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مقدمه
بيمارى هاى ژنتيكى طيف وسيعى از بيمارى ها را شامل مى شوند كه به 
علت اختلال در ساختمان ژن ها  ايجاد شده و موجب اختلال در عملكرد 
اعضاى بدن انسان مى شود. اين بيمارى ها از نظر شدت طيف وسيعى 

دارند و از يك بيمارى كشنده حاد تا مزمن را شامل مى شوند (1).
در سطح جهانى، حداقل 7/6 ميليون كودك سالانه با ناهنجارى هاى 
شديد ژنتيكى يا مادرزادى به دنيا مى آيند. 90 درصد از اين نوزادان در 
كشورهاى با درآمد پايين يا متوسط هستند. در كشورهاى توسعه يافته، 
اختلالات مادرزادى و ژنتيكى دومين علت مرگ و مير دوران نوزادى و 

كودكى با شيوع 60-25 در 1000 تولد است (2). 
شيوع بيمارى هاى ژنتيكى در جوامع خاص ممكن است به علت برخى 
عوامل اجتماعى و فرهنگى بيشتر باشد. اين عوامل عبارت است از سنت 

بررسى آگاهى والدين نسبت به بيمارى هاى ژنتيكى فرزندانشان
شيوا نظرى1*، محمد تقى صادقى كوپايى2، فاطمه عبداله گرجى3

1-  فوق تخصص هماتولوژى و انكولوژى كودكان، استاديار، مركز تحقيقات اعصاب كودكان،  بيمارستان كودكان مفيد، دانشگاه علوم پزشكى شهيد بهشتى
2-  دكتراى ژنتيك ملكولى پزشكى، استاديار، دانشكده پيراپزشكى، دانشگاه علوم پزشكى شهيد بهشتى 

3- كارشناس ارشد آموزش مدارك پزشكى، مسئول امور پژوهشى بيمارستان كودكان مفيد، دانشگاه علوم پزشكى شهيد بهشتى 
چكيده

بيمارى هاى ژنتيكى در كودكان علاوه بر عوارض جسمى و روانى براى كودك مبتلا،  مشكلات روانى، اقتصادى بسيارى را براى خانواده ها 
ايجاد مى كند. والدينى كه در جستجوى كمك هستند نياز دارند كه در مورد مسائل مربوط به بيمارى فرزندان شان هر چه بيشتر آگاه شوند. 
به منظور بررسى ميزان آگاهى والدين نسبت به بيمارى هاى ژنتيكى فرزندانشان از طريق پرسشنامه، اطلاعات و نظرات 100 والد مورد 

بررسى قرار گرفت كه 37  نفر پدر و 63 نفر مادر بودند. 
بررسى ها نشان داد كه ارتباط معنى دارى بين ميانگين نمرات آگاهى والدين و سطح تحصيلات آنان، حضور والدين در كنار هم و سن بالاى 
والدين وجود داشت. با افزايش آگاهى، ميزان دريافت اطلاعات مورد نياز در مورد بيماري و درمان آن از منابع مختلف افزايش مى يابد. 
خانواده هايى كه قبلاٌ آموزش ديده بودند، نياز بيشترى براى كسب اطلاعات گفتارى داشتند. بهبود وضعيت اجتماعى و اقتصادى خانواده 
كودكان مبتلا به بيمارى هاى ژنتيكى با امكان فراهم شدن مشاوره حضورى با والدين به منظور افزايش سطح آگاهى خانواده در زمينه نحوه 
مراقبت از فرزندان شان و توانمندسازى آنان و به تبع آن با بهبود كيفيت زندگى كودكان مبتلا همراه خواهد بود. در خاتمه ضرورت فراهم 

كردن راهكارهاى مناسب جهت آشنايى خانواده ها با مراكز مشاوره احساس مى گردد.
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مغلوب  اتوزومال  شرايط  از  بالاترى  نرخ  به  منجر  كه  فاميلى،  ازدواج 
ميشود.  وسن بيش از 35 سال مادربه هنگام باردارى كه با فركانس هاى 

