
ژنتیک/ارزیابی تکاملی کودکان

دکتر نجمه نظام آبادی پور فوق تخصص گوارش کودکان

دانشگاه علوم پزشکی بم



تعریف تکامل در کودکان 

اره دارد که از بدو تکامل کودک به تغییرات پیوسته اما قابل پیش بینی بیولوژیکی، روانی و عاطفی اش
 تواند با مییکسان است و توالی تکامل برای همه کودکان . در انسان رخ می دهدتولد تا پایان بلوغ

.اصطلاح نقاط عطف تکامل توصیف شود

سم ، کم توانیمشکلات تکاملی به مشکلاتی مثل تاخیر ساده تکامل و اختلالات تکاملی مثل  فلج مغزی ، اوتی
.فته میشودگ....... ذهنی و اختلالات یادگیری 

:حیطه های مهم در تکامل کودک

 (درشت و ریز) حرکات
ارتباط
 (شناخت) حل مسئله

  شخصی اجتماعی



چرا  متخصصین کودک و پزشکان خانواده در مورد 

تکامل کودکان باید بدانند ؟

مغز کودک  توان  ترمیم پذیری و تغییر پذیری بالایی در سالهای آغازین دارد.

 استک  ژنتی-بیولوژیو یادگیری –تجربه تکامل کودک   تحت تاثیر  هر دو فاکتور.

مشکلات تکاملی شیوع بالای در کودکان  دارند

رفتاری خفیف تا متوسط بوده و بی علامت هستند-اکثر مشکلات تکاملی.

مشکلات تکاملی همیشه علت  مدیکال  یا ژنتیکی ندارد.

شناسایی و مداخله زودهنگام  تاثیر مداخلات  را افزایش میدهد.

 پزشکان مراقب کودک باید از توصیهWait & See  اجتناب نمایند.

لات پزشکان خانواده و متخصصین کودک نقش حیاتی در شناسایی کودکان دچار مشک

.رفتاری و یا کودکان در معرض خطر این مشکلات دارند-تکاملی



:فاکتورهای حمایت کننده و پایه های  تکامل سالم مغز 

روابط پایدار ،حساس  و پاسخگو-1

محیط فیزیکی و شیمیایی  ایمن و غنی-2

تغذیه سالم و مناسب-3



رفتاری -شیوع بالای مشکلات و اختلالات تکاملی

 یک کودک  دچار اختلالات تکاملی رفتاری است %(17)ساله آمریکایی 8تا 2کودک 6از هر ،.

 خوش ولی  متاسفانه اکثرا %( 25-20)رفتاری  در کشورهای کم درآمد، شایع هستند  –مشکلات تکاملی
.نیستندخیم

%3تاخیر گلوبال تکاملی            -1
%1/2کم توانی ذهنی                   -2
%0/3فلج مغزی                       -3
%1اختلال طیف اتیسم            -4

%0/8اختلالات بینایی                –5
%0/12شنوایی                          -6
%8بیش فعالی و کمبود توجه     -7
%6/5اختلالات یادگیری            -8
%17/5اختلالات زبان                -9



اری شروع  زودهنگام  مداخلات تکاملی باعث  پیشگیری  ازبسی

از موارد  مشکلات تکاملی  و کاهش شدت  تاخیر 

:در صورت عدم مداخله مناسب  اکثر مشکلات تکاملی ناپدید نمیشوند،  بلکه

.در سنین بالاتر با تاخیر بیشتر بر میگردند•

.تاثیر مداخلات کمتر میشود•

.هزینه مداخلات بیشتر میشود•

.افزایش میابد.....( مشکلات رفتاری ، خانوادگی ،) عوارض جانبی •



مشكلات تكاملي  ( red flags)علائم هشدار دهنده 





غربالگری تکامل استاندارد چیست؟

تکاملی یک ابزار ساده و خلاصه و کوتاه است که به شناسایی کودکان مشکوک به تاخیر

.  یا اختلال تکاملی کمک میکند

 درصد باشد 80تا 70حساسیت و ویژگی یک ابزار تکاملی مناسب باید حدود.

در بعد از شروع غربالگری تکاملی همگانی  ما مشکلات تکاملی کودکان را بیشتر ،

.مراحل خفیفتر و سن کمتر پیدا میکنیم 

 توصیه های  انجمن پزشکان کودکان آمریکا((AAP)  و سایر متخصصین در مورد

.شناسایی زودهنگام تاخیر تکاملی، غربالگری مکرر در سنین اولیه است 

 ماهگی توسط غربالگر تکاملی 60، 36، 6،24،12در ایران تمام کودکان  در سنین

ASQ  غربالگری میشوند  .



ارزیابی تکامل

دهآیندرایویژهاهمیتکودکتکاملبامرتبطمشکلاتومسائلسریعشناساییکهآنجااز

کودکانروتینمراقبتازاساسیومهمبخشیتکاملیارزیابیدارد،جامعهوخانوادهکودک،

.است

یابزارهاازاستفادهباسلامتتیمآندرکهاستممتدومداومفرآیندیکشاملارزیابیاین

.ایدنممیاقدامروتینمراقبتهایطیدرکودکتکاملیوضعیتبررسیبهنسبتاستاندارد

بایدودکانکتماميکه،بطوری.باشدسالمکودکهرروتینمعاینهازقسمتيبایدتکاملیارزیابي

نگرانیهبرسیدگیوکودکانبررسیبرایغربالگریابزارهای.شوندغربالگريتکامليازنظر

بهامااستمفیدایشاننگرانیردیاتأییدوکودکتکاملوضعیتتوسعهزمینهدروالدینهای

دیگر،عبارتبه.بودنخواهدمناسبآنوماهیتتکاملیاختلالتشخیصبرایخودخودی

میزمتمایتکاملیاختلالبهمشکوککودکانازراسالمکودکانتکاملی،غربالگریابزارهای

خواهدتریقدقیبررسیوتشخیصیابزارهایبهنیازتکاملیاختلالقطعیتشخیصبرای.سازند

.بود



ارزیابی تکامل

ابزارهای تکاملی که ( 1:تکامل به دو دسته بزرگ تقسیم میشوند( غربالگری)ابزارهای ارزیابی

که پرسشنامه توسط والدین تکمیل شده و سپس نتیجه آن توسط یکی از اعضای تیم سلامت

ابزارهای تکاملی که فقط توسط فرد ماهر قابل ( 2. آموزشهای لازم را دیده است، ارزیابی می شود

.تکمیل و ارزیابی است

 تست(کمیته کشوری)برابر مصوبه کمیته علمی و اجرایی تکامل کودکان ،ASQ به عنوان ابزار

درمانی -در مراکز بهداشتی1392استاندارد ملی براي کل کودکان کشور برگزیده شد و از سال 

.  ماهه انجام میشود12برای کودکان 





پرسشنامه غربالگری تکامل

Ages & Stages Questionnaire3(ASQ3)

این پرسشنامه بر اساس گزارش والدین و توسط خودشان تکمیل میشود

به زبان بسیار ساده نوشته شده است.

نسبت به غربالگرهای متخصص محور هزینه کمتری دارد.

فقط یک یا چند دقیقه برای تفسیر  نیاز دارد.

برای نمره دهی و نتیجه گیری نیاز به فرد متخصص ندارد.

 گروه سنی مختلف است21پرسشنامه برای  .

