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  مقدمه
متابولیکی -نوعی بیماري ژنتیکیکتونوري فنیل
خونی مناسب  که با آزمایشات) 1( است ی مغلوباتوزوم

بدون قابل شناسایی است. طی روزهاي اولیه زندگی 
بیماري، اغلب کودکان مبتلا به  و درمان شناسایی

 عمولاًم شوند وماندگی ذهنی می دچار عقب تونوريک فنیل
و مشکلات گفتاري از  فعالی ، بیشايرفتارهاي کلیشه

در  PKU (Phenylktonuria). فراوانی است عوارض آن
تخمین زده شده و در میان  10000در  1ها قفقازي
). متأسفانه 2ها و نژادهاي دیگر متغیر است (جمعیت

 ،دلیل عدم یک سیستم غربالگري گسترده در سطح ایران هب
بروز این بیماري نامشخص است. بااین حال، میزان دقیق 

این  ،مطالعه اخیر حبیب و همکاران آمده از دست هنتایج ب
  ).3برآورد کرده است ( 10000در  6/1میزان را 

کیلومتر مربع مساحت و  1787با » فیروزآباد«بخش 
 جنوب شهرستاندر  نفر 520هزار و  31جمعیتی بالغ بر 

سه دهستان بخش داراي این  کرمانشاه واقع شده است.
با » جلالوند«نفر،  15960روستا و  121با » سر فیروزآباد«

 6755روستا و  53با » عثمانوند«نفر و   8805روستا و  55
    گویش اکثریت مردم این منطقه لکی است  .استنفر 

)4،5 .(  
مطالعه حاضر به منظور تعیین میزان فراوانی بیماري 

PKU ها و  ن کرمانشاه، دهستاندر بخش فیروزآباد استا
روستاهاي تابعه آن و معرفی این بخش از استان بعنوان 

خیز و ضرورت حمایت هر چه بیشتر  PKUیک ناحیه 
مسئولین امر در پیشگیري و کنترل این بیماري متابولیک 

  در این منطقه صورت گرفته است.
  

  ها مواد و روش
نیک بیمارستان امام رضا (ع) شهرستان کرمانشاه، کلی

در استان  PKUمنتخب شناسایی و حمایت از بیماران 
منابع اصلی  ،کرمانشاه و سازمان بهزیستی این استان

آوري بیماران در این مطالعه بودند. از میان این  جمع
بیماران، بیماران داراي اصلیت بخش فیروزآباد کرمانشاه 
شناسایی شدند. جهت شناسایی هرچه بیشتر بیماران این 

از والدین بیماران فوق الذکر در مورد اطلاع آنان ناحیه، 
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در بخش فیروزآباد (تأیید شده و  PKUاز دیگر بیماران 
عمل آمد. همچنین، خویشاوندي  هتأییدنشده) پرسش ب

  والدین بیماران مورد بررسی قرار گرفت.
تحلیلی است. در این -این مطالعه یک مطالعه توصیفی

تونوري در بخش بیمار فنیل ک 10مطالعه، حداقل 
بیمار  8بیمار،  10 فیروزآباد شناسایی شدند. از این

اصالت دهستان عثمانوند و دو بیمار اصالت دهستان 
منظور تأیید یا رد بیماري  ). به1جلالوند داشتند (جدول 

PKU  در این افراد و حذف خطاهاي احتمالی در
، پس از مشورت با پزشک PKUشناسایی بیماران واقعی 

این بیماران، از والدین بیماران خواسته شد تا متخصص 
درمانی بیمار را متوقف نموده مدت سه روز برنامه رژیم به

و در این مدت بیمار تحت رژیم غذایی طبیعی قرار گیرد. 
آلانین خون بیماران با روش در روز سوم، میزان فنیل

HPLC دست آمده بیماران  هانجام گرفت و براساس نتایج ب
 cPKUکتونوري کلاسیک یا هاي فنیل هدر گرو