بالاترى از اختلالات كروموزومى در فرزندان همراه است (2).
بيمارى ژنتيكى فرزندان علاوه بر عوارض جسمى و روانى فرزندان براى 
خانواده ها نيز عوارض و عواقب روانى، اقتصادى و اجتماعى فراوانى بدنبال 
دارد كه نياز به مراقبت و حمايت از فرزندان و خانواده ها و همچنين لزوم 
انجام مشاوره با خانواده ها را بيش از پيش ضرورى و چندبرابر مى كند. با 
تشخيص و درمان زودرس و بهنگام و ارائه درمان هاى حمايتى مى توان 

مشكلات فرزندان و خانواده ها را كاهش داد (3).
كنترل بيمارى هاى ژنتيكى بايد در قالب يك استراتژى جامع و يكپارچه 
آموزش هاى  طريق  از  پيشگيرى  و  ممكن  درمان  بهترين  تركيب  با 
هنگام  زود  تشخيص  و  ژنتيك  مشاوره  جمعيت،  غربالگرى  اجتماعى، 
انجام شود(3). برخى از شايع ترين بيمارى هاى ژنتيكى (تالاسمى، فيبروز 
كيستيك، هموفيلى و فنيل كتونورى) مى تواند با موفقيت قابل توجهى 
اداره شود. درمان موثر مى تواند نه تنها باعث افزايش اميد به زندگى بلكه 

بهبود كيفيت زندگى گردد (2).
يكى از راه هاى رسيدن به اين هدف، توانمندسازى خانواده در جهت مقابله 
با اثرات و عوارض بيمارى فرزندان شان از طريق آگاه سازى آنان مى باشد. 
از اين رو آگاهى پدر و مادر از زواياى مختلف بيمارى مهم و ضرورى 
است كه با ارتقاء آگاهى والدين در كنار ارائه خدمات تشخيصى و درمانى 
مناسب و به هنگام مى توان به درمان كودكان و در جهت ارتقاى كيفيت 
زندگى و سلامت جامعه  كمك كرد. بررسى ها نشان مى دهد كه براى بالا 
بردن سطح آگاهى والدين در ارتباط با بيمارى هاى زنتيكى فرزندان شان، 
استفاده از روش هاى مرسوم كافى و كارساز نيست، بلكه بايد در اين زمينه 
از روشهاى آموزشى جديد بهره جست. اولين نياز والدين كسب آگاهى 
هرچه بيشتر از مشكلات فرزندان شان مى باشد كه با يك برنامه ريزى 
آموزشى صحيح و موثر امكان پذير است. در رسيدن به اين هدف اولين گام 
بررسى و شناسائى دقيق ميزان و سطح و نوع آگاهى والدين است (4). لذا 
اين مطالعه با هدف بررسى ميزان آگاهى والدين كودكان مبتلا نسبت به 
بيمارى فرزندان شان طراحى و اجرا گرديد تا از اين طريق بتوان روش هاى 

آموزشى مناسب را برنامه ريزى و به خانواده ها و جامعه كمك كرد.

مواد و روش ها
اين مطالعه در سال 1388 به روش توصيفى مقطعى بر روى 100 نفر از 

والدين كودكان مبتلا به بيمارى هاى ژنتيكى مراجعه كننده به بيمارستان 
كودكان مفيد در تهران صورت گرفته است. در اين مطالعه از روش 
نمونه گيرى در دسترس غير تصادفى استفاده شد. ابزار گردآوري داده ها 
يك پرسشنامه از قبل طراحى شده  بود كه در قالب آن تعداد 35 سؤال در 
سه بخش؛ اطلاعات دموگرافيك بيمار، والدين و نوع بيمارى (17 سوال)، 
ميزان آگاهى والدين نسبت به بيماري ژنتيكى فرزندشان (13 سوال) و 
نحوه كسب اطلاعات والدين از بيماري هاي ژنتيكي فرزندشان (5 سؤال) 