فواصل زمانی انجام غربالگری با این ابزارعبارتند از:

2،4،6،8،9،10،12،14،16،18،20،22،24 ازتولد تا دو سالگی

 27،30،33،36:                                           از دو تا سه سالگی

42،48،54،60:                                         از سه تا پنج سالگی



(Age Stages Questionnaires) ASQ آزمون 

غربالگری

(سوال30جمعا . )سوال می باشد6حیطه تقسیم شده که هر حیطه حاوی 5هر پرسشنامه به 

مرتب سوالات به زبان ساده و به ترتیب از فعالیت های آسان تر به فعالیت های سخت تر

.شده است 

حیطه برقراری ارتباط .  1

حیطه حرکات درشت.  2

حیطه حرکات ظریف.3

حیطه حل مساله.4

اجتماعی -حیطه شخصی .5

.در آخر هر پرسشنامه یک بخش مربوط به موارد کلی وجود دارد-

شتر یا در اغلب موارد، این پرسشنامه ها میتوانند به خوبی شیرخوارانی را که به ارزیابی های بی-

.(در سنین مختلف90%تا 70) مداخلات درمانی زودرس نیاز دارند از کودکان سالم متمایز سازند 



(Age Stages Questionnaires) ASQ آزمون

غربالگری 

 به طور کلی هر یک از سؤالات پرسشنامهASQواجد ویژگی های زیر است:

.شاخص تکاملی مهمی را مورد سؤال قرار میدهد-

را ( ضریب تکاملی متوسط)100تا75رفتار مناسب کودکان آن گروه سنی با ضریب تکاملی  -

.مطرح کرده و در مورد کودک مورد نظر سؤال می نماید

در طرح هر سؤال سعی شده درک سؤال و امکان مشاهده رفتار مورد نظر در کودک برای -

.والدین راحت باشد

توجه معنی در طراحی متن از کلماتی استفاده شده که افرادی با سطح سواد پنجم ابتدایی بتوانند م-

.نندهر کجا که لازم بوده توضیحات کافی داده شده تا والدین سؤالات را بهتر درک ک. آن شوند

در مورد برخی از سؤالات، در کنار هر سؤال تصویر کوچکی اضافه شده تا مفهوم سؤال را -

.روشن تر نماید

.ستدر جاهایی که لازم و امکان پذیر بوده، مثالهایی از رفتار مورد نظر در سؤال گنجانده شده ا-







ASQنحوه نمره گذاری 

:با سه گزینه  مشخص می شود ASQامتیاز بندی فرم 

بلی          گاهی           هنوز نه

.  اگر کودک عملی را به خوبی از مدت ها قبل انجام می دهد پاسخ بلی می گیرد-1

(امتیاز10) 

اگر کودک عملی را گاها انجام می دهد یا جدیدا شروع به انجام آن عمل نموده پاسخ   -2

(امتیاز5.) گاهی می گیرد

پاسخ اگر کودک قادر به انجام فعالیت نیست و پس از تمرین هم قادر به انجام آن نباشد-3

(صفر امتیاز. ) هنوز نه می گیرد



متناسب با سن کودکASQ3انتخاب فرم 







مشکلات تکاملی (Red flags)علائم هشداردهنده 

پاسخهای وضعیتی/ رفلکسهای ابتدایی
لات تکامل رفلکسهای ابتدایی و پاسخهای وضعیتی غیرطبیعی ممکن است بیانگر اختلا•

انند تداوم فقدان رفلکسهای ابتدایی در زمان تولد، تداوم یا ظهور مجدد آنها م. حرکتی باشند

ماهگی متعاقب آسیب 9ماهگی و ظهور مجدد رفلکس مورو در  3مشت کردن دست در

.مغزی نیز اهمیت دارد

(به جز، رفلکس غیرقرینه تونیک گردن)رفلکسهای غیرقرینه •

غیرقرینه تونیک گردن(Obligatory)رفلکس اجباری •

(ماهگی10فقدان پاسخ پاراشوت در )فقدان پاسخ های محافظتی •  •



مشکلات تکاملی (Red flags)علائم هشداردهنده 

حرکتی آشکار
علیق معیارهای بسیار زودرس مانند توانایی غلت زدن یا اکستانسیون سر و گردن در وضعیت ت

.ماهگی که بیانگرافزایش تون اکستانسور است3شکمی قبل از  

معیارهای بسیار دیررس:

  ماهگی، با گرفتن دست نمینشیند5تا  4در سن.

  ماهگی، بدون کمک نمینشیند8تا  7در سن.

  ماهگی، راه نمیرود18در سن.

  سالگی، از پله، بالا و پایین نمی رود2در سن.

  سالگی، برای لحظه ای روی یک پا نمی ایستد3در سن.

  سالگی، لی لی نمیکند4در سن.

د و تعویض راه رفتن با نوک پا؛ قیچی کردن؛ در حالتی که میخواهیم او را بنشانیم، یکباره میایست

.پوشک شیرخوار به سختی، بیانگر اسپاستیسیته هستند



مشکلات تکاملی (Red flags)علائم هشداردهنده 

حرکتی ظریف
.ماهگی، نمی تواند جغجغه را در دست بگیرد5تا 4در سن • 

.یردماهگی، نمی تواند چیزی را بین شست و سایر انگشتان در دست بگ11تا 10در سن • 

همی پلژی و آسیب شبکه بازویی سمت )ماهگی مشخص است 18دست غالب، قبل از سن  • 

.(.مقابل را در نظر داشته باشید

.دمکعب را روی یکدیگر گذاشته یا یک خط مستقیم بکش8سالگی، نمی تواند  3در سن • 

.دسالگی، نمی تواند با مکعب ها، پلکان بسازد یا یک ضربدر را تقلید کن5در سن • 



مشکلات تکاملی (Red flags)علائم هشداردهنده 

زبان
در هر سنی، به صدا پاسخ نمیدهد.

  ماهگی، استفاده از حروف صدادار و بیصدا با یکدیگر 9در سن(Babbling) ندارد” بابا“مانند.

  ماهگی، چیزی را نمی دهد، نشان نمی دهد و اشاره نمی کند12تا  11در سن.

  ماهگی، دستورات ساده را درک نمی کند18در سن.

  ماهگی، هیچ کلمه ای را به کار نمیبرد21تا  18در سن.

  کلمه ای به کار نمی برد و به دستورات ساده، پاسخ نمی دهد2ماهگی، عبارات  24در سن.

   ماهگی، تکلم او به سختی توسط والدین درک میشود36تا  24در سن.

 ماهگی، تکلم او به سختی توسط افراد غریبه درک میشود48تا  36در سن.

کودکی که از صحبت در مورد موقعیتها و مسائل مختلف اجتناب میکند.

هرگونه پسرفت در زبان یا مهارتهای اجتماعی در هر سنی مشاهده میشود.

لکنت در شرایط بدون استرس، تکرار تمام کلمه وجود دارد.



مشکلات تکاملی (Red flags)علائم هشداردهنده 

شناختی
.ماهگی، مادر خود را با علاقه خاصی نمی شناسد3تا 2در سن • 

.ماهگی، دنبال اشیای مخفی شده نمی گردد12در سن • 

.سالگی، تشابه ها را گروه بندی نمی کند2در سن • 

.سالگی، نام کامل خود را نمی داند3در سن • 

.سالگی، به طور متوالی نمی شمارد4/5در سن • 

.سالگی، هیچ رنگ یا حرفی را نمی شناسد5در سن • 



مشکلات تکاملی (Red flags)علائم هشداردهنده 

هیجانی/ رفتاری، اجتماعی
لاقه در هر سنی، تماس چشمی ضعیف؛ عدم توانایی در آرام شدن توسط والدین؛ فقدان ع

PDDاختلالات نافذ تکاملی،)به مردم؛ تهاجم بیش از حد و حرکات تکراری داشته باشد 

(.را درنظر داشته باشید

  ماهگی، فقدان لبخند اجتماعی داشته باشد 3در(PDD غفلت و اختلال بینایی را درنظر ،

(.  داشته باشید

 ماهگی، در حین بازی نمی خندد8تا 6در سن.

