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گــردد. یها منام آکرونــوز موجــب اخــتلال در عملکــرد انــدامبــه ينــدیفرآ قیاز طر يآلکاپتونور يماریب :زمینه و هدف

  انجام گرفت. يمبتلا به آلکاپتونور مارانیب ریوممرگ کیولوژیدمیپا یمطالعه حاضر با هدف بررس

 یالمللــنیب یکــدده ســتمیثبــت شــده براســاس س انیــهــاي مربــوط بـــه متوفداده یمطالعه مقطع نیدر ا :روش بررسی

 اســفند نیب يروآلکاپتون يماریبراي مرگ در اثر ب ـرانیا ریومبندي علل مرگاز سامانه ثبت و طبقه (ICD-10) .هاماريیب

راد ســکونت افــ تیو وضــع تیشـامل سـن، جنسـ یمـورد بررسـ رهـايی. متغدیاستخراج گرد 1401سال  يتا د 1392

  بود.

مــوارد  %90ه مطالعــ نیــدر ا .دیمحاسبه گرد تینفر از جمع ونیلیم کیهر  يبه ازا 31/0 یمرگ اختصاص زانیم ها:یافته

اوت مــذکور تفــ يهاریبا متغ يرخداد موارد مرگ در اثر آلکاپتونور نیاست ب کمتر از پنج سال بوده یمرگ، در گروه سن

  وجود نداشت. يمعنادار

دهد کــه یخ مر نییپا یسن يهاموارد مرگ در گروه نیشتریموجود در مطالعه حاضر، ب يهاافتهیبا توجه به  گیري:نتیجه

  باشد.یم ازیمورد ن يماریب نیشناخت ابعاد مختلف ا يبرا شتریب يهایرسد بررسینظر مبه

  .ریوممرگ ،رانیا ،يآلکاپتونور :لیديک لماتک

 

  
 Archibaldاولین بار توسط  (Alkaptonuria)آلکاپتونوري 

اختلال  این بیماري، یک 1.عنوان بیماري ژنتیکی توصیف شدبه

دلیل نقص در مادرزادي و نادر است که با الگوي آتوزومی مغلوب (به

شود. این اختلال، یک بازوي بلند کروموزوم، به فرزند منتقل می

باشد و وضعیتی است که با فقدان خطاي ذاتی متابولیسم تیروزین می

 -Homogentisate 1,2) اکسیژنازدي -2و1آنزیم هموژنتیزات 

dioxygenase) شود که منجر به ناتوانی در متابولیسم مشخص می

این اسید در  3و2.شودمی )Homogentisic acid( زیکاسید هموژنتی

  د در داخل بدن ـن ماننـیابد و به یک پلیمر ملانیسراسر بدن تجمع می

  

هاي گردد. این فرآیند به نوبه خود منجر به ایجاد رنگدانهتبدیل می

 (Ochronotic pigment)اي که رنگدانه آکرونوتیک سیاه مایل به قهوه

تبدیل اسید  4.گرددشوند، مینامیده می )onosisOchr( یا آکرونوز

 Ochronotic)هموژنتیزیک انباشته شده به رنگدانه آکرونوتیک 

)igmentp هایی که بیشتر محل 5.مهمترین پیامد پاتوفیزیولوژیک است

گیرند شامل لاله گوش، صلبیه، بینی، تحت تاثیر آکرونوز قرار می

وقی، دستگاه تناسلی و دستگاه عر-زیربغل و کشاله ران، سیستم قلبی

تنفسی فوقانی، پوست، ستون فقرات و مفاصل بزرگ محیطی (زانو، 

تا  250000در  1شیوع آلکاپتونوریا حدود  7و6.لگن، شانه) هستند

تولد زنده در جهان است. با این حال بالاترین فراوانی در  100000

ر نف 20000اسلواکی و جمهوري دومینیکن با شیوع یک در هر 

  مقدمه
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  440تا  437 ،6، شماره 81، دوره 1402 شهریوری تهران، کی، دانشگاه علوم پزشکده پزشکمجله دانش

 

گزارش شده است. اخیرا، شیوع بالاي آلکاپتونوري نیز در مناطق 

هاي فامیلی، کشف شده است و دلیل ازدواجخاصی از اردن و هند به

تشخیص داده نشده در سراسر  AKUبه احتمال زیاد مخزن وسیعی از 

هاي داده 8.ویژه در کشورهاي در حال توسعه وجود داردجهان و به

در بزرگسالی در اکثریت افراد  AKUکه دهد موجود نشان می

دهنده این امر است که بیماري در سنین شود و نشانتشخیص داده می

ترین فرآیند از نقطه نظر بالینی، جدي 9و2.پایین نادیده گرفته شده است

گویند و تقریبا افتد و به آن آرتروپاتی آکرونوز میدر مفاصل اتفاق می

تا به امروز هیچ دارویی  10.دهدلا رخ میدر تمام بیماران در سنین با

 AKUهاي کنونی براي تایید نشده است. درمان AKUبراي درمان 

م آن و جلوگیري از یدهنده هستند و براي مدیریت علاتسکین

مقابله  AKUشوند. از این رو با علت ذاتی عوارض استفاده می

پیدمیولوژیک هاي ادلیل دسترسی به دادهمطالعه حاضر به 2.کنندنمی

بیماري آلکاپتونوري براي اولین بار و انجام مطالعات بسیار اندك در 

ومیر بیماران خصوص این بیماري با هدف بررسی اپیدمیولوژیک مرگ

  مبتلا به آلکاپتونوري در ایران انجام گرفت.

