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پژوهشی  مقاله   

و  یروان-یاز اختلالات عصب یعیوس فیمغلوب اتوزومال است که با ط کیمتابول هاییماریب نتریعیاز شا یکی کتونوریلیفن مقدمه:

و  دیشد یذهن ماندگیتواند به عقبمی یماریب نیا ت،یری، کنترل و مدهای لازم. بدون ارائه مراقبتشودیشناخته م ،یشناخت-یعصب

 یمعرف یبرا کتونوریلفنیو ارائه مجموعه حداقل داده  یلذا هدف مطالعه حاضر طراح؛ شود جرمن یرفتار یعصب ایهیناهنجار
 است. یماریب نیبر ا شتریاثربخش در مدیریت، کنترل و نظارت ب یفاکتورها

 عناصر داده ییشناسا یبرادر مرحله اول، تحلیلی است که در طی دو مرحله انجام شد.  -مطالعه حاضر یک مطالعه توصیفی روش:

عناصر داده  ،سپس صورت گرفت. Scopusو  PubMed, Web of Science یهاداده گاهیدر پا یجامع یبررس ینیو بال یتیریمد
 یو روانشناس یپزشکروان ه،یمتخصص اطفال، تغذ 15در مرحله دوم،  داده شدند قرارپرسشنامه  کیلازم از مطالعات استخراج و در قالب 

 SPSS ارافزو نرم یفیها از آمار توصداده لیتحل یبرا کردند. لیتکم یادو مرحله یدلف کیشده را با استفاده از تکن ینامه طراحپرسش

 .دیاستفاده گرد 23نسخه 

 ورمح 14و  یسه گروه اطلاعات بهعناصر داده  نیاز مطالعات استخراج شدند. ا ینیو بال یتیریعنصر داده مد 133در مجموع  :نتایج

 یمادرزاد هایمحور اجماع و توافق جمعی کسب شد. محور نقص 13عنصر داده در  125شدند. مطابق با نظر متخصصان در مورد  میتقس
 عناصر داده آن از مطالعه کنار گذاشته شدند. یتمام هبود ک یتنها محور

 هامجموعه حداقل داده نییبا آن مواجهه هستند، تع یکتونورلیفن مارانیکه ب یو اقتصاد ینیبال هایبا توجه به چالش گيري:نتيجه

 را فراهم آورد. مارانیب نیبهتر اطلاعات ا تیریو مد هانههزیکاهش  ،یماریب نیثر اؤم تیریامکان کنترل و مد تواندمی

 

 یکتونور لفنی کنترل، مدیریت، اثربخش، هایمجموعه حداقل داده، شاخص ها:واژهكليد
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 مقدمه 

یکللللی از  PKU(Phenylketonuria)کتونللللوری فنیللللل
هلللای متابولیلللک مغللللوب اتوزوملللال ترین بیملللاریشلللایع

(Autosomal )طیلف وسلیعی از اخلتلالات  بلا ؛ که[1] است
 [.2] دهلدرا نشلان ملی خودشناختی  -روانی و عصبی -عصبی

این بیماری بلا کمبلود تغییلر در فعالیلت آنلزیم فنیلل آلانلین 
 PAH(Phenylalanine Hydroxylase) هیدروکسلللیلاز
 (Tyrosine) آلانین بله تیلروزینفنیل نهیدآمیاسبرای تبدیل 

Tyr شده در کودک متولد  10000هر  از [.3]شود مشخص می
کتونلوری اروپا تقریباً یک نفر مبتلا به اختلال ارثی نلادر فنیلل

کتونوری در جمعیلت ایرانلی فراوانی بیملاری فنیل [.4] شودمی
. ر هلر توللد زنلده بلرآورد شلده اسلتنفلر د 3627یک در نیز 

ایلن فراوانلی بلالا بله دلیلل میلزان بلالای ازدواج فلامیلی در 
 [.5]معیت بوده است این ج
باعث افزایش سطح فنیلل آلانلین  PAHاختلال در فعالیت    
هلای ویرانگلر مغلزی، در صورت عدم درمان، آسلیب وشود می

ناتوانی شدید ذهنی، کاهش ضلریب هوشلی، تشلن  و للرز ، 
مشللکلات روانللی و رفتللاری و اخللتلال در عملکللرد اجرایللی، 
هلای یلن ناهنجلاریا [.4] کنلدمشکلات اجتماعی را ایجاد می

کنتلرل و ، رفتاری قابلل درملان، پیشلگیری -ذهنی و  عصبی
لازم بللرای  هللایپللیش شللر  یکللی از  [.6] هسللتندمللدیریت 

توسلعه و  هلا در صلنعت سللامت اسلت.مدیریت مؤثر بیماری
( Minimum Data Set)هااستفاده از مجموعه حداقل داده

MDS  .ان یافته ها رویکردی سازممجموعه حداقل داده است
اثربخشی برنامله ، کندهای بیماران فراهم میبرای مدیریت داده

دسترسلی دقیلق بله اطلاعلات ، [7دهد ]مراقبت را افزایش می
هلای اطلاعلات سللامت را فلراهم بهداشتی موجود در سیستم

 بخشلدهای با کیفیت بالا را بهبود میسازد و استفاده از دادهمی
یکلی از قابلل  به عنوان هادادهمجموعه حداقل همچنین،  [.8]

 اطلاعلات کلردن مسلتند یافته برایهای ساختارابزارترین توجه
بلا اسلتفاده از  سللامت مدیریت اطلاعاتاست که  [9مراقبت ]
را فللراهم آورده،  اسللتاندارد و یللک زبللان یکسللان هللایرو 
را وری و تبادل آسان اطلاعات را بلین مؤسسلات و افلراد آجمع

