غربالگر

کهنوزادپاییپاشنهاززمانآندرباشد،میتولدازپس5تا3روزدرنوزادانازبهنگامغربالگریبرایمناسبزمان

،دارندارارثیمتابولیکهایبیماریغربالگریآزمایشانجامبهوتمایلشدهآوردهگیرینمونهمرکزبهوالدینتوسط

رهقطچندوشودمیزدهلانست(استآمدهبرنامهآزمایشگاهیهایاستاندارددرکهروشیبه)دیدهآموزشفردتوسط

براساسوشدهخشکساعت3مدتبهمناسبهوایدرکاغذهاوشودمیگرفتهگاتریکاغذرویبرمویرگیخوناز

یشگاهآزمابهنوزادانسایرازشدهتهیهخونهاینمونهسایرباروزپایاندروشودمیگذاشتهپاکتدرارسال،پروتکل

برخونینمونهگرفتنازقبلنوزادکاملمشخصاتاستضروری.شودمیفرستادهغربالگریرفرانسیامرجعمنتخب

ندیببستهباهانمونهاین.شودنوشتهدستورالعملمطابقزمانهمطوربهفیلترکاغذرویبرومخصوصفرمروی

ساعت24حداکثرمدتظرفبایدنمونهایمنوانتقالنقلرعایتوباشودمیگذاشتهمخصوصدرپاکتومناسبجداگانه

.شودارسالمربوطهآزمایشگاهبه

.شودمیپستماموریارانندهتحویلبارسیدهانمونه



ردودادهانجامراهاآزمایشبایستیها،نمونهدریافتمحضبهآزمایشگاه

زمرکاطلاعبهفوریفاکسوتلفنتوسطرانتیجهشدن،مثبتصورت

کات)برشنقطهاساسبراستموظفآزمایشگاه.برساندشهرستانبهداشت

روشدرشدهدادهآموزشپروتکلطبقدرآزمایشگاهشدهمحاسبه(آف

درمتابولیتوجود)غیرطبیعیمواردجوابدهی،ونتایجگزارشاجرائی

هکنمایداعلاماستموظفهمچنینونمودهمشخصرا(غیرطبیعیمحدوده

تاسضرورییااستگیرینمونهمجددانجامبهنیازمندمواردجزومورداین

.گرددارجاعمنتخببیمارستانبهساعت48ظرف



برفاصلهبلاشهرستانستاددربرنامهکارشناسیاگیرینمونهمرکزکارشناس

:هددانجامرالازماقدامغربالگری،آزمایشگاهتوسطشدهاعلامنتیجهاساس

دینوالاطلاعبهمربوطکارشناستوسطموضوعشود،گزارشنرمالآزمایشپاسخکهصورتیدر•

یدیگراقدامبهنیازوگرفتهقرارایشاناختیاردردرخواستدرصورتآزمایشپاسخورسیده

.شودمیارائهوالدینآگاهیجهتلازمهایآموزشفقطنیست؛

ازترپایینیابالاترمتابولیتیکدرصورتیکه)گیرینمونهمجددانجامبهتوصیهصورتدر•

ازمجددگیرینمونهاخذجهتراایشانونمودهفراخوانرانوزادوالدین،(بودمرجعمحدوده

نمونهدهماننشدهاخذدومنمونه.نمایندمیارجاعنوزادانغربالگریگیرینمونهمرکزبهپاپاشنه

تمثبهمبازمجددآزمایشنتیجهکهصورتیدر.گرددمیارسالآزمایشگاهبهغربالگریاول

.شوندمیارجاعمنتخببیمارستانبهوفراخوانوالدینصورتایندرباشد



شودرجاعابیمارستانبهمستقیممیبایستنوزادنمایداعلامآزمایشگاهدرصورتیکه•

ینوالدبهسریعااستلازم(استبودهمرجعمحدودهازخارجمتابولیتیکازبیش)

.دشونارجاعمتابولیککلینیکبهآزمایشرنگیجوابباوهمراهشوددادهاطلاع

بلیقمتابولیتمجددآزمایشدرکهصورتیدرارثیمتابولیکبرنامهدر:مهمتبصره

هردوهنتیجباوالدینبایستمیشوداعلامغیرنرمالجدیدمتابولیتولیشودنرمال

.شوندارجاعمربوطپزشکومنتخببیمارستانبهآزمایش

استالزامیوانگاضطرابایجاداز،جلوگیریوالدینبهرسانیدراطلاع.





