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Objective Spinal muscular atrophy (SMA) is the most frequent neuromuscular disorder affecting spinal 
motor neurons. It is important to collect quality and consistent data on this disease at the national level 
by developing a minimum data set (MDS). Therefore, the present study aimed to develop an MDS for 
the SMA registry in Iran.
Methods This is a descriptive-comparative study that was conducted in 2020. In the first stage, the data 
elements were extracted from the medical records of patients with SMS in Iran. In the second stage, the 
data elements were compared with those in the national and international registries. In the third stage, 
to validate the initial MDS, a questionnaire was designed whose validity was confirmed by 16 experts, 
including neurologists and geneticists, in two Delphi rounds. Finally, the data elements that obtained an 
inter-rater agreement of 75% or more were included in the final MDS. The data were analyzed using 
descriptive statistics in Excel software, version 2019.
Results The MDS developed for the SMA registry included 65 data elements in 10 subsets of demographic 
data, patient clinical history, family history, diagnostic and genetic tests, respiratory status, mobility status, 
nutritional status, pharmaceutical and therapeutic measures, service provider, and mortality.
Conclusion The developed MDS is recommended to be used to collect integrated information about 
the SMA in Iran, which can play an important role in improving the quality of information, evaluating 
the treatment and disease progression, planning and health policy at the national level and reducing 
medical costs. 
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A
Extended Abstract

Introduction

fter Duchenne muscular dystrophy, spi-
nal muscular atrophy (SMA) is the most 
common neuromuscular disease affect-
ing children. It is the most common he-
reditary condition that results in death in 

early childhood and infancy. This disease is one of the 
most debilitating neuromuscular diseases that includes 
a diverse group of genetic disorders and affects spinal 
motor neurons. The progression of this disease is based 
on age and movement performance (such as sitting or 
standing), which is divided into three clinical forms or 
phenotypes, namely type 1 (Werdnig–Hoffmann dis-
ease), type 2 (Dubowitz disease) and type 3 (Kugelberg-
Welander disease). The prevalence of SMA types 1, 2 
and 3 is 60%, 30% and 10%, respectively. Most patients 
with SMA type 1 die within the first two years of life. 
Patients with the SMA type 2 often have 6-18 months 
of age, with progressive muscular weakening and tight-
ness. In some studies, a fourth type of SMA has been 
suggested in adults and there is also a zero type in the 
first few weeks of birth. The prevalence of SMA varies 
by ethnicity and race. 

Epidemiological information regarding the number 
of people with SMA in Iran is unavailable, which can 
be due to a lack of uniformity in collecting the health 
care data, a large amount of data, or a lack of documen-
tation. As a result, it is difficult to assess patients and 
plan health care and has negative consequences such as 
delays in early diagnosis, giving unique care, and limit-
ing access to providing timely treatments. As a result, 
the creation of a minimum data set (MDS) to collect ac-
curate, quality, and accessible data for SMA is needed. 
When developing an MDS for registry systems, it is es-
sential that all beneficiaries agree on each data element. 
Creation of MDS with standard data elements that is a 
collective agreement on it is considered as one of the 
requirements for the design of a national registry. There-
fore, the present study aims to design an MDS for the 
SMA registry in Iran.

Methods

This is a descriptive-comparative study that was con-
ducted in 2020 in three stages. In the first stage, the data 
elements were extracted from the medical records of pa-
tients with SMA referred to genetic centers (Dr. Zeinali 
and Dr. Zamani genetic centers), medical centers (Mo-
fid Children’s Hospital and Children’s Medical Center) 

and the Iranian Rare Disease Foundation, located in 
Tehran. In the second stage, we used the national reg-
istry systems of different countries such as Australia, 
Canada, the Czech Republic and Pakistan and the global 
registry network (TREAT-NMD), SMArtCARE and 
RESTORE to compare the MDS for SMA registry. In 
this regard, we searched for the articles and documents 
in Scopus, PubMed, and Web of Science and Google 
search engine using two groups of keywords related to 
MDS and SMA. In the third stage, a questionnaire was 
designed to validate the initial MDS. The first section 
of this questionnaire surveys the experts’ demographic 
characteristics, and the second section contained 79 
items relating to MDS for SMA, which were close-
ended questions answered by “necessary” or “not nec-
essary”. Each data element had 11 subsets, including 
“demographic information”, “patient clinical history”, 
“family history”, “diagnostic and genetic tests”, “re-
spiratory status”, “mobility status”, “nutritional status”, 
“pharmaceutical and therapeutic measures”, “ hospital-
ization status and treatments”, “service provider” and 
“mortality”. At the end of the second section, there is 
an open-ended question so that the experts can elaborate 
on their opinions. The face and content validity of this 
questionnaire were measured based on the opinions of 
six experts in the fields of neurology, medical genetics, 
and health information management. The inclusion cri-
teria for the experts were at least two years of clinical 
work experience in teaching hospitals or research cen-
ters in the field of SMA or work experience in one of the 
disease registry systems. 

