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Abstract 

Background and Objective: Phenylketonuria is one of the most common 

metabolic disorders which causes brain abnormalities in children if they do 

not receive treatment or their treatment is delayed or ineffective. In  

this regard, the present study aimed to investigate the demographic 

characteristics of phenylketonuria patients and determine the reasons for 

their referral to rehabilitation centers. 

Materials and Methods: This descriptive study was performed on 31 

patients diagnosed with phenylketonuria who were willing to participate in 

this study, in Hamadan, Iran up to summer 2019. Based on the objectives 

and variables of the study, a questionnaire with 25 items was designed. The 

questionnaires were completed through interviews with the parents of 

subjects. Finally, the collected data were analyzed in SPSS software (version 

16) using descriptive statistics indicators. 

Results: Based on the results, the mean age of the participants was 

79.7±65.8 months and 18 (58.9%) and 13 (41.1%) of them were females and 

males, respectively. Moreover, seven (22.6%) cases were diagnosed through 

screening. Majority of their parents had below undergraduate education 

(96.8% of fathers and 90.3% of mothers). In addition, most of the children 

with phenylketonuria (38.7%) were the first child and the only child of the 

family. Besides, the reason for their referral to rehabilitation centers 

included seizures and behavioral, movement, and speech disorders. It was 

also found that in 71% of cases there was a disorder while only 35% of 

patients received rehabilitation services. 

Conclusion: Despite the fact that the need for rehabilitation services is 

diagnosable in children with phenylketonuria from an early age (nine months 

and six days old), only a low percentage of these children benefit from 

rehabilitation services in the city of Hamadan. Therefore, it is necessary to 

increase the quantity and quality of such services. 
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کتونوری و تعیین علل ارجاع آنان به های دموگرافیک بیماران فنیلبررسی شاخص

 بخشیمراکز توان
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 14/05/1311 تاریخ دریافت مقاله:

 11/08/1311 تاریخ پذیرش مقاله:

  چکیده

 نشدندرماندر صورت  که است متابولیکی اختلالات نیترمعمول از کتونوری یکیفنیل سابقه و هدف:

هدف از اجرای این  شوند.می های مغزیناهنجاری دچار مبتلایان بیشتر ناکارآمد، و دیرهنگام درمان یا

 به مراکز هاآنکتونوری و تعیین علل ارجاع های دموگرافیک بیماران دچار فنیلبررسی شاخصمطالعه 

 .استبخشی توان

در استان همدان تا  شدهشناختهکتونوری نفر از بیماران فنیل 31در این مطالعه توصیفی،  ها:مواد و روش

شرکت کنند. بنابر اهداف و متغیرهای مطالعه،  مطالعهدر این  بررسی شدند که تمایل داشتند 1318تیرماه 

 SPSS افزارنرمبا  آمدهدستبهی هادادهی بر اساس مصاحبه با والدین طراحی شد. سؤال 25ی انامهپرسش

 شدند. لیوتحلهیجزتهای آمار توصیفی و با استفاده از شاخص 11نسخه 

نفر  18کنندگان بود. از میان شرکتماه  7/71 ± 8/15 کنندگانشرکت نشان داد میانگین سننتایج  ها:یافته

درصد( از طریق غربالگری  1/22نفر ) 7درصد( پسر بودند. از این تعداد  1/41) نفر 13درصد( دختر و  1/58)

( تحصیلات زیر لیسانس داشتند. درصد 3/10مادران  و درصد 8/11پدران ) نیوالدشناسایی شدند. بیشتر 

بخشی در درصد از کودکان فرزند اول و تنها فرزند خانواده بودند. علل ارجاع به مراکز توان 7/38همچنین 

موارد  درصد از 71در  حرکتی و گفتاری بود که کتونوری وجود تشنج، اختلالات رفتاری،فنیل مبتلابهکودکان 

 کردند.بخشی استفاده میافراد از خدمات توان درصد 35وجود داشت، ولی فقط این اختلالات 

خیص کتونوری در سنین کم قابل تشبخشی در کودکان فنیلبا وجود اینکه نیاز به خدمات توان گیری:نتیجه

 د؛مند هستنبخشی بهرهروز(، درصد اندکی از این کودکان در شهر همدان از خدمات توان 1ماه و  1است )