نسبتنوالدیتوجیهضمنمیبایستمنتخببیمارستانبهفوریارجاعبهنیازدرصورت•

.نموداقدامبیمارستانبهآزمایشاترنگیوپرینتنوزادباهمراهایشانارجاعبه

یاغددتخصصفوقباهماهنگیشدهارجاعمواردجهتاستموظفبیمارستان•

.باشدهداشتبیمارانپذیرشبرایبندیزمان،برنامهدرغربالگریهمکاراطفالمتخصص

تیبهداشمعاونتبهمنتخب،بیمارستانتاییدآزمایشاتجوابشدنمثبتدرصورت•

.نمایدمیاعلامرانتیجه

بهدهشاعلامبرنامهطبقایدورهویزیتجهتبایدشدهشناساییمتابولیکبیماران•

.نمایندمراجعهبالینیوتیمبیمارستان



گزارشناولیونمودهآغازدستورالعملبامطابقرانوزاددرمانیبرنامهمنتخببیمارستان
.مینمایدارسالوتکمیلارجاعفرمدومقسمتدررا

فرمدررامواردآدرسهمراهبهجدیدبیمارانلیستاستانمرکزمنتخببیمارستان
بهرامواردنیزبهداشتمعاونتومینمایدارسالبهداشتمعاونتبهماهانهمربوطه،

میشگزاربهداشتخانهوسلامتپایگاهبهآنجاازومربوطهشهرستانبهداشتشبکه
.شودمیانجامایشانمراقبتوشود

یسوازژنتیکمراقبتوضعیتاعلامفرمدروالدینوبیمارمراقبتوضعیتگزارش
.میشودارسالشهرستانبهداشتمرکزبهبهداشتهایخانهوسلامتجامعمراکز



کلیه،رثیامتابولیکبیماریهایزودهنگامتشخیصبرایسالمنوزادانبرغربالگریعلاوه

کهتندهسذیلعلایمودارایگردندمیشناساییاطفالایدورهمعایناتطیکهکودکانی

بهارثیابولیکمتهایبیماریبهمشکوککودکانعنوانبهباشدشدهتاییدنیزپزشکتوسط

:شوندمیارجاعمنتخببیمارستان

سابقه حملات استفراغ وکاهش سطح هوشیاری

تاخیر درتکامل یا عقب ماندگی ذهنی

 شلی عضلات

چهره غیرطبیعی

سابقه مشکل قلبی یا کبدی

سابقه مرگ ناگهانی در دوره شیرخوارگی فرزندان قبلی





ننوزادانکات مهم در غربالگری 



پایپاشنهازخونگیرینمونهباتولدازپس5تا3روزدرسالمنوزادانغربالگری

.گیردمیصورتدیدهآموزشگیرنمونه/سلامتمراقبتوسطفیلتر،کاغذرویبرنوزاد

بخشدرتولدازپسکهنوزادانیNICUنوزادانییاوگیرندمیقرارمراقبتتحت

درنوزادازخوننمونهشود،بستریبیمارستاندرروزگی3ازقبلکه

مطابقاستانداردشرایطدروشودتهیهفیلترکاغذرویبرروزگی5تا3

مشخصبهداشتمرکزکهروالیطبقبرونگهداریغربالگریآزمایشگاهدستورالعمل

بیمارستانازساعت48یا24ازبعداگر)شودارسالغربالگریآزمایشگاهبهنموده

.(شودغربالگریروزگی5تا3هماندربایدشدمرخص



شاملارددوجودمجددگیرینمونهبهنیازکهکندمیتعیینتشخیصتائید/غربالگریدهندهانجامآزمایشگاهکهمواردی