گیری بله موقلع بلرای تصلمیم و امکلان [10] مقدور می سازد
  [.11کند ]تسهیل میرا  در سطوح مختلف سازمان مدیران

تعداد مربو  به های استاندارد داده توانمی MDSبا استفاده از 
ایلن  پیاملدهایهای جدید درملانی و ها، رو بیماران، بیماری

انجام ها سلراین داده [.10] وری نمودآرا جمع های درمانیرو 

ریزی بهتلر برای برنامله آماری هایها و تحلیلگزار در قالب 
هلداف ملالی تنظیم او  سازمانیکلان  وحسط مدیران در توسط
 [.12] شوندمی ارئه
هدف از مطالعه حاضر طراحلی  ،مطابق با مزایای مطرح شده   

کتونوری به عنلوان مبنلایی فنیل و توسعه مجموعه حداقل داده
ثر ؤهلای مهلم در ملدیریت و کنتلرل ملاخصبرای معرفی شل

بیماری فنیل کتونوری است. با طراحلی و ارائله ایلن مجموعله 
موجبلات توان می حداقل داده علاوه بر مزایای مطرح شده فوق

کتونوری، توسعه و گستر  تحقیقلات کنترل بهتر بیماری فنیل
کتونلوری، تهیله و تلدارک دانلش و مربو  بله بیملاری فنیلل

گللذاری گیللللری و سیاسللللتنیللللاز تصللمیمیشاطلاعللات پ
دهندگان مراقبت، مستندسلازی هئصحیللح، ایجاد ارتبا  بین ارا

های الکترونیک بیماران و استاندارد در پرونده داده عناصر آسان
  .آوردبینی خدمات لازم را فراهم تدارک و پیش

 

  روشروش

تحلیللی اسلت کله طلی دو -ای توصلیفیمطالعه حاضر مطالعه
 انجام شد. زیر حلهمر

استخراج عناصر داده مورد نیلاز بلرای طراحلی و  مرحله اول:

 ارائه مجموعه حداقل داده بیماری فنیل کتونوری

جلامعی بلرای  به منظور انجام این مرحلله، ابتلدا ملرور متلون
 از شناسایی عناصر داده لازم مربو  به بیماری فنیلل کتونلوری

 ,PubMed داده پایگلاه سلهدر  2020اکتبلر  30تا  15 تاریخ

Web of Science  وScopus .از  صللللورت گرفللللت
اسلللترات ی  و PKUو  Phenylketonuria یهادواژهیلللکل

( بلرای بازیلابی Phenylketonuria OR PKU) جسلتجو
تنهلا مطالعلات  ،به ذکر اسلت لازم مقالات مرتبط استفاده شد.

 بازیابی شدند. فوق داده سه پایگاهاز  پن  سال اخیر
معیارهای ورود شامل انتشار مقاله به زبان انگلیسی، دسترسی    

ی، مقالات منتشلر شلده در نبه متن کامل مقالات، مقالات انسا
اشاره به عناصلر داده بلالینی و ملدیریتی مربلو  بله  و هامجله

بود. معیارهای خروج نیز شامل پلرداختن بیماری فنیل کتونوری 
و علدم ارائله  کتونلوریفنیلبیماری های مقالات به دیگر جنبه

بود. همچنین، عناصر داده این بیماری اطلاعات واضح در رابطه 
ها حذف و فصول کتاب، نامه به سردبیر و چکیده همایش کتاب
 هلامنتشر شده در کنفرانسلازم به ذکر است که مقالات  شدند.

 .گذاشته شدندنیز از مطالعه کنار 
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می مقلالات ملورد مطالعله و های تماعنوان، چکیده و کلیدواژه
 79بررسی قرار گرفت. سپس مطابق با معیارهای ورود و خروج، 

. ملتن کاملل مقلالات مطالعله و در ندمقاله به مطالعه وارد شلد
نهایت عناصر داده لازم برای طراحی و ارائه مجموعله حلداقل 
داده ضروری در مدیریت، کنترل و نظلارت بیشلتر بلر بیملاری 

خراج گردید. در این مرحله گلردآوری داده بلا کتونوری استفنیل
فرم استخراج داده صورت گرفت که روایی آن مطابق با نظر دو 
نفر از متخصصلان انفورماتیلک پزشلکی و دو نفلر از پزشلکان 

یید شد. این فرم از سله سلتون ردیلف، نلام أمتخصص اطفال ت
 عنصر داده و منبع تشکیل شده بود.

صللر داده مطللابق بللا نظللر نهللایی عنا دییللتأ مرحلههه دو :

 متخصصان

در ایللن مرحللله ابللزار گللردآوری داده پرسشللنامه بللود. ایللن    
ه قبل لپرسشنامه با استفاده از عناصر داده شناسایی شده در مرح

طراحی شد. پرسشنامه طراحی شده شامل یک بخش اطلاعات 
مشاوره و تغذیه بلود. گلروه  ،بالینی، آموز  بخشهویتی و سه 
ینی شامل اطلاعات دموگرافیلک ملورد نیلاز بلرای اطلاعات بال

(، سؤال 3)PKU  (، اشکال مختلفسؤال 10) شناسایی بیماران
(، پلاتوفیزیولوژی اسلتخوان در سلؤال 12) عوامل ایجاد کننلده

PKU  (، تظاهرات بیماری فنیل کتونوری سؤال)چهارPKU  یا
(، السؤ 10) (، درمانسؤال 8(، دارو )سؤال 12) هاعلائم و نشانه