Participants for each round of Delphi included 16 neu-
rosurgeons and medical geneticists. After collecting the 
data in the first round, they were described using de-
scriptive statistics (frequency and percentage) in Excel 
software, version 2019. The data elements with inter-
rater agreement of less than 50% were removed from 
the initial MDS and those with an agreement rate above 
75% were included in the final MDS. The elements with 
an agreement rate of 50-75% were re-assessed in the 
second Delphi round. The method of data analysis in the 
second round was similar to the first round.

Results

Out of 86 data elements, 56 in the first round and 9 
in the second round had an inter-rater agreement rate 
above 75% which were included in the final MDS and 
21 data elements with an agreement rate of less than 
50% were removed. Out of 11 validated MDS subsets, 
10 subsets were recommended by experts, which were 
demographic information (13 data elements), patient 
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clinical history (10 data elements), family history (3 
data elements), diagnostic and genetic tests (6 data ele-
ments), respiratory status (10 data elements), mobility 
status (9 data elements), nutritional status (one data ele-
ment), pharmaceutical and therapeutic measures (8 data 
elements), service provider (3 data elements), and mor-
tality (2 data elements). The subset of “hospitalization 
status and treatments” was removed.

Conclusion

Developing an MDS for the SMA registry in Iran can 
be an effective step toward integrating the information 
system, improving information management, monitor-
ing patients’ records and progress, providing epidemi-
ology statistics, facilitating clinical trials, improving 
national health planning and policy, and allocating re-
sources to these patients. Since biomarkers are among 
the most crucial data elements for diagnosing rare dis-
eases, they can provide information on biological mech-
anisms, risk factors, and treatment outcomes. Therefore, 
it is recommended that the national MDS should con-
sider the collection of biomarkers for the SMA registry.
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هدف بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی شایع‌ترین بیماری عصبی‌عضلانی است که بر اعصاب حرکتی نخاعی تأثیر می‌گذارد. با‌توجه‌به افزایش 
این بیماران، نیاز به جمع‌آوری داده‌های با‌کیفیت و استاندارد در سطح ملی ضروری است که این امر از‌طریق ایجاد مجموعه حداقل داده 
امکان‌پذیر است. بنابراین پژوهش حاضر با هدف طراحی مجموعه حداقل داده برای سیستم ثبت بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی در ایران 

انجام شد.

روش ها پژوهش حاضر در سال 1399 انجام شد و از نوع کاربردی بود. مرحله اول عناصر داده ثبت‌شده موجود در پرونده بیماران مبتلا به 
آتروفی عضلانی‌نخاعی در ایران با روش توصیفی شناسایی شد. مرحله دوم با روش توصیفی‌مقایسه‌ای، عناصر داده مورد‌نیاز در سیستم‌های 
ثبت ملی و بین‌المللی مقایسه شد. مرحله سوم، مجموعه حداقل داده اولیه در قالب پرسش‌نامه طراحی شد و اعتبارسنجی آن با روش 
دلفی در 2 دور، به 16 نفر از افراد خبره با تخصص مغز و اعصاب و ژنتیک داده و از آن‌ها نظرخواهی شد. در‌نهایت، مواردی که توافق 
جمعی 75 درصد و بیشتر را کسب کردند در مجموعه حداقل داده نهایی لحاظ شدند. داده‌ها با روش آمار توصیفی از‌طریق نرم‌افزار اکسل 

نسخه 19 تحلیل شدند.

زیر‌مجموعه   10 در  که  بود  داده  عنصر   65 شامل  عضلانی‌نخاعی  آتروفی  بیماری  برای  نهایی  داده  حداقل  مجموعه  یافته ها 
جمعیت‌شناختی، تاریخچه بالینی بیمار، تاریخچه خانوادگی، آزمایش‌های تشخیصی و ژنتیک، وضعیت تنفسی، وضعیت حرکتی، 

وضعیت تغذیه‌ای، اقدامات دارویی و درمانی، ارائه‌دهنده خدمت و مرگ‌و‌میر دسته‌بندی شدند.

نتیجه گیری به‌منظور گردآوری داده‌های یکسان و سیستم اطلاعات یکپارچه، وجود مجموعه حداقل داده بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی 
پیشنهاد می‌شود که‌ می‌تواند نقش مهمی در بهبو‌د کیفیت اطلاعات، ارزیابی درمان و پیشرفت بیماری، برنامه‌ریزی و سیاست‌گذاری 

سلامت در سطح ملی و کاهش هزینه‌های درمانی داشته باشد.