قرار داشت.
روايي  حصول  براي  و  صوري  اعتبار  از  مفاهيم  اعتبار  سنجش  جهت 
گويه ها از آزمون آلفاي كرونباخ بهره گرفته شد. لذا پرسشنامه ها به 
10 نفر متخصص و صاحب نظر ژنتيك داده شد تا از نظر تناسب و 
وضوح سوالات و ميزان پوشش اهداف مطالعه نظرات خود را ارائه نمايند. 
نتايج  حاصل نشان داد كه پرسشنامه از نظر اعتبار صورى و محتوايى، 
مورد اجماع نظر داوران بود. در مرحله بعد در طى يك مطالعه پايلوت، 
پرسشنامه ابتدا به صورت تصادفى بين 20 نفر از والدين كودكان مبتلا 
به بيمارى هاى ژنتيكى كه در جامعه مورد پژوهش قرار نداشتند، توزيع 
گرديد. پايايى پرسشنامه به كمك محاسبه آلفاى كرونباخ  برابر با 0/763 

گرديد كه حاكى از پايايى مناسب پرسشنامه استفاده شده مى باشد. 
با توجه به اينكه اهداف طرح به والدين واجد شرايط توضيح داده مى شد 
و والدين بنا به تمايل خود پرسشنامه هاي مذكور را تكميل مى كردندو 
از انجائيكه پرسشنامه ها فاقد مشخصات فردي والدين و بيماران مورد 

نظر بود لذا در انجام مطالعه فوق مشكل اخلاقى خاصى وجود نداشت.
توسط وى تكميل شود. نتايج  شد كه  پرسشنامه اى داده  به هر والد 
مربوط به ميزان آگاهى والدين نسبت به بيماري ژنتيكى فرزندشان به 
منزله  به  امتياز  درصد  كسب 75-100  شده اند؛  رتبه بندى  زير  صورت 
آگاهى مطلوب، كسب 74/9-50 درصد به منزله آگاهى نيمه مطلوب و 
كسب كمتر از  50 درصد امتياز آگاهى نامطلوب در نظر گرفته شده است.
بيماري  و  ژنتيكي  بيماري هاي  از  والدين  اطلاعات  كسب  قسمت  در 
فرزندشان به صورت زير رتبه بندى شده اند؛ كسب 100-75 درصد 
امتياز به منزله كسب اطلاعات مناسب، كسب 74/9-50 درصد به منزله 
كسب اطلاعات در حد متوسط و كسب كمتر از  50 درصد امتياز كسب 

اطلاعات ناكافى در نظر گرفته شده است.
 SPSS پس از جمع آوري اطلاعات و وارد كردن آنها در برنامه نرم افزار
نسخه 17، نتايج در قالب جداول آماري و نمودارهاي مناسب تهيه گرديد 

ژنتيك در هزاره سوم، سال نهم، شماره اول، بهار90 2286

آگاهى والدين نسبت به بيماريهاى ژنتيكى

www.SID.ir



Arc
hi

ve
 o

f S
ID

و ابتدا از آمار توصيفى و در جاهايى كه نياز به ارتباط سنجى آماري 
بود از آزمون هاى كروسكال واليس1، من ويتنى2 و همبستگي اسپيرمن3 

استفاده شد .

يافته ها:
به  مبتلا  كودكان  والدين  از  نفر   100 آگاهى  ميزان  پژوهش  اين  در 
بيمارى هاى ژنتيكى تحت بررسى قرار گرفت. بيماران شامل كودكان 
مبتلا به هموفيلى4، تالاسمى5، فنيل كتونيورى6، سندرم داون7، سندرم 

دوشن8، سيستيك فيبروزيس9، سندرم گوشه10 و ترنر11 بودند. 
63٪ از پرسشنامه ها توسط مادران و 37٪ توسط پدران تكميل شد. 
ميانگين سن والدين تحت بررسى برابر 9/5±40/7 سال با دامنه 25-69 
سال بود. از نظر ميزان تحصيلات والدين،  36٪ تا سطح ابتدايى، ٪25 
زير ديپلم، 12٪ ديپلم، 21٪ فوق ديپلم و ليسانس و 6٪ فوق ليسانس 

به بالا بودند.
در 19٪ موارد فرزند ديگرى در خانواده مبتلا به بيمارى ژنتيكى بود . 
41٪ ازدواج فاميلى نزديك و17٪ ازدواج فاميلى دور و 42٪ فاقد رابطه 
خويشاوندى بودند (نمودار شماره 1). 35٪ از والدين اطلاعات كاملى در 
مورد بيمارى فرزندانشان داشتند و در 32٪ موارد بدرستى از نحوه درمان 