 13) هلاشیآزما( و تشلخیص و سلؤال 3) های ملادرزادینقص
( بود. گروه اطلاعاتی آموز  و مشاوره شلامل دو بخلش سؤال

 پیشگیری ( و برنامهسؤال 17) های مورد نیازآموز  مشاورها و

( بود. همچنین گروه اطلاعاتی تغذیله سؤال 4) بیماری کنترل و
(، سلبک سلؤال 17ه )های تغذیلو نیازمندی شامل رژیم غذایی

( بلود. سلؤال 16( و مقلادیر مصلارف روزانله )سلؤال 4زندگی )
ای که در پرسشنامه همچنین، جهت شناسایی دیگر عناصر داده

بلاز  سلؤالقید نشده بودند، برای هر بخش از پرسشلنامه یلک 
 مطرح شد.  «سایر عناصر داده» تحت عنوان

ی بین یلک تلا دهی به هر یک از عناصر داده عددبرای نمره   
در نظلر  )از یک یعنی بسیار کم تا پن  یعنلی بسلیار زیلاد( پن 

دو نفلر ازروایلی پرسشلنامه مطلابق بلا نظلر  [.13]گرفته شد 

متخصصان انفورماتیک پزشکی و دو نفر از متخصصان اطفلال  
متلرادف  یید شد. بر اساس نظرات دریافتی، برخی عناصر دادهأت

. پایایی پرسشنامه نیلز بله ندشدو غیرمرتبط از پرسشنامه حذف 
ییللد شللد. أت 834/0رو  آلفللای کرونبللار بررسللی و بللا مقللدار 

همچنین، با توجه به ایلن کله در اک لر مطالعلات دلفلی، تعلداد 
پزشللک اعللم از  15، نللدنفللر بود 20تللا  15 خبرگللان معمللولاً

متخصص و فوق تخصصان اطفال، تغذیله و روانشلناس بلرای 
از معیارهلای ورود زیلر بلرای  [.14] ورود به مطالعه انتخاب شد

 ورود افراد به مطالعه استفاده شد:
درملانی -در مراکز آموزشلی متخصصان  شاغل بودن -

 وابسته به دانشگاه علوم پزشکی کرمان

سلال در زمینله بیملاری  2داشتن سابقه کار بیشتر از  -
PKU 

هلا و مراکلز درملانی در دلفی دور اول با مراجعه به بیمارسلتان
 1399دی  1اه علوم پزشکی کرمان پرسشنامه در تلاریخ دانشگ

هلا دی تمامی پرسشلنامه 15در میان متخصصان توزیع شد. تا 
افلزار ها در نرمها، دادهگردآوری پرسشنامه از پستکمیل شدند. 

SPSS  و میانگین هرکدام  یفراوانشدند، سپس  ثبت 23نسخه
نصلر داده در عگیری در مورد هر . به منظور تصمیمشدمحاسبه 

سطح توافقی در نظر گرفته شلد. عناصلر داده بلا دلفی دور اول 
درصد حذف شدند، عناصر داده با میلانگین  50میانگین کمتر از 

درصد برای سنجش مجدد به دلفلی مرحلله دوم وارد  75تا  50
درصلد کسلب  75 زشدند و عناصر داده کله میلانگینی بلیش ا

دلفلی مرحلله دوم، بله  در ، بدون نیاز به سنجش مجلددردندک
ها در نظر گرفتله دادهحداقل  عنوان عنصری نهایی از مجموعه

 .[10] شدند
عناصر داده با میلانگین پرسشنامه در دلفی مرحله دوم شامل    
این پرسشنامه یک ماه پس از دلفی مرحله درصد بود.  75تا  50

ها مراجعه به بیمارستان و با 1399بهمن  15اول یعنی در تاریخ 
میلان هملان  درو مراکز درمانی دانشگاه علوم پزشکی کرملان 

وری شد. پلس از محاسلبه آاول توزیع و گرد مرحلهمتخصصان 
ای و میانگین هرکدام از عناصر داده، تنهلا عناصلر داده یفراوان

درصد کسب کرده بودنلد، بله عنلوان  75 زکه میانگینی بیش ا
تلال بیملاری فنیلل اخل دادهحداقل  عنصری نهایی از مجموعه

  .[10] کتونوری در نظر گرفته شدند و مابقی عناصر حذف شدند
بللللرای انجللللام مطالعلللله کللللد اخلللللاق بلللله شللللماره 

IR.KMU.REC.1399.213.  از کمیتلله اخلللاق دانشللگاه
مطالعله نیلز در علوم پزشکی کرمان اخذ شلد. مشلارکت افلراد 
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ملان و کاملاً داوطلبانه بود و امکان خلروج از مطالعله در هلر ز
 بدون عواقب وجود داشت.

 

 نتایج
 داده مقالللللله از سللللله پایگلللللاه 5569در مجملللللوع 

(1944n=)PubMed (1181n=)Web of Science  و
(2444n=)Scopus  .جسلتجو در  ابلپس سلاستخراج گردیلد

های اطلاعلاتی، عناصلر داده مربلو  بله بیملاری فنیلل پایگاه
 180 ،العه منلابعمنبع استخراج شدند. بعد از مط 79کتونوری از 

ها استخراج شد. در یک جلسه گروهی متمرکز عناصر داده از آن
 47پل وهش و بررسلی عناصلر اطلاعلاتی  گلروهمیان اعضای 

عنصر داده تکراری و غیرمرتبط کنار گذاشته شلدند. در نهایلت 
عنصر داده مطابق با نظر متخصصان ملورد بررسلی قلرار  133

این متخصصلان  شناختییتاطلاعات جمع ،1گرفتند. در جدول 
در هر سه گروه فراوانی زنان  1ارائه شده است. مطابق با جدول 

-35کننده بیشتر از مردان بود. بیشترین گروه سلنی بله شرکت
اختصاص داشت. همچنین، فراوانی افراد متخصلص و فلوق  45

 تخصص بیشتر از افرادی با مدرک دکتری بود. 