)µmol/l1200>phe con.کتونوري متوسط یا )، فنیلmPKU 
(moderate) )µmol/l600>phe con.>µmol/l1200 و (

  mHPA (mild)آلانینمی خفیف یا هایپرفنیل
)µmol/l600 < phe con.) 2) قرار گرفتند .(  

  ها  یافته
در  PKUبراساس نتایج مطالعه حاضر، شیوع بیماري 

تر،  ها و در قالب واحد جمعیتی کوچک بعضی دهستان
 ،بعضی روستاها، در مقایسه با سایر مطالعات منتشرشده

بالاترین فراوانی را داشته است. فراوانی بیماري و فراوانی 
 400ناقلین در روستاي مستعلی، با جمعیتی نزدیک به 

رد نفر برآو 5در هر  1نفر و  80در هر  1ترتیب  نفر، به
گردید. این روستا در حوزه دهستان عثمانوند واقع بوده و 
بنابراین با احتساب بیماران روستاهاي دیگر واقع در این 

نفر  875در هر  1حوزه، فراوانی بیماري در این دهستان 
محاسبه گردید. با تجمیع بیماران دهستان عثمانوند و 

 1 دهستان جلالوند، فراوانی بیماري در بخش فیروزآباد
گردد که همچنان بالاتر از  نفر بر آورد می 3200در هر 

گرفته در ایران  فراوانی یادشده در تمامی مطالعات صورت
  ).1(جدول  است

  
  شده در این تحقیق مشخصات بیماران مطالعه -1جدول 

کد 
  بیمار

 اصالت
  جنسیت

خویشاوندي 
  والدین

قبل از  okdg Hghkdkمیزان 
  )µm/lدرمان (

  فنوتیپ
  روستا  ستانده

 cPKU 1446  درجه سوم  مذکر  مستعلی  عثمانوند  1

  cPKU 1806  درجه سوم  مؤنث  مستعلی  عثمانوند  2
  cPKU 2400  درجه سوم  مذکر  مستعلی  عثمانوند  3
  cPKU 1400  درجه سوم  مؤنث  مستعلی  عثمانوند  4
  cPKU 1576  درجه پنجم  مذکر  مستعلی  عثمانوند  5
  cPKU 2112  ه سومدرج  مؤنث  شینه  عثمانوند  6
  cPKU 1927  درجه سوم  مؤنث  شینه  عثمانوند  7
  mPKU 1032  درجه سوم  مذکر پشت تنگ شاه میرزا عثمانوند  8
  cPKU 2579  درجه چهارم  مؤنث  قلعه سرخ  جلالوند  9
  cPKU  1450  درجه سوم  مذکر  گلیانه علی باقر  جلالوند  10
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  بحث
جزاي ه فراوانی بیماري در سطوح میمحاسبه و ارا

بخش، دهستان و روستا در این مطالعه، جهت تأکید بر 
هاي  هاي پرخطر و بنابراین اجراي برنامه شناسایی گروه

حمایتی در کاهش میزان رخداد مجدد بیماري و همچنین 
ها در یک زمان نسبتاً کوتاه صورت گرفته  کاهش هزینه

ه آمار فراوانی یاست. چه بسا در نگاه اول و تنها با ارا
PKU  در بخش فیروزآباد و عدم توجه به نقاطPKU خیز

هاي پیشگیرانه و حمایتی در بیش  این بخش، اجراي برنامه
کاري بسیار سخت  ،روستاي واقع در این بخش 200از 
هایی مانند  کارگیري استراتژي هنظر برسد. بنابراین، ب به

استراتژي کشوري پیشگیري از بروز موارد جدید تالاسمی 
، در روستایی مانند روستاي PKUدر رابطه با بیماري 

العاده چشمگیري در کاهش  تواند نتایج فوق مستعلی می
بروز این بیماري در استان داشته باشد. چنین رویکردي 

تنها جهت اجرا در استان کرمانشاه بلکه در سایر  نه
شود. این رویکرد مادامی  هاي کشور نیز پیشنهاد می استان

 PKUکه هنوز برنامه غربالگري گسترده نوزادي براي 
صورت امري سراسري در کشور تبدیل نشده است  هب