  سالگی، با کودکان و بزرگسالان مشغول نمی شود2در سن( .PDD غفلت و اختلال ،

(. .بینایی را درنظر داشته باشید

  سالگی، ارتباط اجتماعی ندارد5تا 3در سن.



ارزیابی ژنتیکی کودک

ه و سپس برای ارزیابی ژنتیکی، ابتدا پرسشنامه ای توسط همکاران غیرپزشک تهیه شد

همکار پزشک با سؤالات . درصورت لزوم، کودک به همکار پزشک معرفی می گرد

شاوره اختصاصی تر اختلال را تأیید کرده و بعد با تعیین ارثی بودن، فرد را جهت م

.معرفی میکند

 (کارشناس یا کاردان بیماریها/پرستار)پرسشنامه غیر پزشک
ظاهری در کدام یک از اعضای بدن وجود داشته است؟/اختلال جسمی-1
 جمجمه یا گردن( لب، کام، چشم، گوش،)درصورت

در قفسه سینه، ستون فقرات، جدار شکم، مقعد یا اندام تناسلی

در دست، ساعد، بازو، کف پا، ساق پا یا ران

در پوست نواحی مختلف بدن، مو یا ناخن

بیماری شناخته شده ای دارد که باعث ناهنجاری در پوست یا اعضای بدن میشود.

تومور خوش خیم یا بدخیمی شناخته شده ای داشته است.

سابقه عمل جراحی در اعضای بدن داشته است.



پرسشنامه غیر پزشک 

بررسی اختلالات عملکردی در شرح حال

اختلال عملکردی در کدام یک از سیستمهای بدن دارد؟-2

(درصورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال رشد داشته است 

:سال15کوچکتر از 

.ستکوتاهی یا بلندی شدید قد، لاغری یا چاقی شدید، بزرگی یا کوچکی شدید سر داشته ا

زرگی یا بیماری شناخته شده ای دارد که باعث کوتاهی یا بلندی شدید قد، لاغری یا چاقی شدید، ب

.کوچکی شدید سر شده است

.(درصورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال تکاملی داشته است 

:سال4کوچکتر از 

.به موقع گردن نگرفته است: ماهگی3-48

.به موقع ننشسته است یا در حال حاضر نمی تواند بنشیند: ماهگی8-48

.به موقع راه نیفتاده است یا در حال حاضر راه نمیرود: ماهگی15-48

.به موقع شروع به حرف زدن نکرده است یا در حال حاضر حرف نمی زند: ماهگی15-48

.بیماری شناخته شده ای دارد که باعث اختلال تکاملی شده است



پرسشنامه غیر پزشک 

(درصورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)ناتوانی ذهنی داشته است 

  سال4بزرگتر از:

هدمتوجه صحبت دیگران نمی شود یا قادر نیست به آن پاسخ د: درصورت شنوا بودن.

ا انجام قادر نیست کارهای شخصی خود مانند غذا خوردن، توالت رفتن یا لباس پوشیدن ر

.دهد

نمی تواند به طور مناسب و فعال با همسالان خود ارتباط برقرار کند.

توانایی یادگیری در حد هم سالان خود ندارد.

بیماری شناخته شده ای دارد که باعث ناتوانی ذهنی شده است.

 (درصورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال روانی داشته است.

اعث سابقه افسردگی شدید، گوشه گیری شدید، اضطراب یا وسواس شدید در حدی که ب

.اختلال در فعالیت روزانه شود، داشته است

 روانی شده است-بیماری شناخته شده ای دارد که باعث ضعف روحی.



پرسشنامه غیر پزشک 

.(درصورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال بینایی دارد

  ماهگی3از:

نابینایی یا کاهش بینایی پیش رونده ای که با عینک اصلاح نمی شود، دارد.

ه استبیماری شناخته شده ای دارد که باعث نابینایی یا کاهش بینایی پیش رونده شد.

.(درصورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال شنوایی دارد 

  ماهگی2از:

در برابر صداهای محیط، عکس العمل نشان نمیدهد.

بیماری شناخته شده ای دارد که باعث ناشنوایی شده است.



پرسشنامه غیر پزشک 

.(درصورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال حرکتی داشته است 

  ماهگی15بعد از:

.نمی تواند به خوبی با حفظ تعادل راه برود

  ماهگی24بعد از:

.نمی تواند به راحتی از جایش بلند شده و از پله ها بالا رود

تمام سنین:

شنج سابقه لرزش یا حرکات غیرارادی در استراحت یا شروع فعالیت در اندامها یا سابقه ت

.مکرر دارد

.ه استبیماری شناخته شده ای دارد که باعث ضعف یا اختلالات حرکتی یا تشنج مکرر شد

.(درصورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال انعقادی داشته است 

وست سابقه خونریزی طول کشیده یا کبود شدگی و خون مردگی متعدد و مکرر در زیر پ

.دارد

اختلال انعقادی شناخته شده ای دارد.



پرسشنامه غیر پزشک 

.(درصورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال ایمنی داشته است 

  سال2کوچکتر از:

  ،1بیش از )بار سابقه بستری در بیمارستان به دلیل بیماری تبدار طول کشیده 2حداقل

.داشته است( هفته

بیماری شناخته شده ای دارد که باعث نقص ایمنی یا عفونت مکرر شده است.

(.درصورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال قلبی عروقی مادرزادی داشته است 

  سال2کوچکتر از:

یر حملات کبودی یا سیاه شدن منتشر در لب، ناخن و زبان، یا تعریق زیاد در حین ش

.خوردن به همراه خستگي زودرس داشته است

بیماری قلبی عروقی مادرزادی شناخته شده ای دارد.



پرسشنامه غیر پزشک 

.(درصورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد)اختلال کبدی داشته است 

 سال2کوچکتر از:

 داشته است( بیش از یک ماه)سابقه زردی طولانی مدت.

تبیماری شناخته شده ای دارد که باعث اختلالات گوارشی یا کبدی یا زردی شده اس.

شکایت درصورت مثبت بودن، نام بیماري و)سابقه بیماری شناخته شده دیگری داشته است ؟ 

.اصلي ذکر شود



پرسشنامه پزشک

رجاع همکار پزشک بعد از تأیید ناهنجاری در ارگان مربوطه، احتمال ژنتیکی بودن و لزوم ا

.به مشاور ژنتیک را تعیین می کند

آیا ناهنجاری مطرح شده، غیر اکتسابي است؟

 (ریکی از موارد زی)آیا کودک، یک اختلال مادرزادي مهم از نظر ژنتیکی داشته است؟

:سر و گردن

کودک، چهره اي غیر معمول همراه با اختلال در محل قرار گیري یا ظاهر گوش و : صورت

.یا چشم، دارد

.شکاف لب، شکاف کام یا اختلال در رویش یا میناي دندانها داشته است: دهان

بوده 3یا بیشتر از -3دور سر کمتر از  z-scoreکرانیوسینوستوز، آنسفالوسل،  : جمجمه

.است



پرسشنامه پزشک

:تنه

.اسپینا بیفیدا داشته است: ستون فقرات•

.امفالوسل یا گاستروشیزی داشته است: جدار شکم•

.ابهام تناسلی داشته است: ژنیتالیا•

:اندام ها

.شته استسین داکتیلی، اکتروداکتیلی و پلی داکتیلی در اندام فوقانی یا تحتاني دا•

•z-score میباشد3یا بالاتر از -3قد پایینتر از.