 

 
 پژوهش در كننده شركت افراد اطلاعات جمعيت شناختی :1 جدول

 پزشکی و مشاورهمتخصصان روان متخصصان تغذیه متخصصان اطفال جمعيت شناختی متغيرهاي

 فراوانی درصد تعداد فراوانی درصد تعداد فراوانی درصد تعداد

 جنس
 33/13 2 66/6 1 33/13 2 مرد
 20 3 66/26 4 20 3 زن

 
 سن

35-45 1 66/6 0 0 5 33/33 
55-46 4 66/26 2 33/13 0 0 

56≤ 0 0 3 20 0 0 

 
 میزان تحصیلات

 33/13 2 0 0 66/6 4 متخصص
 66/6 1 0 0 66/26 1 فوق تخصص

 33/13 2 33/33 5 0 0 دکتری 

 

 

عنصر داده استخراج شده در سه گلروه اطلاعلاتی بلالینی،  133
(. 2)جلدول  شدند میمحور تقس 14و  هیتغذآموز  و مشاوره و 

عنصللر داده، دو عنصللر نللام و نللام  133لفللی دور اول از در د
 70-50خانوادگی از محور اطلاعات دموگرافیک میانگینی بلین 

درصد را کسب کردند و به دلفی دور دوم وارد شدند. همچنلین، 
 ، PKUعنصر داده غلظت خون از محور عواملل ایجلاد کننلده

نقلص  )تترالوژی فلالوت، سه عنصر داده نقایص مادرزادی قلب
دیواره بین بطنی، تنگی میترال / آئورت و مجرای شریانی بلاز(، 

میکروسللفالی، کلوبللوم، پلللک نللاقص پتللوز، ) دیسللمورفولوژی
، هایپرتلوریسم، شکاف کام و لب، گو  ناهنجار، چلین سلیمین

(Simian creases)  انگشتان با فاصله بسلیار زیلاد( و دیگلر
، سللندرم پللاتر، یهکلی نز)آنانسللفالی، آتللرزی مللری، آژ نقللایص

هایپوسپادیاس، هیدروسل، فیستول مقعد، آترزی مقعد( از محور 
دو عنصلر آزملایش پلوکی یلا تلراکم  زادی وهلای ملادرنقص

اسللتخوان و تشللخیص مللوارد پنهللان در نللوزادان در مرحللله 

غربالگری با گرفتن یک قطره از خون پاشنه پای نوزاد از محور 
درصلد در  50ینی کمتر از با کسب میانگ هاشیآزماتشخیص و 

 همان دور اول دلفی حذف شدند.
لازم به ذکر است محور نقص مادرزادی تنها محلوری بلود کله 
تمام عناصلر داده آن نملره لازم را از نظلر متخصصلان کسلب 
نکردنللد و در همللان دور اول دلفللی حللذف شللدند. در سللایر 

، عواملل PKUمختللف محورهای ذکلر شلده یعنلی اشلکال 
، PKU، پلللاتوفیزیولوژی اسلللتخوان در PKU جادکننلللدهیا

ها، یلا علائلم و نشلانه PKUتظاهرات بیماری فنیل کتونوری 

های مورد نیاز، برنامه پیشلگیری آموز  و دارو، درمان، مشاوره
هلای تغذیله، سلبک و کنترل بیماری، رژیم غذایی و نیازمنلدی

هلا در مقادیر مصارف روزانله تملامی عناصلر داده آن زندگی و
 یید قرار گرفتند.أان دور اول دلفی مورد تهم

 ارائه شده است. 2اطلاعات تمامی محورهای مذکور در جدول 
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 : عناصر داده بررسی شده در دلفی دور اول و دو 2 جدول

عناصر نهایی 

 پذیرفته شده

تعداد عناصر  دلفی دور اول دلفی دور دو 

 داده هر محور

 محورها

%75<  %50-75  50%> %75<  %50-75  50%> 

 اطلاعات دموگرافیک 10 0 2 8 2 0 0 8
 PKU اشکال مختلف 3 0 0 3 0 0 0 3
 PKUعوامل ایجاد کننده  12 1 0 11 0 0 0 11

 PKUپاتوفیزیولوژی استخوان در  4 0 0 4 0 0 0 4
تظاهرات بیماری فنیل کتونوری  12 0 0 12 0 0 0 12

PKU هایا علائم و نشانه 
 دارو 8 0 0 8 0 0 0 8
 درمان 10 0 0 10 0 0 0 10
 های مادرزادینقص 3 3 0 0 0 0 0 0
 هاآزمایشتشخیص و  13 2 0 11 0 0 0 11
 مورد نیاز هایآموز  ومشاورها  17 0 0 17 0 0 0 17
 بیماری کنترل و پیشگیری برنامه 4 0 0 4 0 0 0 4
 های تغذیهو نیازمندی رژیم غذایی 17 0 0 17 0 0 0 17
 سبک زندگی 4 0 0 4 0 0 0 4
 مقادیر و مصارف روزانه 16 0 0 16 0 0 0 16

 

 

عنصر بررسی شلده در دور اول و دوم دلفلی  133در نهایت، از 
ییلد نهلایی أعنصر داده مطابق با نظر متخصصان ملورد ت 125