غربالگریمهبرنادرفقط)بینابینیسطحدرهامتابولیتسطحکهشرایطیدروآزمایشگاهتکنیکیاشکالاتنامناسب،نمونه

اعلامازپسساعت24تاحداکثر)فوریمجددگیرینمونهاست،(داردوجودارثیمتابولیکهایبیماریبراینوزادان

.شودانجام،(آزمایشگاه

بهراجعهماولیندرباید،اندشدهمتولددیگریکشوردریاآمدهدنیابهمنزلدرکهنوزادانیبرایغربالگریآزمایشانجام

شودتوصیهوالدینبهبیمارستان،یاسلامتجامعخدماتواحد

نساکنوزاداگرحتی)است،شدهانجامآندرغربالگریکهمرکزیدهندهپوششدانشگاهعهدهبهغربالگریموردهرثبت

ازبعد.تاسنهاییتکلیفتعیینتانوزادهاآزمایشنتایجپیگیریشاملموضوعاین(نباشددانشگاهآنپوششتحتمنطقه

.بودخواهددهندهپوششدانشگاهعهدهبهبیمارمراقبتسکونت،محلدهندهپوششدانشگاهبهموردگزارش



غربالگری نوزادان بستری در بیمارستان

باشدروزگی5تا3گیرینمونهزمانطبیعینوزادانمورددر.

باشد،بستریبیمارستاندرروزگی3-5غربالگریزماندرنوزادیکهصورتیدر

کاغذرویبربودنNPOصورتدرحتیویغربالگرینمونهاولیناستضروری

غربالگریآزمایشگاهبهابلاغیدستورالعملمطابقوشدهتهیهفیلتر

.شودارسال(مرجع/منتخب)

درراروزگی5تا3دربسترینوزادوالدینکهاستموظفبیمارستانغربالگر

وسازدآگاهمتخصص،پزشکتوسطشدهتعیینزماندرمجددغربالگریخصوص

.دنمایثبتبیماربهشدهدادهتحویلپروندهخلاصهدررامجددغربالگریزمان



منفیراآزمایشنتیجهکهمواردی)مجددگیرینمونهمواردبرایمناسبزمان

نوزادخوردنشیرازساعت72کهشرطیبهاستروزگی8-14در(میکندکاذب

.باشدداشتهوجودنمونهاخذهایاندیکاسیونوباشدگذشته

بالگریغربرایمعالجپزشکتوسطشدهتعیینزماندربیمارنوزادکهصورتیدر

ویغربالگریآزمایشاستلازماست،بستریبیمارستاندرهمچنانمجدد،

رویبرداردرامجددنمونهاخذهایاندیکاسیونکهشرایطیدر(مجددنمونه)

ریغربالگآزمایشگاهبهابلاغیدستورالعملمطابقوشدهتهیهفیلترکاغذ

.شودارسال(مرجع/منتخب)