 افزایش کمیّ و کیفی خدمات ضرورت دارد. بنابراین،

 

 کتونوریی، علل ارجاع، فنیلبخشتوان واژگان کلیدی:

 علوم دانشگاه یبرا نشر حقوق یتمام

 .است محفوظ همدان یپزشک

مقدمه
( یکی از PKU: Phenylketonuria) کتونوریفنیل

 7/1 تا 5/1ترین اختلالات متابولیکی آمینواسید با شیوع معمول

 در صورتکه  ]1[هزار تولد زنده در ایران است 10در هر 

مد، اغلب کودکان دچار آنشدن یا درمان دیرهنگام و ناکاردرمان
های مغزی و اختلالات رفتاری ماندگی ذهنی، ناهنجاریعقب

بیماری به . این بیماران با توجه به ماهیت ]2[شوند می

ای برای ریزی برای رژیم غذایی، آزمایش خون دورهبرنامه

آلانین و مراجعات منظم به متخصص متابولیک مانیتورینگ فنیل

وقت، انرژی و هزینه  عتاًیطبی نیاز دارند که بخشتواناطفال و 

 . ]3[شود زیادی صرف می
این نوزادان هنگام تولد طبیعی هستند و  معمولاً

آلانین خون در این گروه از نشدن، به افزایش سطح فنیلدرمان
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های مغزی آلانین برای سلولفنیل .]4[شود بیماران منجر می
و به آسیب مغزی گسترده و غیر  شودیمعاملی سمی محسوب 

د، صرع و مشکلات رفتاری ی ذهنی شدیتوانکمقابل بازگشت، 

البته در صورت غربالگری و تشخیص  .]2، 5[ شودیممنجر 

کتونوری و با شروع بیماری در چند روز اول تولد بیماران فنیل
آلانین در رژیم فنیل افتیدر دردرمان و ایجاد محدودیت 

ب یابد و بدین ترتیآلانین در بدن کاهش میغذایی، سطح فنیل

 . ]1[شود ی جدی مغزی جلوگیری میهابیآساز 

اول  دو هفتهدرمان مناسب نوزادان در  دهدشواهد نشان می
به رشد و تکامل و  دهدیمزندگی پیامدهای بیماری را تغییر 

نشدن، در صورت درمان. ]7[شود می منجرطبیعی نوزاد 

ی ذهنی، ماندگعقببیماران دچار علائم بالینی از قبیل 
شدید و ت هاانداممیکروسفالی، اختلالات رفتاری، تشنج، سفتی 

مرجع میزان شیوع  در کتب .]8[ شوندیمهای وتری رفلکس

ذکر شده  درصد 25کتونوری فنیل مبتلابهتشنج در کودکان 

است، اما برخی مطالعات میزان شیوع تشنج در این بیماران را 
اند که در برخی موارد ی بیشتر ذکر کردهو حتدرصد  50

 شبخدر  یبسترمقاوم و غیر قابل کنترل است و به  هاتشنج

. در مواردی نیز صرع ]1[ شودیمر های ویژه کودکان منجمراقبت

 .]1, 10[و عوارض شناختی و حرکتی به دنبال خواهد داشت 
تشخیص و درمان قبل از یک ماهگی از ناتوانی در این کودکان 

 موقعبهبخشی کند. همچنین شروع خدمات توانجلوگیری می

تواند عملکرد، استقلال و کیفیت زندگی این بیماران را بهبود می

 .]11[ بخشد
 ی و اختلالاتو جسمدر این بیماران طیفی از مشکلات ذهنی 

 بخشیهای مختلف تخصصی توانوجود دارد و لازم است به حیطه

مراجعه کنند. در این راستا مطالعه حاضر با هدف تعیین 

کتونوری در استان همدان و میزان مشخصات بیماران فنیل
 بخشی انجام شد.از خدمات توان هاآنی مندبهرهمراجعه و 

 

 هامواد و روش

تونوری کفنیل مبتلابهدر این مطالعه توصیفی، تمام بیماران 
انجمن  در تنهاشده برای مطالعه فراخوانده شدند که شناخته

پرونده داشتند. این بیماران  1318کتونوری همدان تا تیرماه فنیل

های های دانشگاه علوم پزشکی همدان و مطباز درمانگاه معمولاً

تخصص اعصاب اطفال و فوق خصوصی پزشکان متخصص کودکان

شوند و پرونده تشکیل و غدد اطفال تشخیص و ارجاع داده می
نفر  31دهند. با تمام والدین کودکان مبتلا تماس گرفته شد و می

، آزادانه و با رضایت در دسترسگیری ها به روش نمونهاز آن

 شخصی وارد مطالعه شدند.