  تواند بسیار مثمر ثمر واقع شود. می
رسد که دلیل اصلی شیوع بالاي بیماري  نظر می به
PKU میلی باشد. میزان هاي فا در بخش فیروزآباد ازدواج

و  PKUهاي فامیلی در والدین بیماران  بالاي ازدواج
حرکتی -بیماران نابینا و ناشنوا و داراي معلولیت جسمی

در سایر مطالعات صورت گرفته در ایران گزارش شده 
%) 80( PKU). در مطالعه حاضر اکثر موارد 6است (

 )هاي درجه اول عموزاده( 3حاصل ازدواج فامیلی درجه 
توان ناشی از افزایش اشتراك ژنی له را میأبود که این مس

هاي فامیلی با نسبت  نسبت به ازدواج 3در ازدواج درجه 
  ). 1دورتر دانست (جدول 

در تمامی  PKUکه تشخیص بیماري  جایی از آن
بیماران این مطالعه یا با تأخیر صورت گرفته و یا هرگز 

کنترل رژیم صورت نگرفته است و علاوه بر آن، نحوه 
ماندگی صورت نامنظم انجام شده است، عقب هدرمانی ب

ذهنی شدید در تقریباً تمامی بیماران مشهود بود. از 
توان به نبود سیستم غربالگري  عوامل دخیل در این امر می

موقع  گسترده نوزادي در استان کرمانشاه، عدم دریافت به
مشکل  دلیل هشیر مخصوص از بیمارستان امام رضا (ع) ب

هاي  کمبود و هزینه ،تردد و رفت و آمد به شهر کرمانشاه
گزاف تهیه غذاهاي سنتتیک مخصوص این بیماران در 

مثبت کنترل  نتایجسطح استان و عدم آگاهی والدین به 
  دقیق رژیم درمانی، اشاره کرد. 

هاي ایجاد شده در ژن فنیل که جهش با توجه به این
موارد  درصد 98بیش از  ) درPAHآلانین هیدروکسیلاز (

هاي ) و نیز یکی از دغدغه7هستند ( PKUعامل وقوع 
هاي بیماران این مطالعه، داشتن فرزند یا اصلی خانواده

باشد، مطالعات مولکولی و شناسایی  فرزندان سالم می
ماري در این لوکوس امکان تشخیص یهاي عامل ب جهش

کند راهم میپیش از تولد براي فرزندان بعدي خانواده را ف
ها کمک شایانی توان به این خانوادهو از این طریق می

  نمود.  
  

  گیري نتیجه
هاي پیشگیرانه و  تر به برنامه بیشتر و سریعچه توجه هر

هاي ژنتیک امري لازم و ضروري است. نظر به  مشاوره
هایی  بافت سنتی، وضعیت فرهنگی و اجتماعی استان

ت توجه بیشتري به امر همچون استان کرمانشاه، لازم اس
زاي  ها از پیامدهاي آسیب سازي جوانان و خانواده آگاه

همچنین  .هاي فامیلی معطوف گردد ناشی از ازدواج
تنها  هاي کشور، نه شناسایی مناطق پرخطر در تمامی استان

بلکه براي دیگر اختلالات متابولیکی و ژنتیکی  PKUبراي 
یی در کاهش بروز این سزا مدت تأثیر به تواند در کوتاه می

  اختلالات داشته باشد. 
  

  تشکر و قدردانی
بیماران  تمامی از تا دانند می واجب خود بر نگارندگان

و والدین آنان و پرسنل محترم آزمایشگاه رفرانس 
 را این پژوهش اندرکاران شهرستان کرمانشاه که دست



  
 

 )65(                                                             1393جدهم، شماره اول، فرودین یسال ه -ماهنامه علمی پژوهشی دانشگاه علوم پزشکی کرمانشاه
                                                         

 داشته باشند. این را قدردانی و تشکر کمال اند، نموده یاري
سوي معاونت تحقیقات دانشگاه علوم پزشکی  از پژوهش

 .گرفت قرار مالی حمایت کرمانشاه مورد
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