توصیهایدب(گردداعزامدیگریبیمارستانبهیا)شودترخیصشدهتعیینزمانازقبلنوزادکهصورتیدر

نمونهوغربالگریآزمایشکهگیردصورتنحویبهبخشمسئولپرستاریاوپزشکتوسطوالدینبه

.نگیردقرارغفلتموردنیازصورتدرویمجددگیری

نوزاداستلازممجددنمونهاخذهنگامNPOشیرمصرف)ویکاملخوردنشیرازساعت72ونبوده

شیرخشکسیسی30روزانهیانوزادوزنکیلوگرمهرازایبهسیسی50روزهروروز3مدتبهمادر

.باشدگذشته(نوزادوزنکیلوگرمازایبه

امااستیمنفارثیمتابولیکبیماریهای/کتونوریفنیلبیماریمورددرغربالگرینتیجهکهمواردیدر

برنامهمنتخبتخصصفوقبامشورتباوشدهگرفتهکودکازمجددینمونه؛داردتکاملدرتاخیرنوزاد

وصصتخفوقنظراساسبرتشخیصتائیدیاوغربالگریمرسومهایروش)هامتابولیتسطحتعیین

.گیردانجامباید(بیماربالینیعلائم



شرایطدرنمونهویکروزگی3-5درنمونهیکدربیمارستانبسترینوزاداناز

اخذجهتلازمهایواندیکاسیونباشدروزه8-14اینکهشرطبه)ایشانبهبود

مانزمتخصصپزشککهمواردیدرجزبه.شودگرفته(باشدداشتهرامجددنمونه

درقرمزخودکارباپذیرفتهصورتدرمانتداخلبهباتوجهرامجددآزمایشانجام

.باشدنمودهثبتبیمارپرونده

هنوزوباشدبستریهمچنانروز8-14گذشتبعدازنوزاددرصورتیکه

ازپسباشدنکردهکسبراصحیحگیرینمونهجهتلازمهایاندیکاسیون

.شودگرفتهمجددنمونهداروقطعوترخیص



72تا48فاصلهبهندداشتهخونتزریقیاتعویضکهنوزادانیازمجددگیرینمونه
.استانجامقابلخونتزریقیاوتعویضازپسساعت

روزگی28درمجددگیرینمونهاستلازمبارداریهفته33زیرشدهمتولدنوزاداندر
.شودانجام(هفتگی4)



ارنددمجددگیرینمونهبهنیازونمایدمیمنفیکاذبصورتبهراغربالگریآزمایشکهمواردی:

ابکافیتغذیهخونگیریزماندردلیلهربهیاوشودگیریخونتولد،ازساعت72گذشتازقبلنوزادازکهصورتیدر

سیسی30روزانهیانوزادوزنکیلوگرمهرازایبهسیسی50روزهروروز3مدتبهمادرشیرمصرف)باشدنشدهشیر

بهادنوزکهزمانیدربایدشرایطایندر.شود-میمنفیکاذبصورتبهآزمایش،(نوزادوزنکیلوگرمازایبهشیرخشک

.شودتکرارمجدداًآزمایش،وگیریخونباشد،شدهتغذیهشیرازساعت72مدت

تکنیکیاشکالات

(باشدمینظرمدهفته33زیر)نوزادبودننارس

دیالیز

خونتعویضیاتزریق

پروتئینکمموادباوریدییاخوراکیتغذیه

NPOمیشودخونهایمتابولیتافزایشمانعکهمواردایننظیرشرایطیوبودن.



 مثبت  می نماید مواردی که آزمایش غربالگری را به صورت کاذب:

وجود بیماری های متابولیک ارثی در مادر

نوزادان نارس

 گرم2500نوزادان با وزن کمتراز

مصرف برخی داروها( آمپی سیلین،سفوتاکسیم، سدیم والپرووات، روغنmct)

بیماری های کبدی

مادر گیاه خوار



مقایسه سه برنامه از نظر نمونه گیری مجدد
متابولیک ارثی PKU هیپوتیروئیدی

نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد گیری مجدد نیاز داردنمونه بستری

نوبت2هفته و33زیر نوبت2هفته و33زیر نوبت4هفته و 37زیر نارس

- - گیری مجدد نیاز داردنمونه مصرف دارو

نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد گرم2500وزن کمتراز 

نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد نظر پزشک

نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد علایم بالینی

- - گیری مجدد نیاز داردنمونه وزن بالا

نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه نامناسب

- - گیری مجدد نیاز داردنمونه چندقلویی

- گیری مجدد نیاز داردنمونه - ابتلای مادر

نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد - بیماری های کبدی

نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد - تغذیه ناکافی با شیر

نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد - NPO

نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد - دیالیز

نمونه گیری مجدد نیاز دارد نمونه گیری مجدد نیاز دارد گیری مجدد نیاز داردنمونه تعویض یا دریافت خون



:نکات مهم که پرسنل مراکز نمونه گیری باید توجه نمایند

آموزش و سوالات قبل از نمونه گیری از والدین

 (با توجه به جمع آوری فرم های شماره یک در آینده )دقت در ثبت اطلاعات

 دقت در نمونه گیری

 توجه به نمونه های مجدد و زمان نمونه گیری

 ارسال به موقع نمونه ها

 کاهش پرت لانست

پاکت صورتی رنگ جهت ارسال نمونه های متابولیک



:سایر نکات

 می تومان204000مبلغ 1402هزینه آزمایش غربالگری متابولیک ارثی در سال

(آزمایش-حمل نمونه-تجهیزات)باشد

 می باشدرایگانکلیه موارد نیازمند نمونه مجدد در برنامه متابولیک ارثی

 می باشدآزمایشات  مجدد و تایید رایگان هزینه

هزینه بیماران تحت پوشش بیمه قرار خواهد گرفت.