تماس برای نامه اطلاعات دموگرافیک شامل شماره پرسش
پیگیری و برقراری ارتباط با والدین، جنسیت کودک )دختر یا 

پسر(، وزن بدو تولد، زمان تشخیص بیماری، روش تشخیص 

کتونوری، سن تشخیص نیاز به بیماری، سن شروع درمان فنیل

بخشی، اختلالات بخشی و ارجاع، سن شروع درمان توانتوان
شده، تعداد استفادهبخشی، داروهای همراه، نوع خدمات توان

کتونوری در خانواده، رتبه تولد کودک، محل فرزندان فنیل

سکونت، نوع ازدواج والدین و تحصیلات والدین بود که از طریق 
 شدهیآورجمعهای آمد. در خاتمه داده دستبهمصاحبه با والدین 

های شد و با استفاده از شاخص 11نسخه  SPSS افزارنرموارد 

 شدند. لیوتحلهیتجز آمار توصیفی
 

 هایافته

 )جدول ماه بود 7/71 ± 8/15کنندگان شرکت سن میانگین

 1/41نفر ) 13 و دختردرصد(  1/58نفر ) 18 . از نظر جنسیت(1

 گرم 1/2121 ±5/554میانگین وزن بدو تولد . بودند پسردرصد( 
 شناسایی غربالگری طریق از بیماران از درصد( 1/22نفر ) 7بود. 

 اول کتونوری فرزندفنیل کودکان از (درصد 7/38نفر ) 12 شدند.

 و درصد 8/11پدران )والدین  بودند. بیشتر خانواده فرزند تنها و

از کل  .داشتند لیسانس زیر تحصیلاتدرصد(  3/10مادران 
نفر  15درصد( حاصل ازدواج غیرفامیلی و  1/51نفر ) 11بیماران 

بیماران  نفر از 17درصد( حاصل ازدواج فامیلی بودند.  4/48)

های در شهر همدان و بقیه در سایر شهرستان درصد( 1/54)

 (.2استان سکونت داشتند )جدول 
 فعالی،بیش اختلالات کودکان شامل در همراه اختلالات

 ه دربود ک ، مشکلات حرکتی و گفتاریتشنج رفتاری، اختلالات

 خدمات از افراد درصد 35ارش شد. گز از کودکان درصد 71

به کاردرمانی ذهنی درصد  17/1کردند که می استفاده بخشیتوان
درصد به  12/11به گفتاردرمانی و درصد  1/12، و جسمی

 داروی (. بیشترین3)جدول شناسی مراجعه کرده بودند روان

 داروهای و کتونوری، رسپریدونفنیل کودکان شده درمصرف

 بود. ضدتشنج

 
 بخشیکتونوری در زمان مطالعه، تشخیص و شروع درمان پزشکی و توانتوزیع سن بیماران فنیل: 9جدول 

 حداکثر حداقل انحراف معیار میانگین تعداد سن )ماه(

 240 1 8/15 7/71 31 در زمان مطالعه

 84 1 1/18 0/12 31 تشخیص بیماری

 84 1 2/11 4/12 31 شروع درمان بیماری

 48 1 2/13 1/1 31 بخشیتشخیص نیاز به درمان توان

 48 1 3/13 8/1 31 بخشیشروع درمان توان
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کتونوری بر اساس شهر فراوانی مطلق و نسبی بیماران فنیل: 2جدول 