:پوست

.تشر داشته استپوسته ریزی منتشر، تاول متشر، اریتم منتشر یا تغییر پیگمانتاسیون من•

:اعضای داخلی

یا (آنوس بسته، هیرشپرونگ، آترزی ها)آنومالی مادرزادی قلبی، انسدادهای گوارشی •

داشته است( کلیه پلی کیستیک یا مولتی کیستیک)آنومالی کلیوی 



پرسشنامه پزشک

؟(درصورت مثبت بودن حداقل یکی از موارد زیر)آیا فرد نیاز به مشاوره ژنتیک دارد 

  نوع ناهنجاري مادرزادي ژنتیکي مهم دارد1حداقل.

درصورت وجود بدخیمي:

  نوع بدخیمی دارد1بیش از.

در خانواده، فرد دیگری با بدخیمي مشابه وجود داشته است.

به، در خانواده، فرد دیگري با ناهنجاري مادرزادي، اختلال عملکردي یا بیماري شناخته شده مشا

.وجود داشته است

  مورد از موارد ذیل را دارد2علاوه بر اختلال عملکردي، حداقل:

 سال بدون 2بیشتر از )مورد سقط؛ مرده زایی یا نازایی طولانی مدت 2یا بیش از 2مادر، سابقه

.داشته است( جلوگیری

سابقه فوت در برادر یا خواهر کودک به دلیل بیماری وجود دارد.

والدین، نسبت خانوادگی دارند.

 سالگی بوده است2زمان شروع اختلال قبل از.





به نام خالق هستي

به نام پروردگار زندگي

به نام پروردگار زندگي



ارزیابی شنوایی و بینایی کودک



ارزیابی شنوایی کودک

 تشخیصعدمواستمهمبسیارشنوایيکاهشزودرستشخیص

ارتباطي،گفتاري،تکاملدراختلالموجبپایینسنیندرآن

غربالگري.میگرددفردهیجانياجتماعيوشناختي،یادگیري

کنترلزیرامیباشد،اجباريازکشورهابرخيدرنوزادانشنوایی

بهخطرعلائمگرفتندرنظرباشنوایيتکاملنظرازکودک

شنوایيکاهشموارداز50%تشخیصبهقادرفقطتنهایي،

.میباشد



شنوایی در سنین مختلف

سوال کنیدوضعیت مورد انتظارسن

دنبا صداي بلند، در قسمتي از بماهگی3تولد تا 

.دچار پرش مي شود

لند آرام با اصوات یا موسیقي نسبتاب

.میشود

آیا هنگام حرف زدن با او، سرش را به سمت شما 

میچرخاند؟

آیا با اصوات بلند، بیدار میشود؟

آیا وقتی با او صحبت میکنید، لبخند میزند؟

نگام آیا به نظر میآید که صحبتهای شما را میشنود و ه

گریه کردن، ساکت میشود؟

سرش را به طرف منبع صوتی ماهگی6تا 3

میچرخاند

و در که مادر میگوید پاسخ نشان داده« نه»آیا به کلمه 

تون صدای خود تغییر میدهد؟

آیا صدای خود را تقلید میکند؟

آیا از صداي اسباب بازیهای صدادار لذت میبرد؟

؟(مثل اُ، آ، بابا)آیا سعی در تکرار اصوات میکند 

آیا از اصوات بلند میترسد؟



سوال کنیدوضعیت مورد انتظارسن

10تا 6

ماهگی

سرش را به طرف منبع صداي آرام

.میچرخاند و آن را مشخص میکند

را ادا” دادا“اصوات صدادار مانند 

میکند

ی آیا نسبت به صدا زدن اسمش، زنگ تلفن و صدا

برخی از افراد، واکنش نشان میدهد؟

را ” بای بای“و ( کفش، لیوان)آیا لغات عمومی 

میشناسد و واکنش دارد؟

آیا حتی وقتی تنها است غان و غون میکند؟

اکنش و” بیا این جا“آیا در پاسخ به درخواستهایی مثل 

دارد؟

ه آیا وقتی درمورد چیز مشخصی صحبت می شود ب

آن چیز نگاه میکند؟

15تا 10

ماهگی

اصوات صدادار بیشتري را ادا 

میکند

و اولین کلمه را میگوید

ا بازي آیا از اسباببازیهاي صداساز لذت میبرد و با آنه

میکند؟

نگاه آیا وقتي از او خواسته شود، اشیا و افراد آشنا را

میکند و یا نشان میدهد؟

آیا دستورات یک مرحله اي را وقتي با حالت چهره

نشان داده میشود دنبال میکند؟

18تا 15

ماهگی

دون را ب« توپ را بده به من»آیا دستورات ساده مانند .کلمه را میتواند بگوید6حداقل  

آنکه آن را نشان دهید، اجرا میکند؟



آیا نگراني درمورد شنوایي کودک خود دارید؟:بعد ازسه سالگی

آیا گوش درد دارد؟

آیا کودک به طور مکرر گوش خود را میکشد یا میمالد؟

آیا صداي تلویزیون یا رادیو را بلند میکند؟

آیا به بحثهاي معمول توجه دارد؟

سوال بپرسیدوضعیت مورد انتظارسن

24تا 18

ماهگی

دو کلمه را به یکدیگر وصل مي 

.کند

ند دارند مان« بله یا نه»آیا سؤالات ساده ای را که پاسخ 

«گرسنه ای»

را میفهمد؟

را ” روی میز“یا ” توی لیوان“آیا عبارات ساده مانند 

میفهمد؟

آیا از خواندن کتاب با آهنگ لذت میبرد؟

هد؟آیا وقتی از او خواسته میشود، تصاویر را نشان مید

36تا 24

ماهگی

ه را در پاسخ ب« بیشتر، نه»و « حالا، نه» آیا مفاهیم .جمله میگوید و واضح حرف میزند

درخواستهایش

میفهمد؟

(  بزرگ، کوچک)آیا میتواند اشیا را براساس اندازه آنها 

انتخاب کند؟

یا کفشت را بده، ب)آیا جملات امری دو قسمتي را میفهمد 

این

؟(جا

فهمد؟را می” بپر“و ” بدو“آیا بیشتر لغات دستوری مانند 



ارزیابی شنوایی کودک

 و ABRدو تستی که به کار میروند  EOAE . هستند ABR امواج مغزی تولید شده توسط

. کلیکهای الکترودهای روی پوست سر نوزاد را اندازه میگیرد EAOE از راه میکروفونهای

ظریفی که در مجرای گوش خارجی نوزاد قرار گرفته، امواج صوتی گوش داخلی در پاسخ به 

یکسری از کلیکها یا تونها را اندازه گیری و ثبت میکند 

 سال، تمام مواردی که قبلا غربالگری نشده یا موردی از عوامل خطر دارند 3ماه تا 7در سن 

. باید غربالگری شوند

برای VRA( Visual reinforcement audiometry)روشهای غربالگری در این سن شامل 

سالگی و2ماه تا 6

(Conditional play audiometry ) CPA .سال است2برای کودکان بالای 

 روشهای . سال اگر موردی از عوامل خطر دارند غربالگری شوند8تا 4تمام کودکان 

و ادیومتری متداول است  CPAغربالگری در این سن، 



مراحل ارزیابی کودک

 :مراحل ارزیابی کودک از نظر شنوایی عبارتند از

اطمینان از انجام غربالگري شنوایي-1

.درمورد وجود هر یک از عوامل خطر زیر از مادر سؤال کنید: ارزیابي عوامل خطر-2

.پرسیده شده و ثبت مي شوندیک بار عوامل خطر همیشگي، 

جدول عوامل خطر همیشگی

آیا عفونت داخل رحمي داشته است؟

گرم بوده است؟1500آیا وزن هنگام تولد کمتر از  

یا کمتر داشته است؟6یا کمتر یا دقیقه پنجم  4آیا در هنگام تولد، آپگار دقیقه اول  

آیا به دلیل زردي، تعویض خون شده است؟

ک دریافت کرده آیا به دلیل عفونت نوزادي، آنتي بیوتیک اتوتوکسیک یا لوپ دیورتی

است؟

روز یا بیشتر داشته است؟5آیا تهویه مکانیکی به مدت  

آیا هیپرتانسیون ریوی پایدار داشته است؟



مراحل ارزیابی کودک
 پرسیده میشوند و درصورت مثبت بودن هر یک از سؤالهاي زیر، کودک براي در هر ویزیت عوامل خطر جدید، 