  

  
تحلیلی) با هدف بررسی -این مطالعه مقطعی (توصیفی

 1392 فندومیر بیماران مبتلا به آلکاپتونوري بین اسدمیولوژیک مرگاپی

ه در ایران انجام شد. جامعه مورد مطالعه شامل کلی 1401تا دي 

ست که ه ابیماران مبتلا به آلکاپتونوري در ایران در دوره مورد مطالع

  علت اصلی فوت آنها بیماري مذکور ثبت شده است.

اطلاعات دموگرافیک (شامل: سن، متغیرهاي مورد بررسی شامل: 

جنسیت و وضعیت سکونت)، اطلاعات بالینی (شامل تاریخ 

هاي باشد. دادهتشخیص)، بیماري هاي همراه، تاریخ و علت فوت می

ومیر ایران بندي علل مرگمربوط به این پژوهش از سامانه ثبت و طبقه

استخراج می گردد. متوفیان ثبت شده براساس سیستم کددهی 

که اختلالات مربوط به  E70.2با کد اختصاصی  ICD-10المللی نبی

وساز تیروزین است، شناسایی شد. تعداد متوفیان در اثر سوخت

 با حاصل نتایج نفر بود. 50بیماري آلکاپتونوري در این مطالعه 

 ,SPSS software, version 22 (IBM SPSS, Armonk, NY استفاده

USA) گرفت. براي توصیف متغیرهاي  رقرا تحلیل و مورد تجزیه

معیار) و براي متغیرهاي کیفی از گزارش کمی از میانگین (انحراف

یرها شامل سن (کمتر از پنج سال و غفراوانی (درصد) استفاده شد. مت

بالاتر از پنج سال)، جنسیت و وضعیت سکونت (شهري و روستایی) 

پتونوریا و باشند. براي رابطه بین فراوانی رخداد موارد آلکامی

  استفاده شد. Fisher’s exact testمتغیرهاي کیفی از 

 

  
 به 31/0 ومیر اختصاصی در هر یک میلیون نفر معادلمیزان مرگ

 ازاي هر یک میلیون نفر از جمعیت محاسبه شد. در بررسی کدهاي

انویه هاي ثدهمربوط به سایر علل فوت مبتلایان به آلکاپتونوریا در دا

ترتیب نارسایی کبدي به ICD-10المللی براساس سیستم کددهی بین

ز ) اJ18.9) و پنومونی (با کد A41.9)، سپسیس (با کد  K72.9(با کد

  بیشترین علل فوت در این بیماران عنوان شده است.

جدول  در اهاي دموگرافیک متوفیان بر اثر ابتلا به آلکاپتونوریداده

ز اشده است. در این مطالعه سن شامل دو گروه کمتر  نشان داده 1

متر از موارد مرگ در سن ک %90پنج سال و بالاتر از پنج سال بود که 

ان را زن %40موارد را مردان و  %60پنج سال رخ داده است. جنسیت 

موارد  %82مورد متغیر وضعیت سکونت نیز  دهد. درتشکیل می

ورد مدیگر این که از کل افراد  نکته. شهري و بقیه روستایی بودند

  نفر ایرانی بودند.  48نفر غیرایرانی و  دوبررسی، ملیت 

 جهت بررسی رابطه بین رخداد موارد Fisher’s exact testانجام 

نت مرگ بر اثر آلکاپتونوریا و متغیرهاي سن، جنسیت و وضعیت سکو

  ارتباط معناداري را نشان نداده است. 

  

  
به ازاي هر یک میلیون نفر از  31/0میزان مرگ اختصاصی 

دمیولوژي جمعیت محاسبه گردید. مطالعه حاضر اولین مطالعه اپی

باشد و از هاي ثبت شده مرگ در کشور میانجام شده در بستر داده

دنبال تواند اطلاعات ارزشمندي براي نظام سلامت بهاین جهت می

ومیر آلکاپتونوریا در این مطالعه در سنین زیر رگداشته باشد. موارد م

         ) %74یک سال فراوانی بیشتري نسبت به سایر سنین داشته (

  ص داده ـدلیل این است که بیماري در سنین پایین تشخیهکه احتمالا ب

  بحث

 
  

  هایافته

 
  

  بررسیروش 
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 متوفیان دموگرافیک هايداده برحسب 1401تا  1392هاي تعداد موارد مرگ طی سال نسبی فراوانی و فراوانی توزیع :1 جدول