 محل سکونت

 درصد فراوانی شهر محل سکونت

 1/54 17 همدان

 7/1 3 تویسرکان

 7/1 3 ملایر

 5/1 2 فامنین

 2/3 1 نهاوند

 5/1 2 قروه

 5/1 2 اسدآباد

 2/3 1 کبودرآهنگ

 
فراوانی مطلق و نسبی اختلالات همراه و ارجاع به مراکز : 3جدول 

 کتونوریبخشی در بیماران فنیلتوان

 درصد فراوانی اختلالات همراه بیماران

 1/12 4 حرکتیجسمی

 45/1 2 گفتاری

 1/12 4 رفتاری

 17/1 3 ذهنی

 25/32 10 ذهنی، گفتاری و رفتاری

 83/25 8 سالم

   بخشیارجاع به مراکز توان

 17/1 2 کاردرمانی ذهنی و جسمی

 1/12 4 گفتاردرمانی

 12/11 5 یشناسروان

 51/14 20 بخشی ندارندتوان درمان

 

 بحث
مطالعه حاضر با هدف تعیین مشخصات دموگرافیک بیماران 

بخشی به خدمات توان هاآنکتونوری و میزان و علل ارجاع فنیل

نوری کتودر استان همدان انجام شد. میانگین سنی بیماران فنیل

 3سال و میانگین وزن زمان تولد کودکان حدود  5/1حدود 

ماه  12اری حدود میانگین سن تشخیص بیم اگرچهکیلوگرم بود. 
بخشی و سن است، میانگین سن تشخیص نیاز به درمان توان

ماه است و این  1بخشی در این کودکان حدود شروع درمان توان

ت بخشی به دلایل اختلالابیانگر نیاز این کودکان به خدمات توان

 .استتکاملی  ریتأخویژه همراه به
 اختلالات فعالی،بیش اختلالات همراه، اختلالات نیترعیشا

رفتاری، تشنج، اختلالات حرکتی و گفتاری، اختلالات ذهنی، 

با نتایج مطالعه حاضر،  راستاهمگزارش شد. گفتاری و رفتاری 
دارند که در رشد حرکتی، شناختی،  دیتأکمطالعات متعددی 

 کتونوری، با وجود درماناجتماعی، گفتاری و ارتباطی کودکان فنیل

. در ]21 ،31[یی با کودکان نرمال وجود دارد هااوتتف، زودهنگام

در  کتونوری، کودکان فنیل]14[همکاران  و Bebloمطالعه 

های رشد حرکتی نمرات هماهنگی و حرکات ظریف در شاخص

و  uWکمتری نسبت به کودکان عادی داشتند. در مطالعه 

 تلااب احتمال غذایی، رژیم رعایت شد با وجود دیتأکهمکاران نیز 
عاطفی در این کودکان بیشتر  و رفتاری اختلالات حرکتی، به

( در مطالعه خود 2004و همکاران ) Madden .]15[است 

ی ماندگعقبعلامت عوارض بیماری،  نیترمهماظهار کردند 

ذهنی است و افراد مبتلا اساساً در مقایسه با گروه کنترل از نظر 
نمره ضریب هوشی، کلامی، تمرکز و کنترل موتور حرکتی 

کتونوری نیل. ضریب هوشی بیماران ف]11[متفاوت هستند 

پذیر است و میکروسفالی، اختلالات شناختی، آموزش معمولاً

روانی و مشکلات روانی اجتماعی در آنان ی عصبیهایناهنجار
 .]71-11[شایع است 

 شدهکودکان بررسیاز درصد  71 دردر مطالعه حاضر، 

 کهیدرحال، شتدا گفتاری و رفتاری وجوداختلالات حرکتی، 
 کردندیم استفاده بخشیتوان خدمات از افراداین  درصد 35 فقط

ی کاردرمانی ذهنی، هابخشبه  هاآنو بارزترین مراجعات 

بالینی عنوان شد. مطالعات  شناسروانی و گفتاردرمانجسمی، 

های کاردرمانی، بخشی در حیطهمتعدد لزوم خدمات توان
و  ]02-32[ کنندیم دییتأبالینی را  شناسروانگفتاردرمانی و 

این بیماری  و درماندر تشخیص  ریتأخدارند که  دیتأک

 .]24[ کندیمی را بدتر آگهشیپ

علت مراجعه بیماران به  نیترمهمهمچنین در این مطالعه 
( های رشد )نقاط عطف رشدتأخیر در مایلستونبخشی، توان

ونوری کتعنوان شد که حتی قبل از تشخیص اصلی بیماری فنیل

 نقاط در تأخیر بروز به نیز( 2014همکاران ) و بدیعی بوده است.