درصورتي که جواب سؤالات ستاره دار، مثبت باشد، کودک باید علاوه بر ارجاع در آن . ارزیابي شنوایي ارجاع شود

.ماه یکبار براي بررسی شنوایي ارجاع شود6سالگي، هر  3نوبت، تا  

جدول عوامل خطر جدید

ارد؟آیا به نظر والدین یا مراقب، کودک از نظر شنوایي، تکلم، زبان، تکامل و یادگیری مشکلی د

آیا کودک سابقه مشکل شنوایي داشته است؟

آیا کودکي ناشنوا در خانواده نزدیک وجود دارد؟

*آیا سابقه شیمي درماني دارد؟

*؟آیا کودک آنومالی سر و صورت، سندرم یا بیماری خاصي که با اختلال شنوایی همراه باشد دارد

آیا با صداهایی که بالقوه صدمه زا هستند تماس داشته است؟

راه به خصوص مواردی که با از دست دادن هوشیاری یا شکستگي هم)آیا سابقه ضربه به سر دارد 

؟(بوده و بستری شده است

*آیا سابقه مننژیت دارد؟

آیا به طور مکرر عفونت گوش میاني داشته است؟

ماه طول کشیده، داشته است؟3آیا اوتیت سروزي که بیش از  



مراحل ارزیابی کودک

 جوابهاي مادر را بر اساس شنوایی بر اساس سن سنجیده و درصورت -3

.عدم تطابق، کودک را براي ارزیابي شنوایي ارجاع دهید

 معاینه گوش شامل معاینه لاله گوش و . به ظاهر گوش نگاه کنید-4

اطراف آن، اتوسکوپي براي بررسي مجرا و پرده تیمپان، معاینه وضعیت 

. تعادلي و عصب صورت است



ارزیابی بینایی کودک

نگاه کنیدسوال کنیدسن

را آیا به صورت شما نگاه میکند؟ آیا چشمهایشماهگی2تا 

در مقابل نور میبندد؟

آیا چشمهایش را به شدت میمالد؟

آیا ترشح از چشمها وجود دارد؟

(سفیدی مردمکها)ظاهر چشم 

رفلکس قرمز

حرکات چشم

آیا به اطراف با توجه نگاه میکند؟ماهگی6تا 2

آیا میتواند چیزی را تعقیب کند؟

آیا براي گرفتن اشیا، واکنش نشان میدهد؟

آیا چشمها با هم دیگر هماهنگ حرکت میکنند؟

آیا در زمان شیر خوردن، به چشمهای شما نگاه 

میکند؟

آیا چشمها لرزش دارند؟

(سفیدی مردمکها)ظاهر چشم 

رفلکس قرمز

حرکات چشم

ر آیا رفلکس نوری قرنیه در مرکز قرا

دارد؟



ارزیابی بینایی کودک

نگاه کنیدسوال کنیدسن

ه آیا اسباب بازیهای خیلي کوچک را میبیند کماهگی9تا 6

حرکت دهد؟

آیا در زمان دقت کردن سر خود را میچرخاند یا 

کج میکند؟

(سفیدی مردمکها)ظاهر چشم 

رفلکس قرمز

حرکات چشم

رار آیا رفلکس نوری قرنیه در مرکز ق

دارد؟

آیا در زمان دقت کردن سر خود را میچرخاند یا ماهگی12تا 9

کج میکند؟

آیا به اشیای مورد نظر خود اشاره مي کند؟

آیا افراد را قبل ازصحبتک ردن در موقع داخل

شدن به اتاق میشناسد؟

(سفیدی مردمکها)ظاهر چشم 

رفلکس قرمز

حرکات چشم

رار آیا رفلکس نوری قرنیه در مرکز ق

دارد؟

آیا هیچ نگراني درباره نحوه دیدن کودک خود سالگی8تا 1

دارید؟

آیا در زمان نگاه کردن به تلویزیون چشمهای 

؟(عیب انکساری)خود را ریز میکند 

ا آیا در مقابل نور شدید، یکی از چشمهای خود ر

؟(استرابیسم متناوب)میبندد 

(سفیدی مردمکها)ظاهر چشم 

حرکات چشم

سالگي4تست حدت بینایي بعد از 



ارزیابی بینایی کودک
 برای ارزیابی بینایی کودک، ابتدا، از مراقب یا مادر کودک موارد فوق را بپرسید و بعد، 

هر عاملی که مسیر بینایی. کنترل رفلکس قرمز اهمیت دارد. به چشمهای کودک نگاه کنید
.را به مخاطره اندازد، در رفلکس قرمز اختلال ایجاد مینماید

 سال، تست حدت بینایی را با استفاده از تابلوی 4در کودکان بزرگتر از  E . انجام میدهیم
سالگی به حد بزرگسالان 6در حوالي است و 20/150حدت بینایي در نوزاد ترم

اندازه مردمکها و . مردمکها به نور واکنش نشان میدهند32تا  29از هفته . میرسد20/20
واکنش به نور تحت تأثیر داروها، ضایعات فضاگیر مغز، بیماریهاي متابولیک و 

.اختلالات مغز میانی و عصب بینایي قرار میگیرد

 ( میلیمتر12)سالگي به اندازه بالغین 2میلیمتر است و در  10قطر قرنیه در نوزادان،  
.  سالگی کاهش می یابد2نوزادان، کمی دوربین هستند که مقدار آن به تدریج تا  . میرسد

تا  3هماهنگي چشمها در  . ممکن است در هفته هاي اول، چشمها در یک خط نباشند
.انحراف مداوم چشمها نیاز به ارزیابي دارد. ماهگی روی میدهد6



غربالگری بینایی

نوع غربالگریسن

رفلکس قرمزماهگی2تا 

رفلکس قرنیه

معاینه خارجي

رفلکس قرمزماهگی6تا 2

رفلکس قرنیه

ا توانایی نگاه کردن به صورت معاینه کننده ی

مادر

رفلکس قرمزماهگی12تا 6

رفلکس قرنیه

توانایی تعقیب شیء مورد توجه

رفلکس قرمزسالگی3تا 1

رفلکس قرنیه

تست حدت بینایي

دید سه بعدی

رفلکس قرمزسالگی5تا 3

رفلکس قرنیه

تست حدت بینایي

دید سه بعدی



ارزیابی بینایی

 . بررسي حدت بینایي در شیرخوار با کیفیت نگاه او و تعقیب وسیله موورد نظور بررسوي میشوود

بورای ایون . هفتگوي انجوام داد6اگر ابوزار مناسوب وجوود داشوته باشود میتووان ایون بررسوی را، از 

کار، زمانی که شیرخوار در آغوش والدین است یک اسباب بازي با رنگ روشن را به آهستگي 

به سمت چپ و راست حرکت داده و بررسي کنید که آیا چشمان شیرخوار شیء را تعقیب میکند 

یا نه؟ این آزمون را برای هر یک از چشمها به طور جداگانه انجوام دهیود و بوا دسوت خوود چشوم 

ر اگر اسباب بازي صدا دا. لازم نیست که دست شما به چشم شیرخوار بچسبد. دیگر را بپوشانید

