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Abstract 

Background & Aim: Phenylketonuria is one of the most common metabolic diseases that 

can lead to severe irreversible retardation if not screened and treated on time. The purpose of 

this study was to determine the parents' preferences of patients with phenylketonuria and 

healthcare providers to compare screening outcomes with non-screening. 

Materials & Methods: This cross-sectional study was conducted in 2015. The participants 

consisted of 214 parents of phenylketonuria patients and 31 experts from selected 

phenylketonuria hospitals. Data collection tool was a questionnaire based on the Time Trade 

off approach. The data were analyzed by SPSS software and Wilcoxon test. 

Results: The mean score of parental preference was in the screened and treated condition 

(0.74) and in the patient condition (0.47), which was statistically significant (P <0.001). The 

mean score of preferences of health care providers was in the screened and treated condition 

(0.73) and in the patient condition (0.29) which was statistically significant (p <0.001). 

Conclusion: Given that the mean score of parental and health preferences in screened and 

untreated patients was significantly higher than in the non-screened condition, the 

quantitative and qualitative expansion of sampling and treatment centers in the regional and 

national dimensions was identified and Early treatment of patients as well as educational and 

supportive measures for parents for continuous diet therapy are recommended. 
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 سهی: مقایو ارائه کنندگان خدمات درمان یکتونور لیبه فن انیمبتلا نیوالد حاتیترج

 یبا عدم غربالگر یغربالگر یامدهایپ

 

 5ی، منصوره لطف4یرنامنی، زهرا خط3ی، بهزاد دمار2محمد عرب ،1*یدریح رضایعل

 .رانیگلستان، گرگان، ا یدانشگاه علوم پزشک ،یسلامت و توسعه اجتماع تیریمد قاتیسلامت، مرکز تحق یاستگذاریس یتخصص یدکترا. 1

 .رانیتهران، تهران، ا یدانشکده بهداشت، دانشگاه علوم پزشک ،یخدمات بهداشت تیریمد یتخصص یدکترا .2

 .رانیتهران، تهران، ا یو سلامت، پژوهشکده علوم اعصاب، دانشگاه علوم پزشک یگروه حکمران ،یاجتماع یمتخصص پزشک .3

 .رانیگلستان، گرگان، ا یدانشگاه علوم پزشک ،یسلامت و توسعه اجتماع تیریمد قاتیمرکز تحق ،یستیکارشناس ارشد آمار ز .4

 .رانیگلستان، گرگان، ا یدانشگاه علوم پزشک ،یسلامت و توسعه اجتماع تیریمد قاتیمرکز تحق ،یدرمان یخدمات بهداشت تیریکارشناس ارشد مد .5

  alirezaheidari7@gmail.com، ایمیل: یدریح ضاریعل نویسنده مسئول:

 31/11/1333 :پذیرش تاریخ   15/11/1331 :دریافت تاریخ

 چکیده

و درمان به  یاست که در صورت عدم غربالگر کیمتابول یهایماریب نیعتریاز شا یکی یکتونور لیفن یماریب :زمینه و هدف

 لیبه فن انیمبتلا نیوالد حاتیترج نییگردد. مطالعه با هدف تع یم دیقابل برگشت شد ریغ یموقع منجر به بروز عقب ماندگ

 انجام شد. یبا عدم غربالگر یغربالگر یامدهایپ سهیبه منظور مقا یو ارائه کنندگان خدمات درمان یکتونور

 31و  یکتونور لیبه فن انیمبتلا نینفر از والد 214اجراشد.  1334و در سال  یمطالعه بصورت مقطع نیا ها:مواد و روش

در مطالعه شرکت نمودند. ابزار جمع  یدر کل کشور به روش سرشمار یکتونور لیمنتخب فن یمارستانهایکارشناس مسئول از ب

 لیتحل لکاکسونیو آزمون و SPSS.23افزار  بود. داده ها با استفاده از نرم یمبادله زمان کردیرو یداده ها پرسشنامه بر مبنا یآور

 .دیگرد

 نی( بود که ا44/1) ماریب تی( و در وضع44/1شده و تحت درمان ) یغربالگر تیدر وضع نیوالد حاتینمره ترج نیانگیم: ها یافته

 یغربالگر تیدر وضع یارائه کنندگان خدمات درمان حاتینمره ترج نیانگی(. مP <111/1بود )دار  یمعن یتفاوت از نظر آمار

 (.P<111/1بود )دار  یمعن یتفاوت از نظر آمار نی( بود که ا23/1) ماریب تی( و در وضع43/1شده و تحت درمان )

شده و تحت درمان  یغربالگر تیدر وضع یو ارائه کنندگان خدمات درمان نیوالد حاتینمره ترج نکهیبا توجه به ا: گیرییجهنت 

و  یدر بعد منطقه ا یو درمان یریمراکز نمونه گ یفیو ک یبود، گسترش کم شتریب ینشده به طور قابل ملاحظه ا ینسبت به غربالگر

 یم شنهادیمستمر پ یمیجهت درمان رژ نیجهت والد یتیو حما یاقدامات آموزش زیو ن مارانیو درمان بهنگام ب ییجهت شناسا یمل

 گردد.