که با  ]25[ اندکرده کتونوری اشارهفنیل کودکان در رشد عطف
 ست.راستاهم نتایج مطالعه حاضر

دن نکردلایل پیگیری نیترمهمها رو خانواده در مطالعه پیش

، نداشتن پوشش هادرمانبودن بخشی را گرانی توانهادرمان

ی و صرف وقت بخشای، دسترسی محدود به خدمات توانبیمه
زیاد و هزینه اجباری برای رژیم غذایی بیماران مطرح کردند. 

نیز  ]21[و حیدری و همکاران  ]24[مطالعات شیوا و همکاران 

آنان به عوامل متعدد دیگری ازجمله . کنندیم دییتأاین نتایج را 
اشاره ی اجتماعی مناسب هاتیحمافقر مالی و فرهنگی و بود 

شود پس از تشخیص، روند درمانی این که باعث می اندکرده

های بیماران مشکلات خانواده ازجملهبیماران دچار مشکل شود و 

های زیاد کاردرمانی، گفتاردرمانی، کتونوری را هزینهفنیل
رژیم غذایی بیمار و  نیتأمشناسی، هزینه درمانی ناشی از انرو

 یهاشیآزمای پزشکی )ازجمله هادرمانبودن پیگیری ریگوقت

 اندکردهبررسی سطح سرمی خون( اعلام  منظوربهمتوالی خون 

]12 ,42[. 
افراد با روش غربالگری تشخیص  چهارمکدر مطالعه حاضر ی

داده شدند و میانگین سن تشخیص یک سالگی بود. این نتایج با 

شده در استان لرستان مطابقت دارد. مطالعه اپیدمیولوژیکی انجام
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 کتونوریفنیل بیماران دموگرافیک هایشاخص                                       

 3/75کتونوری در لیفن ماریب 81این پژوهش روش تشخیص در 
 37یی غیر از غربالگری و میانگین سنی هاروشاز موارد،  درصد

از بیماران بعد از یک سالگی بود. سن زیاد و تعداد کم  درصد

 یرساناطلاعناشی از نبود  احتمالاًتشخیص با روش غربالگری 

برای غربالگری،  موقعبهمنظور مراجعه مناسب به والدین به
ری و بیما موقعبهنداشتن اطلاعات کافی در زمینه لزوم تشخیص 

 .]27[شروع درمان است 

 گریدر دترکیب جنسیتی در مطالعه حاضر با سایر مطالعات 

همچنین سابقه بیماری  .]72-12[ی کشور مشابه بود هااستان
بود که در  درصد 1/11در سایر اعضای خانواده در این مطالعه 

و در خراسان  ]21[ درصد 10در فارس  ،]27[ درصد 18لرستان 

 گزارش شده است. ]28[درصد  12
نفر حاصل  15شده، کتونوری مطالعهنفر بیمار فنیل 31از 

، در ]27[ درصد 75ازدواج فامیلی بودند. در لرستان این رقم 

مازندران  و در ]28[درصد  80، در خراسان ]21[ درصد 10شیراز 

بود. با توجه به الگوی وراثتی اتوزوم مغلوب این  ]03[درصد  10
، چنین درصدهایی ]12[بیماری و شیوع کم بیماری در جامعه 

 مورد انتظار است.

نداشتن والدین به شرکت های این مطالعه تمایلاز محدودیت

در پژوهش بود. با وجود تماس تلفنی محققان برای تکمیل 
کتونوری نامه و همچنین مراجعه به انجمن فنیلاطلاعات پرسش

برای تحویل  معمولاًه ملاقات حضوری با والدینی ک منظوربه

کردند، بیشتر غذاهای رژیمی و بروشورهای آموزشی مراجعه می

 والدین پاسخگو نبودند.
ن های والدیشود در تحقیقات آتی بررسی چالشپیشنهاد می

کتونوری به مراکز و راهکارهای افزایش مراجعه بیماران فنیل

 بخشی بررسی شود.توان
 

 گیرینتیجه
حاکی از پیگیری نیمی از بیماران  نتایج مطالعه حاضر

ه با توجه ب بخشی است.های توانکتونوری ارجاعی به درمانفنیل

رفتاری، تشنج، اختلالات  اختلالات فعالی،بیش اختلالاتشیوع 
، نتایج حرکتی و گفتاری و اختلالات ذهنی در این بیماران