صووورت انسووان بهتوور از یووک شوويء اسووت لووذا معاینووه کننووده میتوانوود . باشوود دقووت تسووت کووم میشووود

صورتش را، جلوی صورت شیرخوار حرکت دهد و اگر پاسخی ندید از مادر یا مراقوب کوودک 

.بخواهووووووووووووووووووووووووووود توووووووووووووووووووووووووووا ایووووووووووووووووووووووووووون کوووووووووووووووووووووووووووار را انجوووووووووووووووووووووووووووام دهووووووووووووووووووووووووووود



ارزیابی بینایی

 Cover/ Uncover test در این تست، در حالتی . برای تشخیص استرابیسم کمک کننده است

که یک چشوم را پوشوانیده ایوم، توجوه کوودک بورای نگواه بوه یوک شویء کوچوک در فاصوله حودود 

پس از چند ثانیه، پوشش چشم برداشته شده و اگور حرکوت ایون چشوم بورای . متری جلب میشود3

.دیوووودن شوووویء مشوووواهده شووووود، استرابیسووووم وجووووود داشووووته و بررسووووی بیشووووتر ضوووورورت دارد

هر چشم، جداگانوه بررسوي شوده و چشوم . سالگی قابل انجام است3تا 2/5اندازه گیري عیني، در 

. مقابل بسته میشود

 در نووور کووافي بووه انوودازه، شووکل و تقووارن کاسووه چشووم، محوول و حرکووت پلکهووا، :معاینههه خههارج 

نگاه به چشم و پلکهوا ازسومت بوالا بوه تشوخیص عودم تقوارن . وضعیت و تقارن چشمها توجه شود

لمس نیز در تعیین تووده هوا کموک کننوده . میکندکاسه چشم، توده هاي پلک، و اگزوفتالمي کمک

.است

 در دوربیني و نزدیک بینی علائمي چون فشار به چشم، سردرد و خستگي : اختلالات انکساری

. بي تفاوتی نسبت به درس از تظاهرات شایع دوران کودکی استومالش چشم . دیده میشود

 ، کاهش حدت بینایي یک یا دوطرفه است کوه بوا اخوتلال ارگانیوک موجوود قابول توجیوه آمبلیوپ 

عودم تشوکیل تصوویر روي رتوین ممکون اسوت بوه دلیول استرابیسوم، عیووب انکسواری قابوول . نباشود

آمبلیوووپي )یووا عیوووب انکسوواری متفوواوت بووین دو چشووم ( آمبلیوووپی رفراکتیووو،)ملاحظووه دو چشووم 

ر در شرایط طبیعي، حدت بینایي در کودکان به سرعت تکامل مییابد ولي ه. باشد( آنیزومتروپي

چیوووووووووووووووووزی کوووووووووووووووووه اجوووووووووووووووووازه ندهووووووووووووووووود تصوووووووووووووووووویر واضوووووووووووووووووحی در دهوووووووووووووووووه اول

هرچوه، سون پوایینتر باشود، احتموال ایجواد . عمر روي رتین تشکیل شوود، ایجواد آمبلیووپي موی کنود



طبقه بندی وضعیت بینایي

 ذکر شده در هر ردیف جدول طبقه بندي مقایسه کرده و طبقه بندي با نشانه هاي نشانه هاي کودک را 

.مناسب را انتخاب کنید

توصیه هاطبقه بندینشانه ها

يپاسخ غیرطبیعی در هرگروه سن

ظاهر یا حرکات غیرطبیعي چشمها

فقدان رفلکس قرمز

7/10حدت بینایي کمتراز

اختلاف حدت بینایی دو چشم به 

اندازه دو خط

تر به کودک رابراي ارزیابي بیشمشکل بینایي دارد

متخصص چشم ارجاع دهید

درمورد رابطه متقابل کودک ومشکل بینایي نداردهیچ یک ازنشانه هاي فوق را ندارد

والدین مشاوره کنید





برنامه كشوري
غربالگري بيماري كم كاري تيروييد نوزادان

دکتر نجمه نظام آبادی پور



کم کاری مادرزادي تیروئید 

حورم.استنوزاداندرذهنیافتادگیعقبپیشگیریقابلمهمعللازیکیتیروئیدمادرزادیکاریکم
ترمولدتزمانتاوکردهفعالیتبهشروعجنینیزندگیدوراناواسطدرتیروئید-هیپوفیز-هیپوتالاموس

عصبیتمسیسجملهازمهمارگانهایدراختلالاتیجنین،درتیروئیدکاریکموجودصورتدر.یابدمیتکامل
.رسندمیبنظرطبیعی"کاملاتولدبدودرنوزاداناغلباما.شودمیایجاداسکلتیومرکزی

نمووشدردراختلالوذهنیافتادگیعقبموجبتاخیر،بادرمانشروعبالطبعوبیماریهنگامدیرتشخیص
کممبتلانوزادانزودرسشناساییموجبای،جامعههردرنوزادانغربالگریانجام.شدخواهدمبتلانوزاد
هایپژوهشبهتوجهبا.شودمیهاخانوادهآلامکاهشوعوارضبروزازجلوگیریوسریعدرمانوکاری
.دشزدهتخمیننفرهزاردریککشوردرتیروئیدمادرزادیکاریکمبروزمیانگینایران،درشدهانجام

بالایبروزمیزانازحاکیکهاستتولد3000-4000در1جهان،دربیماریبروزمیزانکهحالیستدراین
.باشدمیبیماری



اجزاي تشکيل دهنده برنامه غربالگري نوزادان در كشور

 آموزش

آزمون غربالگري

 (فراخوان موارد مشكوك)پيگيري اوليه

تشخيص

مراقبت

برنامهارزشيابي



روند اجرايي برنامه در ايران

آموزش مادران باردار در دوران بارداری
 از پاشنه پای بر کاغذ فيلتر تولد نوزاد3-5نمونه گيری در روز هایS&S 

903))
ونه گيری ارسال کاغذ فيلتر حاوی لكه خوني توسط پست پيشتاز از مراکز نم

به آزمايشگاه غربالگری نوزادان
 سنجش غلظتTSH

فراخوان فوری موارد مشكوك
انجام نمونه گيری مجدد از پاشنه پا در موارد خاص



...روند اجرايي برنامه در ايران 

تشخيصتاييدسرميهایآزمايشانجام
ياوبرنامهپوينتفوکالتوسطلووتيروکسينقرصباجايگزينيدرمانسريعشروع

دسترسدرپزشکاولين
ایشانتوسطدرمانشروعکهصورتیدر)شهرستانيپوينتفوکالپزشکبهمعرفي

(استنگرفتهصورت
تفوموجبکهاینبرمشروط)امكانصورتدراتيولوژيکاقداماتوآزمايش هاانجام

(نشودبیماراندرمانشروعدرتاخیرووقت
کشوریدستورالعملبر اساسمبتلانوزادازمدتدرازمراقبت
مبتلاياننيازموردتخصصيمشاوره هایانجام



پاشنه پانمونه‌گيري‌مجدد‌از‌

(  هفتگی10و 6و 2در )نوزادان نارس

گرم2500با وزن کمتر از نوزادان
دو و چندقلوها
نوزادان بستری و يا با سابقه بستری در بيمارستان
نوزادان با سابقه دريافت و يا تعويض خون
ني و ومثل دوپامين، ترکيبات کورت: نوزاداني که داروهای خاص مصرف کرده اند

...
5-9/9نتيجه آزمون غربالگری بين بانوزادان
نمونه نامناسب



غربالگري‌در‌نوزادان‌بستري‌در‌بيمارستان

نمونه گيري نوبت اول
 تولد3-5از پاشنه پای نوزاد بستری در روزهای

نمونه گيري نوبت دوم
 تولد8-14از پاشنه پای نوزاد بستری در روزهای



غربالگري‌در‌نوزادان‌بستري

روییدتیآزمایش هایوریدیبه صورتاگرحتی)شدهبسترینوزادانکليهدر
وشدهامانجفيلترکاغذبرپاپاشنهازنمونه گيریبايد،(باشندشدهچک