 یمیدرمان رژ ،یغربالگر ،یکتونور لیفن ،یزندگ تیفیک :یدیکل هایه واژ

 

 مقدمه

 ترین یعشا از یکی (PKU) کتونوری فنیل بیماری

 نقص یا و فقدان از که (1است ) متابولیک های یماریب

 (PAH)هیدروکسیلاز  آلانین فنیل آنزیم فعالیت در

 ارثی بیماری این عارضه (. شدیدترین2شود ) یم ایجاد

 (.4-3) است شدید برگشت یرقابلغ یماندگ عقب بروز

 بیماری کنترل به زیادی بستگی بیماران این آگهی یشپ

 و تشخیص در (. تأخیر5دارد ) زندگی اول یها سال در

 بر علاوه. کند یم بدتر را آگهی یشپ بیماران این درمان

 از پس تا شوند یم باعث فرهنگی مالی و فقر آن

شود  مشکل دچار بیماران این درمانی روند نیز تشخیص

(6-4.) 
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 برنامه ،(1)ایران  در PKU با توجه به شیوع بالای

شد. بر  آغاز 2116 سال در ایران در PKU غربالگری

 4 از آلانین خون فنیل سطح اگر، اساس نتایج غربالگری

 با غذایی رژیم باشد، بیشتر و در دسی لیتر گرم یلیم

 با (.11-3شود ) می شروع آلانین فنیل محدودیت

 نسبتاً بیماری یک PKU درمان، و زودرس تشخیص

 کم بستری تعداد با و فیزیکی علائم بدون و یمخ خوش

 برای خون مکرر آزمایش همه این با(. 11) است

 وقوع پیچیده، غذایی رژیم یک با انطباق لزوم نظارت،

 متابولیک اختلال یک تشخیص انگ و عصبی علائم

 بر است که ممکن هستند هایی یژگیو مادرزادی

یکی  (.12) گذارند یم یرتأث مبتلا افراد زندگی کیفیت

 یها مراقبتمرتبط با  ماتیتصماز عوامل مهم در 

(. 13است )و ترجیحات بیمار  ها ارزشسلامت 

برای سنجش  تواند یم به وضوح ترجیحات بیمار

پیامدهای سلامتی استفاده شود که به عنوان مطلوبیت 

 یریگ اندازه اریمع (. مطلوبیت14گردد ) یمشناخته 

است که  (HRQOL) یمرتبط با سلامت یزندگ تیفیک

 ای مارانیاست که افراد )ب یحیترج ایارزش  انگریب

 یفرض ای یسلامت واقع یها حالت( به یعموم تیجمع

 یبرا یمختلف یها روش. دهند یماختصاص 

مردم  حاتیترج تیکم نییتعمطلوبیت و  یریگ اندازه

که یکی  است شده ینتدو شان یسلامت تیوضع در مورد

(. 16-15است ) (TTO)مبادله زمانی  ها روشاز این 

 والدین هدف از انجام این مطالعه تعیین ترجیحات

 خدمات کنندگان ارائه و کتونوری فنیل به مبتلایان

غربالگری  عدم با غربالگری پیامدهای درمانی در مورد

 بود.