كودكان شان آگاه بودند. 
78٪ از والدين تمايل زيادى به كسب اطلاعات داشتند، بخصوص ٪67 

از والدين نياز به صحبت با فردي آگاه در مورد بيماري كودكانشان را 
احساس مي كردند. اما فقط 36٪ از آنان اطلاعاتشان را از پزشك، ٪24 
از پرستاران و ساير پرسنل كادر درمانى و 18٪ از كتاب و مجلات، بدست 
آورده بودند. 49٪ از والدين هيچگونه مشاوره اى دريافت نكرده بودند و 

16٪ به مراكز مشاوره مراجعه نموده بودند. (نمودار شماره 2)
در مجموع 58 نفر از والدين ميزان آگاهى مطلوب، 42 نفر آگاهى نيمه 
نفر   6 نداشتند.  نامطلوب  آگاهى  والدين  از  هيچيك  داشتند.  مطلوب 
از والدين اطلاعات كافى، 11 نفر اطلاعات در حد متوسط و 83 نفر 

اطلاعات ناكافى كسب كرده بودند. 
بين سن و ميانگين نمرات آگاهي والدين ارتباط معني دار مشاهده شد 
بدين صورت كه با افزايش سن والدين ميانگين نمرات آگاهي آنها نيز 
افزايش مي يابد. (r=-0/632، P <0/001) (آزمون همبستگي اسپيرمن) 
بين سطح تحصيلات و ميانگين نمرات آگاهي والدين ارتباط معني داري 

نمودار شماره (1): توزيع درصد فراوانى رابطه خويشاوندى والدين كودكان مبتلا به بيمارى هاى ژنتيكى
طبق نمودار بالا 41٪ ازدواج فاميلى نزديك و17٪ ازدواج فاميلى دور و 42٪ فاقد رابطه خويشاوندى بودند

1. Wallis-Kruskal 
2. Mann-Whitney
3. Spearman Correlation
4. Hemophilia
5. Thalassemia
6. PKU
7. Down syndrome
8. Duchenne
9. CF
10. Gaueher
11. Turner
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مشاهده شد بدين ترتيب كه با افزايش سطح تحصيلات ميانگين نمرات 
ناپارامتري  (آزمون   (>P  0/001) مي يابد  افزايش  نيز  والدين  آگاهي 

 (Kruskal -  Wallis
بين وضعيت خانواده (حضور والدين در كنار هم) و ميانگين نمرات آگاهي 
والدين ارتباط معني داري مشاهده شد. (P = 0/039) (آزمون ناپارامتري 

(Mann -  Whitney
بين ميزان دريافت اطلاعات از نوع بيماري و ميانگين نمرات آگاهي 
والدين نسبت به بيماري ژنتيك فرزندان شان ارتباط معني داري مشاهده 
شد. بدين معني كه با افزايش كسب اطلاعات از نوع بيماري ميانگين 
نمرات آگاهى والدين نيز افزايش مي يابد. (P = 0/005) (آزمون ناپارامتري  

 (Kruskal – Wallis

بحث:
بيماري هاي ژنتيكي طيف وسيعي از بيماري ها هستند كه از نظر شدت از 
يك بيماري كشنده حاد تا يك بيماري مزمن در تمام طول عمر را شامل 
مى شوند. طبق آمار سازمان بهداشت جهانى سالانه 7/6 ميليون كودك با 
بيماري ژنتيكي متولد مي شوند كه اين ميزان در كشورهاي جهان سوم و 
در كشورهايي كه ازدواج هاي فاميلي بيشتري وجود دارد، شيوع بيشترى 
دارند و در كشور ما نيز شيوع اين بيماري ها روبه افزايش است (2). در 
كشورهايى كه شرايط اقتصادى سخت تر است، زندگى براى كودكان كه 

با بيمارى هاى ژنتيكى متولد مى شوند، مشكل تر و كوتاه مدت تر مى گردد 
 .(5)