 مقدمات واجرای زیر ساخت ها جهت اجرای برنامه در کل استان در حال انجام می

تجهیزات -معرفی کارشناس برنامه-آزمایشگاه-بیمارستان منتخب-سامانه غربالگری)باشد

(آموزش پرسنل -مراکز نمونه گیری

 سه روز و بیمارستان  امین دو روز درهفته با حضور متخصص(ع)بیمارستان امام حسین

کارشناس تغذیه ومنشی-اطفال وغدد



:NSPسامانه جدید

سامانه )رفع اشکالات سامانه قدیمNSP یک سامانه بی نظیر بود که برخی استان ها از این

(بودند ولی اشکالاتی هم داشتسامانه الگو برداری کرده 

نه با جمع آوری اشکالات از مراکز نمونه گیری و کارشناسان سعی شد که در ساما

جدید این اشکالات رفع شود

 ادغام دو سامانه هیپوتیروئیدی و متابولیک ارثی در یک سامانه

د اطلاعات فردی جهت دو برنامه یکسان می باشد وفقط اختلاف در نمونه های مجد

می باشد

 شهرستان از یک ماه پیش به صورت پایلوت  اجرا شد 5سامانه جدید در

اتصال این سامانه به آزمایشگاه معاونت بهداشت و اریترون





پیگیری بیماران



اختلالات متابولیسم اسیدهای آمینه:

:فنیل کتونوری•
.ن نقش دارد کمبود آنزیم فنیل آلانین هیدروکسیلاز که در متابولیسم اسیدآمینه فنیل آلانین به تیروزی•

.تولد می باشد5800در1شیوع درایران •

.ی دهدنوزادان هنگام تولد علامتی ندارند وبا علایم غیراختصاصی مانند استفراغ و بی قراری خود را نشان م•

.می شود..درصورت عدم تشخیص بیمار دچار تشنج ،عقب افتادگی ذهنی شدید و•

درمان با  رژیم غذایی و دارو•

.سالگی می باشد12میلی گرم در دسی لیتر تا 2-6هدف از درمان رساندن سطح فنیل آلانین به •



:تیروزینمی•

.در اثر کمبود آنزیم فوماریل استواستات هیدرولاز که برای تجزیه تیروزین لازم است ایجاد می شود•

دارد100000در 1شیوع •

سمی استفراغ،خونریزی، نارسایی شدید کبد،تب، زردی، هیپوگلی)ماهگی دچار علایم بیماری6تا2نوزادان از •
.می شوند..( و

پیوند کبد–درمان با  رژیم غذایی حاوی مقدار کم تیروزین وفنیل •

اتوزومال مغلوب•



:شربت افرا•

.ایزولوسین و والین ایجاد می شود-لوسین: در اثر اختلال در مسیر متابولیسم اسیدهای آمینه •

185000در 1شیوع •

ماری ظاهرشده وسپس با پیشرفت بی.. در دوران نوزادی ابتدا با خواب آلودگی،هیپرتونی، تحریک پذیری و•
.نوزاد دچار اختلالات رشدی وعصبی می شود

درمان با  رژیم غذایی حاوی مقدار کم پروتئین و اسیدهای آمینه•

اتوزومال مغلوب•



اختلالات متابولیسم کربوهیدرات ها:

:عدم تحمل فروکتوز•
ناشی ازکمبود آنزیم فروکتوز فسفات آلولاز در کبد •

.تولد می باشد31000تا 18000در1شیوع •

ماهگی ظاهر می شود و می تواند تهوع،تشنج،دردشکم،استفراغ و کما 6علایم بعدازشروع غذای کمکی یعنی •
ایجاد کند