 ها روشمواد و 

 آنجا از. شد انجام 1334در سال  مقطعی مطالعه یک

 کودکان کتونوری، فنیل غربالگری هدف گروه که

 سؤالات به پاسخگویی به قادر و هستند بیماری به مبتلا

 به خدمات کنندگان ارائه و مبتلایان والدین ،باشند ینم

 از که بهتری درک و بیشتر ارتباط دلیل به مبتلایان

 پیامد از تری یقدق برآوردهای توانند یم دارند بیماری

 مبتلایان بنابراین والدین؛ (14باشند ) داشته یموردبررس

 مفید، بیمارستان سه پوشش تحت کتونوری فنیل به

کودکان تهران که بیشترین  طبی مرکز و اصغر یعل

 بیماران را در کشور تحت پوشش داشتند و مسئولین

که  PKU منتخب های یمارستانب تغذیه واحدهای

و مشاوره با  درمانی یمژربیشترین ارتباط را جهت 

 241داشتند، انتخاب شدند. از  ها آنبیماران و والدین 

ماه به سه بیمارستان مذکور  6والدینی که در طی 

 و از%( 13= دهی پاسخ نسبت) نفر 214مراجعه نمودند،

 PKU منتخب های بیمارستان تغذیه در واحد مسئول 33

 مطالعه نفر به روش سرشماری در 31 کشور کل

 .%(34= دهی پاسخ نسبتنمودند )شرکت 

 از یریگ بهرهها پرسشنامه با  آوری داده ابزار جمع

 پرسشنامه بود. در این رویکرد، هر زمانی مبادله رویکرد

 به مربوط اول قسمت که گردید تشکیل قسمت دو از

 فرد به مربوط دوم قسمت و کتونوری فنیل به مبتلا فرد

 مورد در توضیحاتی پرسشنامه. بود شده غربالگری

 موضوعاتی و درمان روش مبتلا، افراد وضعیت بیماری،

 از بنابراین؛ داشت بر در را بدانند باید پاسخگویان که

 دهند یم ترجیح آیا که گردید سؤال پاسخگویان

 های یتوضع از یک هر در سال 11 تا کودکشان

 یا بگذرانند شود یم حادث مرگ آن از بعد که مذکور

 بعد و کنند زندگی کامل سلامت در را سال 11 از کمتر

تقسیم  از وضعیت هر به مربوط کیفیت زندگی. بمیرند

 زمان مدتکامل بر  سلامت در زندگی زمان مدت

 .(11) یدگرد خاص حاصل وضعیت در شده یسپر

نفر از متخصصان مرتبط با  11پرسشنامه با نظر  ییروا

کرونباخ  یپرسشنامه با محاسبه آلفا ییایموضوع و پا
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 یببه ترت) هیتغذ یواحدها نیو مسئول نیوالد یبرا

 شد. یدتائ (42/1و  44/1

طرح به تصویب کمیته اخلاق دانشگاه علوم پزشکی 

. شد کسب پاسخگویان از شفاهی تهران رسید. رضایت

 محرمانه حفظ با خانوادگی و نام نام بدون ها پرسشنامه

 ها پرسشنامه. گردید تکمیل و توزیع ها آن بین بودن

و در  گردید وارد SPSS.23افزار  نرم در شده یلتکم

تحلیل گردید. جهت تحلیل از  15/1 داری یمعنسطح 

آمار توصیفی )فراوانی، درصد، میانگین و انحراف 

با آزمون  ها دادهمعیار( استفاده شد. نرمال بودن 

اسمیرنوف بررسی شد که در هردو  -کولموگروف

خدمات درمانی از توزیع  کنندگان ارائهمورد والدین و 

بنابراین برای (؛ =111/1p) کردند ینمنرمال پیروی 

مقایسه کیفیت زندگی بین وضعیت غربالگری شده و 

یک فرد،  یها پاسخوجود همبستگی بین  یلبه دلبیمار 

 از آزمون ناپارامتریک ویلکاکسون استفاده شد.

 ها یافته

، از ها آنوالدین مورد مطالعه، اکثریت  214از مجموع 

 3/52ساله ) 31-41درصد(،  3/34مرکز طبی اطفال )

درصد(،  1/13) متأهلدرصد(،  3/55درصد(، زن )

درصد( و  2/51) دار خانه(، 6/42تحصیلات دبیرستان )

. بیشترین باشند یمدرصد(  3/51ساکن شهر تهران )

 2/13فرزند ) 1در خانواده تعداد فرزند با این بیماری 

درصد(،  1/34سال ) 1-5درصد( و اکثریت بیماران 

درصد در زمان تشخیص  1/13درصد(،  2/56پسر )

 روز بودند. 5دارای سن بالای 

 های یمارستانب تغذیه واحدهای مسئولین سنی میانگین

 21 حداقل که بود 3/36±6/6 کشور، PKU منتخب

 و زن ها آن درصد 6/14 .داشتند سال 55 حداکثر و سال

 کاری سابقه میانگین. بودند مرد% 4/15

 .بود( سال 4-31)3/4±16/13

 در والدین ترجیحات نمره ، میانگین1مطابق با جدول 

 در و( 44/1) درمان تحت و شده غربالگری وضعیت

 آماری نظر از تفاوت این که بود( 44/1) بیمار وضعیت

 ترجیحات نمره میانگین(. P <111/1بود ) دار یمعن

 غربالگری وضعیت در درمانی خدمات کنندگان ارائه

( 23/1) بیمار وضعیت در و( 43/1) درمان تحت و شده

بود  دار یمعن آماری نظر از تفاوت این که بود

(111/1>P.) 