  1401  1400  1399  1398  1397  1396  1395  1394  1393  1392  سطوح متغیر  متغیر
  

*P  

  291/0  3)0/60(  2)100(  6)100(  5)3/83(  9)100(  7)100(  4)0/80(  4)0/80(  4)100(  1)100(  >5  (برحسب سال) سن

5>  )0/0(0  )0/0(0  )0/20(1  )0/20(1  )0/0(0  )0/0(0  )7/16(1  )0/0(0  )0/0(0  )0/40(2  

  958/0  4)0/80(  2)100(  3)0/50(  4)7/66(  5)6/55(  4)1/57(  3)0/60(  2)0/40(  2)0/50( 1)100(  مرد  جنسیت

  1)0/20(  0)0/0(  3)0/50(  2)3/33(  4)4/44(  3)9/42(  2)0/40(  3)0/60(  2)0/50(  0)0/0(  زن

  273/0  4)0/80(  2)100(  4)7/66(  6)100(  8)9/88(  7)100(  2)0/40(  4)0/80(  3)0/75(  1)100(  شهر  وضعیت سکونت

  1)0/20(  0)0/0(  2)3/33(  0)0/0(  1)1/11(  0)0/0(  3)0/60(  1)0/20(  1)0/25(  0)0/0(  روستا

  معنادار در نظر گرفته شد. esttxact e s’Fisher ،05/0<P :يآزمون آمار *

  
لف تر در خصوص شناخت ابعاد مختهاي دقیقنشده و نیازمند بررسی

ي هاي سنی مختلف در این بیمارباشد. تفاوتی بین گروهبیماري می

 هاي سنی مختلف با همرسد که گروهنظر میمشاهده نشده است و به

  از نظر رخداد مرگ اختلاف چشمگیري ندارند.

 مانندنتایج حاصل از این مطالعه در خصوص سایر متغیرها 

  ت.ا نشان نداده اسجنسیت و وضعیت سکونت نیز ارتباط معناداري ر

و همکاران نیز نشان داد که توزیع  Phornphutkulنتایج مطالعه 

رسد مردان مبتلا تظاهرات نظر میمرد و زن برابر است اگرچه به

دلیل سطح بالاتر بیماري بیشتري نسبت به زنان دارند که احتمالا به

به مبتنی توان از نقاط قوت این مطالعه می 2.باشدفعالیت بدنی آنها می

هاي نظام هاي این مطالعه اشاره کرد. ثبت دادهجمعیت بودن دادهبر 

صورت گرفته  ICD-10المللی مرگ کشور براساس استاندارد بین

است. با توجه به نادر بودن این بیماري و نبود داده کافی در ایران 

دلیل امکان بررسی متغیرهاي بیشتر وجود نداشته است و همچنین به

عنوان یک چالش در نظام سلامت هاي مرگ بهنقص در ثبت داده

رو در تفسیر نتایج باشد. از اینپذیر نمیها امکانتر دادهبررسی دقیق

  این مطالعه لازم است که احتیاط صورت گیرد.

 یتحت عنوان بررس یقانیمقاله حاصل طرح تحق نیا: سپاسگزاري

 يهاسال یط يبتلا به آلکاپتونورم مارانیب ریمرگ وم کیولوژیدمیاپ"

مشهد در  یمصوب دانشگاه علوم پزشک ،"رانیدر ا 1401تا  1390

مرکز انجام  نیا تیباشد که با حمایم 4020665با کد  1402سال 

  گرفته است.
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Background: Alkaptonuria is a rare disorder that leads to excessive production and 

accumulation of homogentisic acid in body tissues, and this increase causes tissue 

degeneration and organ dysfunction through a process called achromasia. Due to very 

few studies in the field of this disease and access to epidemiological data for the first 

time in Iran, the present study was conducted with the aim of epidemiological 

investigation of the mortality rate of patients with alkaptonuria during the years 2013 to 

2022 in Iran. 

Methods: The design of the present study was cross-sectional (descriptive-analytical). 

The data related to the deceased registered according to the international coding system 

of diseases (ICD-10) were extracted from the system of registration and classification 

of the causes of death of Iran for death due to alkaptonuria disease. The variables 

investigated in this study included: age, gender and residence status of the deceased. 

Chi-square and Fisher's exact test were also used to analyze the data. 

Results: The specific death rate was calculated as 0.31 per one million people of the 

population. In this study, 90% of the deaths occurred at the age of less than five years. 

The age variable included two groups of less than five years and more than five years, 

where 90% of deaths occurred at the age of less than five years. 60% of the deceased 

were men and 40% were women. Regarding the residence status variable, 82% of the 

cases were urban and the rest were rural. Finally, there was no significant difference 

between the incidence of death due to alkaptonuria disease and the investigated 

variables, which are age (P=0.291), gender (P=0.958) and residence status (P=0.273). 

Conclusion: According to the findings in the present study, although no significant 

difference was observed between age and the number of cases of death due to 

alkaptonuria; But most cases of death have occurred in young age groups, which seems 

that more studies are needed to understand the different dimensions of this disease 
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