..تزریق گلوکز وریدی و-درمان اسیدوز–تجویز مولتی ویتامین –درمان با  رژیم محدود فروکتوز •



:گالاکتوزمی•
م گالاکتوز شدهناشی ازکمبود آنزیم گالاکتوز فسفات یوریدیل ترانسفراز می باشد که باعث اختلال متابولیس•

.تولد می باشد20000تا 48000در1شیوع •

...مشکلات تغذیه،عدم رشد،خونریزی،عوارض کبدی،عفونت خون و•

.ودخونریزی و مرگ می ش–بعداز شروع تغذیه شیرمادر وشیرخشک حاوی لاکتوز نوزاد دچار هیپوگلیسمی •

درمان سریع رژیمی نوزاد بیمار وقطع شیرمادر و استفاده از شیر بدون لاکتوز•

درمان تا پایان عمر ادامه می یابد•



اختلالات اکسیداسیون اسیدهای چرب:

:(MCADD)کمبود آنزیم آسیل کوآهیدروژناز زنجیره متوسط*

.این آنزیم در اکسیداسیون اسیدهای چرب زنجیره متوسط نقش دارد •

رث می علت این اختلال تغییر ژنتیکی در یکی از ژن ها می باشد که به صورت اتوزومال مغلوب به ا•
.رسد

شیوع دارد17000تا 5000در1شایعترین اختلال اکسیداسیون اسیدهای چرب می باشد که بین •

...تهوع،استفراغ، تشنج اختلال کبد، مرگ ناگهانی ، کما و•

درمان با مصرف کربوهیدرات های ساده،محدودیت مصرف روغن ،پرهیز از ناشتایی•



:(SCAD)کمبودآنزیم آسیل کوآهیدروژناز زنجیره کوتاه*

.این آنزیم در اکسیداسیون اسیدهای چرب زنجیره کوتاه  نقش دارد •

ارث می علت این اختلال تغییر ژنتیکی در یکی از ژن ها می باشد که به صورت اتوزومال مغلوب به•
.رسد

تولد50000در 1شیوع •

.می شود.. هیپوگلیسمی ودرصورت پیشرفت بیماری نوزاد دچار تاخیر درتکامل،تشنج و•

B2درمان هیپوگلیسمی و اسیدوز و پرهیز از ناشتایی و مصرف ویتامین •



:سقط جنین

 رای سقط جنین فقط توسط قاضی ویژه کمیسیون سقط قانونی

(متخصص پزشک قانونی_پزشک_قاضی)

 ارجاع-بررسی مستندات-احراز هویت-مراجعه مادر به پزشکی قانونی: نحوه اجرا

بررسی و صدور رای–پرونده به کمیسیون 

 ه اصل سونوگرافی های س-پرونده مراقبت بارداری-اصل مدارک شناسایی: مدارک

معرفی نامه متخصص –گزارشات ژنتیک -ماهه اول بارداری و ناهنجاری جنین

عدم سقط باعث فوت هر دو شود-جان مادر به شکل جدی در خطر باشد-

عدم روح در جنین -وجودقطعی ناهنجاری جنین

 اعتبار داردروز 15مجوز سقط



:شاخص های برنامه

 (100نوزادان غربالگری شده به کل نوزادان متولد شده در)پوشش غربالگری

 روزگی به کل نوزادان غربالگری شده 3-5نوزادان غربالگری شده در)زمان غربالگری

(100در

(100نمونه های نامناسب به کل نوزادان غربالگری شده در)درصد نمونه نامناسب

 هفتگی به کل 2تعداد موارد ارجاع شده تا )زمان ارجاع موارد مثبت غربالگری به بیمارستان

(100موارد مثبت غربالگری در

 (1000ر تعداد موارد مثبت غربالگری به کل موارد غربالگری د)تعداد موارد مثبت غربالگری

سایر تعداد موارد مثبت بیمارستانی شناسایی شده از غربالگری و)بروزمتابولیک ارثی

(10000بیماران متابولیک شناسایی شده به متولدین سال در 



با تشکر از توجه شما عزیزان