 منظوربهبخشی به مراکز توان زودهنگامبر ارجاع  آمدهدستبه

. همچنین نظر به اینکه کندیم دیتأککاهش عوارض بیماری 

نیمی از بیماران مبتلا حاصل ازدواج فامیلی هستند، توجه به 
 .شودغربالگری ژنتیک نیز به کاهش شیوع بیماری منجر می

 

  تشکر و قدردانی
این مقاله منتج از طرح تحقیقاتی مصوب دانشگاه علوم 

از  لهیوسنیبداست.  1710251337پزشکی همدان به شماره 

معاونت محترم تحقیقات دانشگاه و سایر همکاران این مجموعه 

شود. همچنین مراتب قدردانی از والدین کودکان تشکر می

 شود.بخشی اعلام میکتونوری و همکاران توانفنیل
 

 منافع ادتض
تضاد منافعی در خصوص  گونهچیهدارند نویسندگان اعلام می

 انتشار این مقاله وجود ندارد.
 

 اخلاقی ملاحظات
این طرح از کمیته اخلاق دانشگاه علوم پزشکی همدان با کد 

IR.UMSHA.REC.1397.755  اخلاق در پژوهش  هیدییتأنامه

نامه والدین برای کسب ها، پرسشدارد. با توجه به سن آزمودنی
زمینه درج اطلاعات صحیح در خصوص در رضایت آنان 

 .فرزندانشان قبل از ارزیابی تکمیل شد
 

 نویسندگان سهم
نویسنده اول )پژوهشگر اصلی(: تدوین مقدمه، بازنگری متون، 

درصد(، نویسنده دوم )پژوهشگر اصلی(:  30نتایج و بحث )

درصد(، نویسنده سوم )پژوهشگر  20ها )ها و دادهی نمونهآورجمع

درصد(، نویسنده چهارم  15همکار(: تحلیلگر آماری طرح )
 10و نگارش مقاله ))پژوهشگر همکار(: مشارکت در تدوین مقدمه 

(، نویسنده پنجم )پژوهشگر اصلی(: مسئول مکاتبات، درصد

 درصد(. 25طراحی پروژه، نگارش و ویرایش مقاله )
 

 مالی حمایت
این پژوهش با حمایت مالی معاونت تحقیقات و فناوری و 

مرکز پژوهش دانشجویان دانشگاه علوم پزشکی همدان انجام شده 

 است.

 
REFERENCES
1. Fatholahpuor A, Alimoradi S, Yousefi F, Kashefi H. 

Comparison of IQ scores between children with 
phenylketonuria and healthy children referring to Besat 
Hospital in Sanandaj between 2017 and 2018. Sci J Kurdistan 

Univ Medical Sci. 2020;24(5):12-21. 
2. Nazi S, Rohani F, Sajedi F, Biglarian A, Setoodeh A. Motor 

development skills of 1-to 4-year-old Iranian children with 
early treated phenylketonuria. JIMD Rep. 2013;12:85-9. 

PMID: 23918467 DOI: 10.1007/8904_2013_248 
3. Bilginsoy C, Waitzman N, Leonard CO, Ernst SL. Living 

with phenylketonuria: perspectives of patients and their 
families. J Inherited Metab Dis. 2005;28(5):639-49. PMID: 

16151894 DOI: 10.1007/s10545-005-4478-8 

4. Waisbren SE, Noel K, Fahrbach K, Cella C, Frame D, 

Dorenbaum A, et al. Phenylalanine blood levels and clinical 
outcomes in phenylketonuria: a systematic literature review 
and meta-analysis. Mol Genet Metab. 2007;92(1-2):63-70. 