هلا در بله هملراه محورهلای آن قرار گرفتند. تمامی این عناصر
 اند.ذکر شده 3جدول 

 
 

 هاي پيشنهادي براي مدیریت و كنترل بيماري فنيل كتونوريداده حداقل : مجموعه3دول ج
 داده عناصر محور ردیف گروه اطلاعاتی

 
 
 
 
 
 
 
 

 بخش بالینی

 شماره پرونده، شماره ملی، تاریخ تولد، نام پدر، قد، وزن، جنس، سن اطلاعات دموگرافیک مورد  .1

 کلاسیک یا شدید PKUو متوسط  PKUخفیف،  PKUی خفیف تا هیپر فنیل آلانینم PKU اشکال مختلف  .2

کمبود در آنزیم فنیل آلانین ارثی بودن بیماری، عوامل ژنتیکی، ن اد، ازدواج فامیلی، غلظت زیاد فنیل آلانین در خون و مغز، میزان مورد نیاز فنیل آلانین در خون،  PKU ایجادکنندهعوامل   .3

 Tetrahydrobiopterin (BH4)) میزان تتاهیدروبیوپتین کوفاکتور ،Pheهیدروکسیلاز، کنترل خون 

 PKUخفیف،  PKUمیکرومول در لیتر در خون، فنوتیپ های بیمار بر روی یک طیف مداوم از هیپر فنیل آلانینمی خفیف تا  1200سطح فنیل آلانین بیشتر از 
 کلاسیک یا شدید PKUمتوسط و 

پاتوفیزیولوژی استخوان در   .4
PKU 

برای  L-free Phe اسیدآمینهپروتئین طبیعی، مصرف صحیح مکمل  سازیبهینه، ورز  منظم و D، مصرف کافی کلسیم و ویتامین ر کاهش تراکم استخوانخط
 Phe-freeفعلی  Lآمین  اسیدآمینه هایمکمل Dکانی سازی استخوان ضروری، میزان کلسیم و ویتامین 

تظاهرات بیماری فنیل   .5
علائم و  یا PKUکتونوری 

 هانشانه

تأخیر در ) اولهای هستند، بدون علامت بودن در ابتدای تولد، ظهور تدریجی علائم به تدری  در پایان ماه دانهرنگکه دارای  هایی از مغزاز دست دادن رنگ بخش
ها ، کاهش توجه، حرکات تکراری دستقراریبی، سر دورتکامل، استفراغ، کاهش رشد، روشن شدن رنگ موهای سر و چشم و تشن (، بروز علائمی همانند کوچکی 

پوستی )کهیر( در بدن کودکان  هایرا  فنیل آلانین، هایوردهآفرادرار و تنفس این کودکان به دلیل وجود  ذهنی بروز، بوی کپک دادن ماندگیعقبو  هااندامو 
سردگی، اضطراب، فوبیا، مشکلات تمرکزی و انزوای اجتماعی و مشکلاتی از قبیل لرز ، اف) رفتاریو راه رفتن غیرطبیعی با افزایش سن، عوارض شناختی و  مبتلا

گردن )تکاملی  تأخیرنقص در آنزیم فنیل آلانین هیدروکسیلاز(،  روندهپیشهای بعدی زندگی بیماران بروز تشن  و میکروسفالی فل  پا و فل  نیمه بدن در دهه
بیانگر و تسلط کلام،  گذارینامم صحبت کردن به موقع(، نقص در عملکرد اجرایی، مشکلات توجه، کاهش حافظه کلامی، ، عدم راه رفتن، عدم نشستن، عدنگرفتن

و کاهش و  پزشکیروانسریع، لرز ، پارکینسونیسم، علائم  هایرفلکسمانند لوکوآنسفالوپاتی، پاراپارازیس اسپاستیک، )مشکلات اجتماعی، عاطفی عوارض عصبی 
حرکات ذیتمیک و ترمور( و کاهش نمره و جو  بودن و بیش فعالی، حرکات بدون هدف،  جنب پرو  ناآرامبه دلیل عدم درمان  سالانبزرگبینایی در اختلال در 

IQ 
دوپا و کاربی  -ین همراه با ال تتراهیدروبیوپتین رژیم محدود از فنیل آلانین و مکمل تیروز BH4کلرید ساپروپترین درمان با  اکسیددیداروهای ضد تشن  تجویز  دارو  .6

 هیدروکسی داروهای ریز مغزی فولینیک اسید، آل دوپا و باکتریایی دیگر داروها همانند هایعفونت)بدون آسپارتام( برای  هابیوتیکآنتیدوپا 

، تغذیه درمانی، مونوتراپی )رژیم Pheم غلظت خون های غذایی، حفظ غلظت فنیل آلانین خون یا کنترل مداوخون با رعایت رژیم Pheدرمان کاهش غلظت  درمان  .7
ضد پیری برای پیرکسیا، درمان با  هایدرمان، درمان عوامل رسوب، (سالگی 18و  12در سن ) روتینهای عصبی شناختی (، ارزیابیPheغذایی پایین 

 های بنیادیو درمان با سلول درمانیژنهای باکتریایی، آنزیم درمانی، )بدون آسپارتام( برای عفونت هابیوتیکآنتی