علاوه بر تشخيص، درمان زودرس در صورت امكان، درمان هاي حمايتي 
مناسب، مشاوره و مراقبت از خانواده مبتلايان به بيمارى هاى ژنتيكى 
عواملي هستند كه مشكلات بيماران مبتلا به بيماري هاي ژنتيكي و 
خانواده هاي آنان را كاهش داده و در جهت ارتقاء كيفيت زندگى آنان 
از  مبتلايان  خانواده هاي  توانمندسازي   .(6) مى نمايند  بسيارى  كمك 
طريق آگاه ساختن والدين از زواياي مختلف بيماري فرزندشان مى تواند 

به بالا بردن كيفيت زندگى كودكان كمك نمايد (7).
والدين كودكان مبتلا به بيمارى ژنتيكى علاقمند به شركت در كميته 
هاى پزشكى هستند تا بتوانند آموزش هاى لازم در خصوص مشكلات 
فرزندانشان را دريافت نموده و تصميمات درستى براى خانواده خود و 

فرزندانشان  اتخاذ نمايند (8). 
در اين مطالعه مشخص گرديد كه هرچه سن، سطح اقتصادي و ميزان 
تحصيلات والدين پايين تر باشد، ميزان آگاهى آنها از بيمارى فرزندشان 
بطور معنى دارى كمتر است. در خانواده هايي كه پدر و مادر با هم در 
زندگي مشاركت داشتند، ميزان آگاهي بيشتر بود و هر خانواده اى كه 
قبلاٌ آموزش ديده بودند، نياز بيشتري براى كسب اطلاعات از ديگران 
(پزشك و ساير پرسنل درمانى) داشتند و همچنين تلاش آنان براى 

كسب اطلاعات از روزنامه، مجله وكتاب به طور معنى دارى بيشتر بود.

نمودار شماره (2): توزيع درصد فراوانى نحوه دريافت اطلاعات والدين نسبت به بيمارى هاى ژنتيكى فرزندانشان
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براساس گزارشات دانشگاه كاليفرنيا در مورد برنامه مشاوره ژنتيك با 
مادران، مادرانى كه اطلاعات در مورد اهميت مشاوره هاى ژنتيك دارند، 
از مشاوره هاى بيشترى كمك مى گيرند (9) و خانواده هايى كه فرزند 
مبتلا به بيمارى ژنتيكى دارند، تمايل بيشترى به مشاوره ژنتيك دارند 
(10). در بررسى Tarini (2005)، زمانى كه كاركنان سيستم بهداشتى 
مى خواهند  والدين  مى كنند،  آشنا  ژنتيك  بيمارى  مورد  در  را  والدين 
اطلاعات بيشترى در مورد عواملى كه مى تواند به كودكان شان كمك 
كند، از پزشكان كسب كنند (11). همچنين در ايران نيز ديده شده است 
كه ارتباط مثبتى بين دانش و نگرش مادران از بيمارى فرزندان شان ديده 

مى شود (12).

نتيجه گيري:

در مجموع از اين مطالعه مى توان نتيجه گرفت كه با بهتر كردن وضعيت 
بيمارى  به  مبتلا  فرزندان   داراى  خانواده هاى  اقتصادي  و  اجتماعي 
ژنتيكى و همچنين مشاوره با والدين جهت افزايش سطح آگاهي آنان در 
مورد بيماري فرزندشان، امكان تشخيص، درمان و مراقبت از كودكان 
مبتلا به طور چشمگيري بهبود يافته و كيفيت زندگي آنان نيز ارتقاء 
مى يابد. همچنين اين مطالعه نشان داد كه خانواده ها تمايل بيشترى به 
دريافت اطلاعات گفتارى دارند لذا در اين راستا ضرورت فراهم كردن 
راهكارهاى مناسب جهت آشنايى خانواده ها با مراكز مشاوره و برنامه 
ريزى هاى خاص  براى ارائه مشاوره هاى لازم به والدين بيماران مبتلا 
به بيمارى هاى  ژنتيك احساس مى شود تا بتوان مشكلات كودكان و 

خانواده هاى آنان را كمتر نمود.
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