PMID: 17591452 DOI: 10.1016/j.ymgme.2007.05.006 
5. Fidika A, Salewski C, Goldbeck L. Quality of life among 

parents of children with phenylketonuria (PKU). Health Qual 
Life Outcomes. 2013;11(1):54. PMID: 23537423 DOI: 

10.1186/1477-7525-11-54 
6. Umphred DA, Lazaro RT. Neurological rehabilitation. New 

York: Elsevier Health Sciences; 2012. 
7. Morovatdar N, Aval SB, Yazdi S, Norouzi F, Mina T . The 

epidemiological and clinical study of Phenylketonuria (PKU) 

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/23918467/
https://link.springer.com/chapter/10.1007%2F8904_2013_248
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/16151894/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/16151894/
https://onlinelibrary.wiley.com/resolve/doi?DOI=10.1007/s10545-005-4478-8
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/17591452/
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S1096719207001667?via%3Dihub
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/23537423/
https://hqlo.biomedcentral.com/articles/10.1186/1477-7525-11-54
https://hqlo.biomedcentral.com/articles/10.1186/1477-7525-11-54


 
 

  

 983                                                                                                                    9311 پاییز، 3شماره ، 27، دوره سینا ابنمجله پزشکی بالینی 
 

 
 

 انو همکار یمرتضو 
 

patients in Khorasan, North-eastern Iran. Iran J Neonatol. 
2015;6:18-22. 

8. Batshaw ML, Roizen N. Children with disabilities. 5
th

 ed. 
Baltimore: Brookes Publishing; 2002. 

9. Maduakor-Ugo AC. Effect of education on stigma of epilepsy 
in south eastern nigeria. Minnesota: Walden University ; 
2011. 

10. Kim EH, Ko TS. Cognitive impairment in childhood onset 

epilepsy: up-to-date information about its causes. Korean J 
Pediatr. 2016;59(4):155-64. PMID: 27186225 DOI: 
10.3345/kjp.2016.59.4.155 

11. Soto-Larracoechea MM. Importance of rehabilitation  
in multidisciplinary management of children with 
phenylketonuria: a case report. Rev Mexicana Med Física y 
Rehabit. 2013;25(3-4):105-9. 

12. Gejão MG, Ferreira AT, Silva GK, Anastácio-Pessan Fda L, 
Lamônica DA. Communicative and psycholinguistic abilities 
in children with phenylketonuria and congenital 
hypothyroidism. J Appl Oral Sci. 2009;17(spe):69-75. PMID: 

21499658 DOI: 10.1590/s1678-77572009000700012 
13. De Felice S, Romani C, Geberhiwot T , MacDonald A, 

Palermo L. Language processing and executive functions in 
early treated adults with phenylketonuria (PKU). Cogn 

Neuropsychol. 2018;35(3-4):148-70. PMID: 29488825 DOI: 
10.1080/02643294.2017.1422709 

14. Beblo S, Reinhardt H, Demmelmair H, Muntau AC, Koletzko 
B. Effect of fish oil supplementation on fatty acid status, 

coordination, and fine motor skills in children with 
phenylketonuria. J Pediatr. 2007;150(5):479-84. PMID: 
17452220 DOI: 10.1016/j.jpeds.2006.12.011 

15. Wu W, Sheng D, Shao J, Zhao Z. Mental and motor 
development and psychosocial adjustment of Chinese 
children with phenylketonuria. J Paediatr Child Health. 
2011;47(7):441-7. PMID: 21332590 DOI: 10.1111/j.1440-

1754.2010.01996.x 
16. Madden M. Phenylketonuria: defects in amino acid 

metabolism. Mol Med (SCJMM). 2004;5:57-61. 
17. Kim W, Erlandsen H, Surendran S, Stevens RC, Tyring SK, 

Matalon R, et al. Trends in enzyme therapy for 
phenylketonuria. Mol Ther. 2004;10(2):220-4. PMID: 
15294168 DOI: 10.1016/j.ymthe.2004.05.001 

18. Hoeks M, Heijer Md, Janssen M. Adult issues in 

phenylketonuria. Neth J Med. 2009;67(1):2-7. PMID: 
19155540 

19. Badiee S, Morovatdar N, Hossini SM, Norouzi F, Mina T . 

Epidemiological and clinical study of phenylketonouria 

(PKU) disease in Khorasan Province; Northeast Iran. Med J 
Mashhad Univ Med Sci. 2014;57(3):571-8. [Persian] 