)نقص  BH4، تست غربالگری بدو تولد، تشخیص سایر اشکال کمبود CVS(، تشخیص ژنتیکی از طریق نمونه MS/MSتشخیص افتراقی تعیین غلظت ) هاآزمایشتشخیص و   .8
GTPCH ،PTPS  وPCDساعته  24یک آزمایش بارگیری  (، انجامBH4 تحلیل نتای   تأخیر در تجزیه و در صورت وجودPterin  وDPHR تست ،
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پرخطر )به خصوص برای کنترل ناکافی متابولیک( از  هایبارداریسطح فنیل آلانین در نمونه خون نوزاد، پیگیری دقیق با معاینه سونوگرافی وی ه برای  گیریاندازه
مربو  به بررسی کمبود اسیدهای آمینه  هاآزمایشفعالیت دی هیدروپتیدین ردوکتاز،  نئوپنرین و بیوپترین، تعیین گیریاندازهابتدای شروع بارداری، نمونه ادرار برای 

 هاو ریزمغزی

 
 
 

 آموز  و مشاوره

مورد  هایآموز  ومشاورها   .1
 نیاز

های اجتماعی، آموز  مهارت پیش از تولد در خانواده و فامیل نزدیک بیمار، مسائل مربو  به روابط تشخیص ومسائل روانشناسی، مشاوره تغذیه، مشاوره ژنتیک 
مربو  به  هایمشاورهو آموزشی در جهت کاهش استرس خانوادگی و افزایش کیفیت زندگی والدین،  بخشیتوانارتباطی بین فردی، ارائه خدمات و امکانات 

اهمیت و لزوم  خصوص در( فرزند سالم و یا بیشتر 2 ناقل )دارای هایزوجهای ناقل و پرخطر، بیماری ژنتیک آموز  کارآمد به زوج هایآموز پایبندی درمان، 
اهمیت و لزوم استفاده از  خصوص درفرزند سالم(  2ناقل )بدون فرزند یا کمتر از  هایزوجمطمئن و دائمی پیشگیری از بارداری، آموز   هایرو استفاده از 

جهت مراجعات منظم به مرکز تزریق خون و ضرورت اجرای دستورات دارویی  هاآنی مطمئن و غیردائمی پیشگیری از بارداری، آموز  بیماران و خانواده هایرو 
های به بیمار و یا خانواده درمانیروانهای زندگی، آموز  ، آموز  مهارتمراقبتی خودو  مدیریتی خودخانواده، آموز  فنون -فردی، آموز  روانی -آموز  روانی

 هاآن

 کنترل و پیشگیری برنامه  .2

 بیماری
و رو  اسپکتروفتومتری(، شناسایی  (Tandem mass spectrometry(MS/MS)( جرمی متوالی سنجیطیف استفاده فلوریمتری، گاتری،) غربالگری

 ، تعیین مقدار فنیل آلانینژنتیکفرصت طلبانه و ارجاع کودکان برای دریافت خدمات درمانی، پیشگیری از رخداد 

 
 

 تغذیه

های و نیازمندی رژیم غذایی  .1
 تغذیه

از  هاریزمغذی تأمینهای طبیعی، (، رژیم غذایی کم پروتئین، مصرف پروتئینB12ویتامین  و آهن ،کارنیتین-و ال Q10مصرف ریز مغذی )سلنیوم، روی، کوآنزیم 
(، زمینیسیب ءبه جز) هاسبزیها و میوه مصرف بدون فسفر، L اسیدآمینه هایمکملبدون فسفر، رژیم غذایی کم آهن در ترکیب با  L اسیدآمینههای طریق مکمل

 ها، مصرف خوراکی هایپراسمولار بسته به سن و میزان مصرف مایعات،شیر مادر، آسپارتام، رژیم غذایی کم فنیل آلانین، مکمل تیروزین، مصرف کربوهیدرات
 های اسید فولیکسروتونین، نوراپی نفرین و اپی نفرین(، مکمل) آمینهاسیدهای  (Glycomacropeptide، )گلیکوماکروپپتید

 اضافه وزن و چاقی، مدت و شدت فعالیت بدنی و ورزشی، الگوهای رفتاری مناسب، آموز  به والدین در زمینه رعایت رژیم غذایی سبک زندگی  .2

 کربوهیدرات کیلو کالری، لیپیدها بر حسب کیلو کالری، پروتئین برحسب گرم، کربوهیدرات برحسب گرم، ،کیلوکالری، پروتئین برحسب کیلوکالری برحسب هاکالری مقادیر مصارف روزانه  .3
رحسب گرم، نشاسته ذرت برحسب گرم، شکر برحسب گرم، گلوکز برحسب گرم، فرکتوز برحسب گرم، فیبرها برحسب گرم، لبپیدها برحسب گرم، چربی اشباع شده ب

 بر حسب گرم و کلسترول اشباعغیر چند، چربی سیرنشده تکچربی 

 

 گيريو نتيجه بحث
هلای دادهحداقل مجموعه  ارائههدف طراحی و  مطالعه حاضر با

بیمللاری فنیللل کتونللوری بلله عنللوان مبنللایی بللرای معرفللی 
ی فنیلل رثر بیملاؤهای مهلم در ملدیریت و کنتلرل ملشاخص

کتونوری انجام شد. مطابق با نظر متخصصان در نهایت بر روی 
محلور اطلاعلات دموگرافیلک، اشلکال  13عنصر داده در  125

، پلاتوفیزیولوژی PKU، عواملل ایجلاد کننلده PKU مختلف
یا  PKU، تظاهرات بیماری فنیل کتونوری PKUاستخوان در 
، مشلاورها هاها، دارو، درمان، تشخیص و آزمایشعلائم و نشانه

اری، های مورد نیاز، برنامله پیشلگیری و کنتلرل بیملو آموز 
هلای تغذیله، سلبک زنلدگی و مقلادیر رژیم غذایی و نیازمندی

دست آملد. همچنلین، محلور ه توافق و اجماع ب ،مصارف روزانه
های ملادرزادی تنهلا محلوری بلود کله مطلابق بلا نظلر نقص

اول از مطالعه حذف  مرحلهمتخصصان تمام عناصر آن در دلفی 
 شدند.