 

 خدمات درمانی کنندگان ارائهکتونوری و  فنیل به مبتلایان . ترجیحات والدین1جدول 

 Min- Max z P-value انحراف معیار میانگین وضعیت پاسخگویان

 <111/1 -54/1 1-1 4/1 44/1 غربالگری نشده والدین

 1-1 3/1 44/1 غربالگری شده و تحت درمان

 کنندگان ارائه

 درمانی خدمات

 <111/1 -23/4 1/1-1 3/1 23/1 نشده غربالگری

 1/1-1 2/1 43/1 درمان تحت و شده غربالگری 
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 و نتیجه گیری بحث

بر اساس نتایج مطالعه میانگین نمره ترجیحات والدین و 

ی در وضعیت غربالگری خدمات درمان کنندگان ارائه

شده و تحت درمان نسبت به کودکان غربالگری نشده 

ای بیشتر بود. مطالعه حاتم و  ملاحظه قابلبه طور 

نمره همکاران که در شیراز انجام شد نشان داد که 

در وضعیت  یخدمات درمان کنندگان ارائه حاتیترج

و در وضعیت غربالگری شده  334/1غربالگری نشده 

 Hatzmann توسط که یا مطالعه (. در11) بود 143/1

 والدین زندگی کیفیت شد، انجام هلند در همکاران و

. (13بود ) پایین کتونوری فنیل به مبتلا کودکان

نشان داد که  همکاران و محمودی مطالعه نتایج همچنین

 از کتونوری فنیل به مبتلا بیماران از کنندگان مراقبت

 عمومی جمعیت به نسبت تری یینپا زندگی کیفیت

 تولد، اول روز چند در امروزه .(21بودند ) برخوردار

 غربالگری تست توسط کتونوری فنیل به مبتلا بیماران

 غذایی رژیم با درمان تحت و شوند یم داده تشخیص

 قرار کند یم محدود را آلانین فنیل دریافت که

 متابولیت و آلانین فنیل سطح فوق درمان با .گیرند یم

 از ترتیب بدین و یافته کاهش بدن مایعات در هایش

 یها درمان. آید یم عمل به جلوگیری مغزی آسیب

 یها مهارت و هوشی ضریب بهبود بر علاوه زودرس

 عملکردهای در کودکان این اجتماعی -فردی شناختی،

 بینایی، ادراک و حرکتی ادراکی یها مهارت حرکتی،

 و گفتار ،یزیر برنامه حافظه، نظیر اجرایی عملکردهای

(. در صورتی که 21) نماید یم ایجاد بهبودی نیز زبان

 عدم و تولد اول سال در کودک بیماری شناسایی عدم

 ضریب ظرفیت تا گردد یم موجب وی درمان شروع

 در وی درمان و یافته کاهش% 51 تا کودک هوشی

 بر علاوه. گردد روبرو بیشتری مشکلات با آینده

 کاهش ذهنی، یماندگ عقب و مغزی شدید ضایعات

 را سنگینی بارمالی او، خانواده و نوزاد زندگی کیفیت

. (22کند ) یم تحمیل کشور و ها خانواده دوش بر نیز

 انگیزه پایین، نفس اعتمادبه مانند روانی اختلالات

 گزارش در مبتلایان استقلال کاهش کمتر، پیشرفت

 در است ممکن سالان بزرگ و نوجوانان و است شده

 اجتماعی انزوای و اضطراب افسردگی، خطر معرض

بودن مزمن  دهد یم نشان مختلف مطالعات .(23باشند )

 تأثیر والدین روانی و جسمی سلامت بر کودک بیماری

 احتمال به ها آن و والدین (13،24گذارد ) یم بدتری

 هیجانی و اقتصادی اجتماعی، مشکلات دچار بیشتری

 دارند، فراگیر و مخرب محدودکننده، ماهیت غالباً که

 سالم فرزندان دارای والدین به نسبت و (25شوند ) یم

آنجا که  از (.26دارند ) یتر نامناسب سلامتی وضعیت

موضوع  کیرفتار افراد در رابطه با  رییگام در تغ نیاول

 ،(31-24است )در خصوص آن  یداشتن آگاه

و  ییشناساجهت  مادران باردار یآموزش یها برنامه

 یتیو حما یاقدامات آموزش زیو ن نوزاداندرمان بهنگام 

مستمر  یمیجهت درمان رژ مبتلایان نیجهت والد

تا اثرات سوء بیماری برای والدین و  گردد یم شنهادیپ

 تا حد امکان کاهش یابد. کنندگان مراقبت
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