.گرددثبتبرنامهاطلاعاتيفايلدرنوزادبهمربوطاطلاعات
ود،شامانجپاپاشنهازنمونه گیریباید،بيمارستانازنوزادترخيصازقبل

والدینبایدصورتدراینکهباشد،کمترساعت72ازنوزادسنکهاینمگر
ونمودهمراجعهنمونه گیریمراکزبهتولد3-5روزدرکهشوندمجاب"کاملا

.کنندغربالگریرانوزادشان



نمونه‌گيري‌مجدد‌از‌پاشنه‌پا‌در‌نوزادان‌بستري

دروالدينبهبايدشودمرخصبيمارستانازتولد8روزازقبلنوزادصورتي کهدر
کافيآموزش هاینوزادتولدروز8-14سندردومنوبتنمونه گيریانجامباارتباط
.شودداده

دبايباشدبستریبيمارستاندرهنوزتولد،دومهفتهتانوزادصورتي کهدر
بهتوقاسرعدرشدهاخذنمونهوشدهانجامپاپاشنهازنيز،دومنوبتنمونه گيری
.گرددارسالغربالگریآزمايشگاه



غربالگري نوزادان بستري در موارد انتقال به بيمارستان ديگر

(ساعت72)روز3ازكمترنوزادسن
پروندهدرقرمزخودکارباوواضحطوربهنوزادانغربالگریانجامعدمبايد

(والدینآموزش)+(استنشدهانجامپاپاشنهازنمونه گيری)شودقيدنوزادبستری
روز3-۵=نوزادسن

ودشارسالغربالگریآزمايشگاهبهنمونهوشدهانجامپاپاشنهازاولنمونه گيریبايد.
دشوقيدنوزادبستریپروندهدرقرمزخودکارباوواضحطوربهنوزادانغربالگریانجام

.(شدانجامپاپاشنهازاولنمونه گيری)
درکهشودخواستهآنانازوشدهگوشزدوالدينبهدومنوبتغربالگريانجاماهميت

مسئولينازرا(تولد8-14روزدر)پاپاشنهازدومنوبتغربالگریانجاممقصدبيمارستان
.بخواهندبخش



...غربالگري نوزادان بستري در موارد انتقال به بيمارستان ديگر 

هربهو(تولدازروز29وماهدوتا)بودهروز7ازبيشسندرنوزادصورتي کهدر
:باشدنشدهغربالگریعلتي

گيردانجامترفيلکاغذبرپاپاشنهازنمونه گيریبيمارستان،ازانتقالازقبلبايد
بهملدستورالعاساسبرو(شوندانجاموریدطریقازتیروییدیآزمایش هایاگرحتی)

.گرددارسالآزمايشگاه
وزادنبستریپروندهدرقرمزخودکارباوواضحبه طورنوزادانغربالگریانجام

.(شدانجامپاپاشنهازگيرینمونه)شودقيد



غربالگري‌‌در‌نوزادان‌نارس‌و‌يا‌كم‌وزن

از‌پاشنه‌پا‌نمونه‌گيري‌

روزگي مثل ديگر نوزادان5-3در سن :‌نوبت‌اول

هفتگي2در سن :‌نوبت‌دوم

هفتگي6در سن :‌نوبت‌سوم

هفتگي10در سن ، :نوبت‌چهارم



محل لانست زدن
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الگوريتم غربالگري و بيماريابي نوزادان براي بيماري كم كاري تيروييد

اطلاع رسانی عمومی و آموزش زنان باردار  

ارایه بروشور آموزشی و آدرس مراکز نمونه گیری

تولد  3-5نمونه گیری از پاشنه پا در سن 

TSH 5-9.9 mu/LTSH 10-19.9 mu/LTSH >20 mu/L TSH <5mu/L

فراخوان نوزاد مشکوک•
انجام آزمایش های تایید تشخیص سرمی•
ویزیت توسط پزشک فوکال پوینت•

فراخوان نوزاد مشکوک•
غربالگری نوبت دوم از پاشنه پا•

TSH <5mu/LTSH ≥5 mu/L

انجام آزمایش های تایید تشخیص سرمی•
ویزیت توسط پزشک فوکال پوینت•

خرو  از 
برنامه

آزمایشات غیر طبیعیآزمایشات طبیعی

شروع درمان بر اساس دستورالعمل

فراخوان نوزاد مشکوک•
ویزیت توسط پزشک فوکال پوینت•
انجام  اخ  نمونه وریدی برای•

آزمایش های تایید تشخیص
شروع درمان قبل از جواب ازمایش بر •

اساس دستورالعمل
دریافت جواب آزمایشات تایید تشخیص•

غربالگری طبیعی



PKU

غربالگری بیماری فنیل کتونوری



بیماری فنیل کتونوری 

آمينهيداستجمعبيماری،ايندراصلياختلال.استنادرمادرزادیمتابوليكينقصيککتونوریفنيلبيماری
طرناكخکودك،بدندرآمينهاسيداينغيرطبيعيتجمع.استعصبيسيستموبدنمايعاتدرآلانينفنيل
عقباعثبکودكبدندرآلانينفنيلآمينهاسيدتجمع.مي شودپوستومغزدراختلالاتيبروزبهمنجرواست

.مي شودذهنيماندگي

در)موقعبهتشخيصصورتدر.شودميذهنيشديدماندگيعقببهمنجردرمان،بدونمتابوليک،بيماريهای•
ربالگریغبيماريها،ازدستهايندربنابرايناست،پيشگيریقابلآنازناشيذهنيماندگيعقب(تولداولروزهای

.باشدميفراوانياهميتحايزنوزادیدورهدر

صورتيدر)تولدازبعدپنجمروزتا(مادرشيرباتغذيهساعت۷2ازپس)سومروزبيننوزادانازغربالگریآزمايش•
.گيردميصورت(باشدشدهتغذيهشيرباکافياندازهبهنوزادکه



بیماری فنیل کتونوری 

.باشدميمغزیسلولهایوبدندرآلانينفنيلآمينهاسيدتجمعکتونوریفنيلبيماریاصليعلت

ونشدهدادهتشخيصموقعبهبيماریچنانچهوشودانجامغربالگریبانوزادیدورهدربايدبيماریتشخيصبنابراين

ازوشودميکاستهشيرخوارانهوشيبهرهازنمره4درمان،شروعدرتاخيرماههرازایبهگرددرهادرمانبدون

تشخيصسناينازبعداگرلذاشود،ميانجامزندگياولسال3تا2درکودكمغزیتكاملورشدبيشترينآنجائيكه

.باشدميبرگشتغيرقابلمتأسفانهکهشدهمبتلاشديدتامتوسطذهنيماندگيعقببهکودكشوددادهبيماری



اهداف و استراتژي هاي برنامه

کاهش بار بيماری فنيل کتونوری:هدف اصلي

جلوگيری از 
تولد نوزاد 

مبتلا

تشخيص 
زودرس 

نوزادان مبتلا

کنترل بيماری به 
منظور جلوگيری 
از آسيب های 

وارده و مديريت 
عوارض بوجود 

آمده
:اهداف اختصاصی

کاهش بروز بیماری•
کاهش معلولیت جسمی•
کاهش عقب ماندگی ذهنی•
کاهش صدمه به خانواده به•