عله حاضلر انجلام هایی کله نویسلندگان مطالمطابق با بررسی 
ستای طراحی و ایجلاد مجموعله اایی در ردادند، تاکنون مطالعه
های کتونوری انجام نشده است، لذا از پ وهشحداقل داده فنیل

شود. مشابه این حوزه برای شفاف شدن بحث استفاده می باًیتقر

مجموعله حلداقل  ی و همکاران به طراحلی و ایجلاد یلکبدارا

ی پرداختنلد. در برای کودکلان ایرانل یمراقبت بهداشت هایداده
هلای بهداشلتی کودکلان عنصر مراقبت 242این مطالعه از بین 

  عنصر با موافقلت بلیش از 146که به نظرسنجی گذاشته شد، 

درصد مواجله و بله  75تا  50عنصر با موافقت  86درصد و  75
 10ترتیب به عنوان عناصر اصلی و پیشنهادی مطلرح شلدند و 

درصد از الگلوی نهلایی  50موافقت کمتر از دلیل عنصر نیز به 
ی و همکلاران نسلبت بله بلدارادر مطالعه [. 15]حذف گردیدند 

مطالعلله حاضللر عناصللر داده بیشللتری از طریللق مللرور متللون 
عنصلر داده در  شناسایی شدند و در نهایت نیلز تعلداد بیشلتری

 ؛ها در نظر گرفتله شلدطراحی و ایجاد مجموعه حداقل داده آن
باید گفت که این مجموعه حداقل داده با هدف طراحی و یلا  اما

ایجاد پرونده الکترونیک برای کودکان ایرانلی طراحلی شلد، در 
حالی که در مطالعه حاضر این مجموعه حداقل داده بله منظلور 

هلای مهلم در ملدیریت و معرفی مبنایی برای معرفی شلاخص
خلدمتی بله  ثر فنیل کتونوری به منظور ارائه هر نلوعؤکنترل م

هلای این بیماران چه از طریق ابزارهای الکترونیک مانند پرونده
ها و غیره و چله از طریلق دیگلر الکترونیک سلامت، رجیستری

معراجلی و همکلاران نیلز بله منظلور  ها انجام شده است.رو 
مدیریت ناهنجاری مادرزادی در ایران به طراحی و ایجلاد یلک 

در این مطالعه تنها یلک محلور  داده پرداختند. حداقل مجموعه
هلای ملادرزادی ملورد ها یا نقصمطالعه حاضر یعنی ناهنجاری

در مطالعه ایمانی و همکلاران نیلز یلک  [.16]کید قرار گرفت أت
مجموعه حداقل داده برای سوءتغذیه کودکان زیر پن  سال ارائه 

عنصر داده و در هفت محور شامل رشلد  56شد. در این مطالعه 
شناختی و مدیریتی، معاینات بالینی، تشخیصلی، معیتکودک، ج

ییللد أهلا مللورد توضلعیت تغذیلله، تاریخچله پزشللکی و آزمایش
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مطالعله ایملانی و همکلاران در متخصصان قرار گرفتند. هرچند 
شلناختی و ماننلد جمعیت یهمانند مطالعله حاضلر از محورهلای

ها مدیریتی، معاینات بالینی، تشخیصی، وضعیت تغذیه و آزمایش
املا ایلن محورهلا تنهلا در راسلتای تلدوین  ؛استفاده شده بلود

کیلد أداده تغذیه کودکان زیر پن  سلال ملورد تحداقل مجموعه 
قرار گرفته بودند و نه یک بیماری خاص یا جمعیت بیشلتری از 

 [.17] کودکان
آنجا که پیگیری مداوم و همیشگی وضعیت سلامت بیملاران  از

نوری از اهمیت زیادی برخوردار است، مبتلا به بیماری فنیل کتو
هلای کلیله مراکلز برای استاندارد کردن داده MDSارائه یک 

ها برای دستیابی بله درمانی در راستای مقایسه و تحلیل فعالیت
های جدیلد اطلاعات جدید و معتبر در مورد تعداد بیماران، رو 

ت ها، ارائله خلدماکارگیری آنه درمانی و پیامدهای حاصل از ب
 توانلد بسلیار مفیلد باشلدکارآمد با توجه به وضعیت بیماران می

هلا، ها سرانجام در قالب اطلاعات آماری، گزار این داده [.10]
تحلیل روند بستری در بیمارستان، خدمات بهداشلتی روزانله در 

دهندگان مراقبت و اهداف ملالی سطح کلان ملی براساس ارائه
کله  اظهلار داشلت Alipour [.12]شلوند تنظیم و ارائله ملی
هلای لازم در هلر زمینله، با شناسایی داده مجموعه حداقل داده

-تعاریف قابل اطمینان برای اصطلاحات و عناصر داده ارائه می

 ؛[7] کنلدپلذیر میهای با کیفیت را امکانآوری دادهدهد و جمع
ای بلرای ملدیریت اطلاعلات تواند به عنلوان پایلهمیبنابراین 

نظر گرفته شود و پتانسیل بسیار خوبی برای کملک پزشکی در 
به ارائه خدمات مراقبت با کیفیت و کنترل بیماری را فراهم آورد 

رسد در ارائه این خدمات با کیفیت ممکن است به نظر می [.18]
للذا  ؛تر از دیگر عناصلر باشلدنقش برخی از عناصر داده پررنگ

زم و ضلروری ملد بهتر است تا حد ممکن تمامی عناصر داده لا
های پل وهش حاضلر دو محلور یافته بر اساسنظر قرار گیرند. 