20. Read CY. The demands of biochemical genetic disorders: a 
survey of mothers of children with mitochondrial disease or 

phenylketonuria. J Pediatrc Nurs. 2003;18(3):181-6. PMID: 
12796860 DOI: 10.1053/jpdn.2003.36 

21. Soleymani Z, Keramati N, Rohani F, Jalaei S. Factors 
influencing verbal intelligence and spoken language in 

children with phenylketonuria. Indian Pediatr. 2015; 
52(5):397-401. PMID: 26061925 DOI: 10.1007/s13312-015-
0644-8 

22. Keramati N, Soleymani Z, Rouhani F, Jalaie S, Alaee MR. 
The effect of the age of treatment onset and quality of dietary 
control on language and intelligence functions in patients 
with Phenylketonuria. Bimonth Audiol Tehran Univ Med Sci. 

2013;22(3):42-51. [Persian] 
23. Janzen D, Nguyen M. Beyond executive function: non-

executive cognitive abilit ies in individuals with PKU. Mol 
Genet Metab. 2010;99(Suppl 1):S47-51. PMID: 20123470 

DOI: 10.1016/j.ymgme.2009.10.009 
24. Shiva S, Mahdavi M. Study on laboratory and clinical status 

of children and adolescents with phenylketonuria in East -
Azerbaijan. Med J Tabriz Univ Med Sci. 2009;31(2):51-5. 

[Persian] 
25. Badiee MS, Kameli M, Sharifi S, Hosaini F. Prevalence of 

congenital phenylketonuria in neonates born in Torbat -E-
Heydarieh during 2011-2013. J Torbat Heydarieh Univ Med 

Sci. 2014;2(1):28-33. [Persian] 
26. Heidari A, Arab M, Etemad K, Damari B, Lotfi M. National 

Phenylketonuria screening program in iran; why and how. J 

Sch Public Health Instit Public Health Res. 2018;16(2):148-
63. [Persian] 

27. Zafar Mohtashami A, Khodadadi F, Motamedi N. 
Epidemiologic study of phenylketonuria disease in Lorestan 

province. Yafte. 2016;18(3):5-11. [Persian] 
28. Badiee S, Morovatdar N, Hoseini Yazdi S, Norouzi F, Mina 

T . Clinical and epidemiologic review of Phenylketonuria in 
Khorasan Province. Med J Mashhad Univ Med Sci. 

2014;3:571-8. [Persian] 
29. Habib A, Fallahzadeh MH, Kazeroni HR, Ganjkarimi AH. 

Incidence of phenylketonuria in Southern Iran. Iran J Med 
Sci. 2010;35(2):137-9. 

30. Eshraghi P, Abbaskhanian A, Bijani A, Hosseinzadeh  
S. Evaluation of nutritional status and growth in 
phenylketonuria patients in Mazandaran Province Iran. J 

Babol Univ Med Sci. 2011;13(5):58-62. [Persian] 
 

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/27186225/
https://www.e-cep.org/journal/view.php?doi=10.3345/kjp.2016.59.4.155
https://www.e-cep.org/journal/view.php?doi=10.3345/kjp.2016.59.4.155
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/21499658/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/21499658/
https://www.scielo.br/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S1678-77572009000700012&lng=en&tlng=en
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29488825/
https://www.tandfonline.com/doi/abs/10.1080/02643294.2017.1422709?journalCode=pcgn20
https://www.tandfonline.com/doi/abs/10.1080/02643294.2017.1422709?journalCode=pcgn20
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/17452220/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/17452220/
https://www.jpeds.com/article/S0022-3476(06)01174-7/fulltext
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/21332590/
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/abs/10.1111/j.1440-1754.2010.01996.x
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/abs/10.1111/j.1440-1754.2010.01996.x
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/15294168/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/15294168/
https://linkinghub.elsevier.com/retrieve/pii/S1525001604001674
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/19155540/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/19155540/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/12796860/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/12796860/
https://www.pediatricnursing.org/article/S0882-5963(03)00035-6/pdf
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/26061925/
https://link.springer.com/article/10.1007/s13312-015-0644-8
https://link.springer.com/article/10.1007/s13312-015-0644-8
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/20123470/
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S1096719209002935?via%3Dihub