عنوان زیر بنای اجتماع



روزگي تولد 5 تا 3تهيه نمونه پاشنه پا بر روی کاغذ فيلتر در 

انجام آزمايش کالريمتری و اندازه گيری فنيل آلانين نمونه ارسالي

ميزان فنيل آلانين چقدر 
است  نوزاد سالم است 

برای تهیه نمونه آزمایش تایید به  مثبت غربالگری فراخوان نوزاد 

HPLCروش 

آيا دسترسي به آزمايشگاه تاييد 
وجود دارد 

تهيه نمونه پلاسما و يا ارجاع خود نوزاد برای آزمايش 
تاييد 

ارسال نمونه به آزمايشگاه منتخب غربالگری

تهيه نمونه پاشنه پا بر روی کاغذ فيلتر و ارسال آن به آزمايشگاه 
انجام دهنده آزمايش تاييد

HPLCنجام آزمايش  و اندازه گيری فنيل آلانين نمونه   
ارسالي

ميزان فنيل آلانين چقدر 
است 

مي 3/4ميزان فنيل آلانين بر روی نمونه پاشنه پا بزگتر و يا مساوی 
باشد

نوزاد سالم است و پايان اقدامات اعلام مي شود

ميزان فنيل آلانين بر روی نمونه پلاسمايي  بزگتر و يا 
مي باشد 4مساوی 

به مثبت تاييد فراخوان والدين و ارجاع سريع مورد 
بيمارستان منتخب

زاد نياز به .يا نو
نمونه گيری مجدد 

دارد 

نمونه گيری مجدد از 
 14 تا 10نوزاد در 

زوزگي



روز3نگیری قبل از خو

مصرف داروهای ضد تیرویید

ن

نوزاد نارس

بیماری کبدی 

ا تغذیه وریدی ب)هیپرالمینتاسیون
(مواد پر پروتیین

بیماری کلیوی 

pkuابتلای مادر نوزاد به 

مصرف تریمتوپریم
نوزاد کم وزن

دوقلویی یا چندقلویی

بستری یا سابقه بستری 
دربیمارستان 

مصرف کورتیکواسترویید

مصرف هپارین

تزریق خون یا تعویض خون

ساعت اول زندگی48خونگیری در 

قد تغذیه خوراکی یا وریدی با مواد فا
آمینواسید

NPO بودن نوزاد

دیالیز

تزریق خون یا تعویض خون

نمونه نامناسب

نمونه گیری 
مجدد 

(چه موقع)



غربالگریفرایندهایخلاصه 

مثبت غربالگریشناسایی موارد 

به روش کالرومتری

شناسایی موارد 

مثبت تایید 

HPLCبه روش 

شناسایی موارد 

مثبت 

بیمارستانی



نقطه برش ارجاع در غربالگری 
PKU

:مثبت غربالگری

4فنیل آلانین بزرگتر یا مساوی 

بر روی نمونه کاغذ فیلتر  

:مثبت تایید

3/4فنیل آلانین بزرگتر یا مساوی
بر روی نمونه کاغذ فیلتر

مثبت بیمارستانی

فنیل الانین بزرگتر و یا 
و تیروزین طبیعی 4مساوی 

نمونه پلاسما



موارد نیازمند ارجاع یا پیگیری کودک در 

PKUبرنامه غربالگری

مواجهه با کودک دارای تست 
مثبت غربالگری

برایمجددگیرینمونه•
تاییدآزمایش

جامعهسلامتمرکزبهارجاع•
انجامدرخواستاخذبرای

مرکزپزشکازآزمایش

ساعت24تاحداکثرپیگیری•
مراجعهازاطمینانبرای

سلامتمرکزبهکودک

مراجعهعدمصورتدر•
هبکتبیوتلفنیگزارش

شهرستانژنتیککارشناس

نیازمند انجام نمونه گیری مجدد

انجامبرایفوریارجاع•
24پیگیریومجددآزمایش
ساعته

14مجددآزمایشانجامزمان•
کهشرطیبهاستروزگی

هبکافیشیرکودکیانوزاد
باشدخوردهروز3مدت

عدم انجام آزمایش غربالگری

انجامبرایفوریارجاع•
ساعته24پیگیریوازمایش



موارد نیازمند ارجاع یا پیگیری کودک در 

PKUبرنامه غربالگری

مواجهه با کودک دارای تست مثبت بیمارستانی

ارسال شده از بیمارستان در 5ثبت فرم •
پرونده خانوار

سال از نظر 3پیگیری کودکان کمتر از •
مراجعه به بیمارستان ماهی یک بار

سال از نظر 3پیگیری کودکان بیشتر از •
ماه یکبار به بیمارستان 3مراجعه 

رمان و پیگیری تلفنی یا حضوری غیبت از د•
تلاش برای این مشکل

مواجهه با کودک دارای تست مثبت تایید

تاییدبرایجامعهسلامتمرکزبهارجاع•
آزمایشجواب

اطمینانبرایساعت72تاحداکثرپیگیری•
منتخببیمارستانبهکودکمراجعهاز

وتلفنیگزارشمراجعهعدمصورتدر•
کارشناسبهساعت24تاحداکثرکتبی

شهرستانژنتیک













Lancet for Heel Sticks











نمونه مناسب هايويژگي•

.باشددايرهبصورتبايدشکل نمونه -1•
.متر باشدميلي5از بيشقطر لکه خون -2•
.شودديدهلکه خون از دو طرف همسان -3•
.هم نباشدرويدو لکه -4•
.لکه نباشد يکاز بيشدايرهيکدر -5•
.دنباشخارجيآغشته به مواد گيرينمونه فيلترکاغذ -6•
خون بدون اثر انگشت باشند هايلکه -7•





و انتقال نمونهنگهداريشرايط

کاملا(گرادسانتيدرجه15-25)اتاقحرارتدرخونهايلکهتااستلازموقتساعت3تقريبا•
(گيريينمونهمراکزبعضيدرمحيطزياددماي(.شودخشک

جدا  غباروگردودودبهآلودههوايجرياندرخونيهايکارتدادنقرارازشدنخشکزماندر•
يدااکخورشيدنورمستقيمتابشوحرارتمعرضدرخونيهايکارتگذاشتنازشودخودداري

.شودپرهيز
جزامپاکتدرنوزادمشخصاتفرمضميمهبهوجداگانهراشده خشککاملا هاينمونهازيکهر•

.نباشدتماسدرديگرنمونهخونبانمونهيکخونکهکنيداحتياط.دهيدانتقال
واردپيپرترفيلبهفشار)ديدگيآسيببدونآزمايشگاهبهخونهاينمونهنقلوحملوجابجائي•

آخرتعطيليصورتدرو.گيردانجامنمونهگرفتنازبعدساعت24حدوددرهانمونهوانتقال(نگردد
درنبايدهانمونهديگرانواعوشيمياييموادشودنگهدارييخچالدربايدهانمونهآزمايشگاههفته
شوندبنديبستهخونيکارتهايحملظرف



ودارزيپپلاستيکيهايپاکتدرخونهايلکهحاويهايکارت
30ازکمترمحيطرطوبتميزانکهدرصورتيسيليکاژلحاوي

درواستنگهداريقابلدرجه4-8دمايدرسال2تادرصدباشد
سال2ازوبيشطولانيمدتبهگرادسانتيدرجه20منهايفريزر
نامساعداثربعلتدرصد30بيشترازرطوبتبامانددرمناطقيميپايدار

نهاآنگهداريوهانمونهانتقالدرحتما نوري،جذبميزانبررطوبت
بررطوبتزيرا.گرددکنترلگيررطوبتموادتوسطمحيطرطوبتبايد
.داردکنندهتعييننقشهانمونهپايداريروي

ستان در مرکز اغربالگريآزمايشگاهاخذ شده در اسرع وقت به هاينمونه 
. ارسال شوند



...پاینده باشید...