و  وضعیت اقتصادی و بیمه در نظر گرفته نشدند. رژیلم غلذایی
ایی بیماران فنیلل کتونلوری و علدم های خاص تغذیهنیازمندی

تواننلد ایلی قلرار گلرفتن ایلن ملوارد ملیتحت پوشلش بیمله
ها تحمیل های آنان و خانوادههای بالایی را بر این بیمارهزینه

هلای مانزشود که مدیران ارشد اقتصادی سانماید. پیشنهاد می
های آتی خلود ایلن دو ریزیدر برنامه ارانذگسیاستسلامت و 
هلای سلنگین قرار دهند تا بخشی از این هزینه مدنظرعنصر را 

هلای نقص ،های پ وهش. همچنین، مطابق با یافتهجبران گردد
اول دلفی با سه عنصر مرحلهی تنها محوری بود که در مادرزاد

 داده از مطالعه کنار گذاشته شد. این در حالی اسلت کله وجلود 
هلا و کتونوری چلالشهای مادرزادی در کنار بیماری فنیلنقص

 ؛مشکلات روانی و عصبی این بیماران را دو چندان خواهد کلرد
ی تملامی رسلد کله در مطالعلات آتلی بایسلتلذا بله نظلر ملی

های مادرزادی که احتمال دارد بیملاران مبلتلا بله فنیلل نقص
و از نظلر  دهشلوند در نظلر گرفتله شلرو برو هاآنکتورنوری با 

دیگللر بللرای بیمللاران  MDSخبرگللان بلله عنللوان یللک 
 یید قرار گیرند.أمورد ت کتونوریفنیل

های اولیه پ وهشگر تا به حال مجموعه حداقل بررسی مطابق با
کتونوری ارائله نشلده  بیماران مبتلا به فنیل ای با تمرکز برداده
کتونلوری  لذا از سایر مطالعات بالینی مربو  بیماری فنیل ؛است

اسلتفاده شلد. هلا MDSبرای کسب دانش اولیله مربلو  بله 
فلرد  15کننلده در دلفلی مرحلله اول و دوم متخصصان شرکت

ری در مطالعله هلای بیشلتبودند. احتمالاً در صورتی کله نمونله
تلری بله دسلت تلر و کامللشدند، نتای  جلامعشرکت داده می

آمد. همچنین از دیگلر مشلکلات مربلو  بله ایلن مطالعله می
 15 توسطکه با تکمیل پرسشنامه  دسنجش پایایی پرسشنامه بو

 .شد محاسبهفرد 
در مطالعه حاضر یک مجموعله حلداقل داده بلرای ملدیریت و 

کتونوری با ارائه یک مجموعه عناصر فنیل  یثر بیمارؤکنترل م
شناختی و بالینی ایجاد شد. ایلن مجموعله حلداقل داده جمعیت

داده با ارائه عناصلر داده لازم از ابعلاد مختللف بیملاری فنیلل 
های با کیفیت، استاندارد و یکپارچه در آوری دادهکتونوری، جمع

ه توانلد بلسازد، به طلوری کله ملیپذیر میسطح ملی را امکان
های بهداشتی اجلازه ریزان و مدیران دادهگذاران، برنامهسیاست
شلده خلدمات  آوریجمع های با کیفیتدادهبا دستیابی به دهد 

 لازم درمانی و مدیریتی را برای این بیماران فراهم آورند.
 

 تشکر و قدردانی
این مطالعه برگرفته از یک طلرح تحقیقلاتی مصلوب دانشلگاه 

باشد، لذا نویسندگان می 98001260ا کد علوم پزشکی کرمان ب
دانند که مراتب تشکر و قلدردانی از این مطالعه بر خود لازم می
 این دانشگاه به عمل آید.

 تعارض منافع
نداشت پ وهش حاضر وجود  صدر خصو یمنافع تضاد گونهچیه

 .از سوی نویسندگان احساس نشد
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Introduction: Phenylketonuria is one of the most common autosomal recessive metabolic diseases, 

characterized by a wide range of neuropsychological and neurocognitive disorders. Without proper 

care, control, and management, this disease can lead to severe mental retardation and 

neurobehavioral disorders. Therefore, the objective of this study was to design and develop a 

Minimum Data Set (MDS) for phenylketonuria disease to introduce indicators effective in further 

management, control, and monitoring of this disease. 

Method: The present study was a descriptive-analytical one that was conducted in two 

stages. In the first stage, a comprehensive review of PubMed, Web of Science, and Scopus 

databases was performed to identify management and clinical data elements. Then, the 

necessary data elements were extracted from the studies and put into a questionnaire. In the 

second stage, 15 pediatricians, nutritionists, psychiatrists, and psychologists completed the 

designed questionnaire using the two-stage Delphi technique. The descriptive statistics as 

well as SPSS 23 were used to analyze the data. 

Results: A total of 133 management and clinical data elements were extracted from the 

studies. These data elements were divided into three groups of information and 14 

categories. According to experts, consensus and collective agreement were reached on 125 

data elements in 13 categories. The category of congenital defects was the only category all 

data elements of which were excluded in the study. 

Conclusion: Given the clinical and economic challenges that phenylketonuria patients face, 

determining the minimum data set can enable effective control and management of this 

disease, reduce costs, and improve management of information relevant to these patients. 
 

Keywords: Minimum data set, Effective Indicators, Management, Control, Phenylketonuria 
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