کلیدواژه‌ها: 
آتروفی عضلانی‌نخاعی، 
مجموعه حداقل داده، 

سیستم ثبت 
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مقدمه

شایع  بیماری  دومین  عضلانی‌نخاعی1  آتروفی  بیماری 
عصبی‌عضلانی در کودکان پس از دیستروفی عضلانی دوشن2 
و شایع‌ترین بیماری ارثی است که باعث مرگ در دوران نوزادی 
و کودکی می‌شود ]1، 2[ این بیماری یکی از ناتوان‌کننده‌ترین 
بیماری‌های عصبی‌عضلانی است که گروه متنوعی از اختلالات 
تأثیر  نخاعی  نورون‌های حرکتی  بر  و  می‌گیرد  دربر  را  ژنتیک 
نورون  بقای  در  ژنی  بیماری جهش  این  در   .]4 ،3[ می‌گذارد 
حرکتی3 مربوط به کروموزوم 5q13.2 اتفاق می‌افتد که در‌نهایت 
پیشرفته  و درنتیجه ضعف  آلفا  نورون‌های حرکتی  تخریب  به 

عضلانی منجر می‌شود ]5[.

به‌طورکلی برآورد میزان بروز انواع آتروفی عضلانی‌نخاعی حدود 
10 در 100 هزار )1 در 10 هزار( تولد زنده است. در اغلب موارد 
شیوع آن نیز حدوداً 1 تا 2 در هر 100 هزار نفر دیده می‌شود. ]6، 
7[ میزان شیوع نوزادان مبتلا به این بیماری در منطقه شیکاگو، 
2/7 در هر 100 هزار تولد زنده در سال 2019 بوده است ]8[. 
همچنین میزان شیوع این بیماری در منطقه اسکاندیناوی برای 
گروه سنی 18 سال یا کمتر برابر 4/18 در 100 هزار نفر و گروه 
برابر 3/23 در 100 هزار نفر مشاهده  از 16 سال  سنی کمتر 
شده است ]6[. در کانادا بر‌اساس منابع داده مختلف، 700 تا 
زده شده  تخمین  آتروفی عضلانی‌نخاعی  به  ابتلا  مورد   2140
است. بروز متوسط این بیماری در 18 کشور اروپایی به میزان 
11/9 در هر 100 هزار نفر گزارش‌ شده است ]9، 10[. مطالعات 
انجام‌شده در ایران نشان داد فراوانی حامل‌های این بیماری در 
ایران به علت رواج ازدواج فامیلی بالاتر از جمعیت اروپایی است 
این بیماری بر‌اساس سن و عملکرد  ]11[. همچنین پیشرفت 
حرکتی )مانند نشستن و ایستاندن( بوده که به 3 شکل بالینی یا 
فنوتیپ یعنی نوع 1 )بیماری وردینگ هافمن4(، نوع 2 )بیماری 
دوبوویتز5( و نوع 3 )بیماری کوگلبرگ ولاندر6 ( تقسیم می‌شود. 
در یکی از مطالعات اخیر میزان موارد آتروفی عضلانی‌نخاعی نوع 
اول 60 درصد، نوع دوم 30 درصد و نوع سوم این بیماری 10 
درصد گزارش شده است. اکثر بیماران مبتلا به نوع اول آتروفی 
عضلانی‌نخاعی در 2 سال اول زندگی فوت می‌کنند. نوع دوم 
بیماران مبتلا به آتروفی عضلانی‌نخاعی از 6 تا 18 ماهگی عمدتاً 
دچار ضعف و انقباض عضلانی پیشرونده می‌شوند. در برخی از 
منابع نوع چهارم این بیماری نیز در بالغین و نوع صفر در چند 

هفته اول تولد اشاره شده است ]15-12[.

1. Spinal Muscular Atrophy (SMA)
2. Duchenne Muscular Dystrophy (DMD)
3. Survival Motor Neuron (SMN)
4. Werdnig-Hoffmann disease
5. Dubowitz disease
6. Kugelberg-Welander disease

آتروفی عضلانی‌نخاعی یکی از شایع‌ترین اختلالات اتوزومال 
مغلوب بوده که نرخ بروز این بیماری در میان قومیت‌ها و نژادهای 
منتشرشده  مطالعات  از  یکی  براساس  است.  متنوع  گوناگون 
آتروفی  به  مبتلا  خانواده   223 از  درصد   60 کشور  داخل  در 
کرده  مراجعه  پاتولوژی  و  ژنتیک  مرکز  به  که  عضلانی‌نخاعی 
بودند، ازدواج فامیلی داشتند و اغلب بیماران از نواحی مرکزی و 
شمال ایران بوده‌اند. شیوع این بیماری در استان آذربایجان شرقی 
11/12 مورد در 100 هزار نفر گزارش شد. همچنین براساس 
آخرین مطالعه منتشر‌شده از منابع داده اپیدمیولوژی در ایران تا 
اول اکتبر سال 2022، 781 بیمار مبتلا به آتروفی عضلانی‌نخاعی 
ثبت شده‌اند. از این تعداد 164 بیمار فوت کرده‌اند که اکثریت 
آن‌ها مبتلا به آتروفی عضلانی‌نخاعی نوع 1 بودند. میانگین بقای 
بیماران مبتلا به آتروفی عضلانی‌نخاعی نوع 1، 23 ماه و میزان 
خویشاوندی در 617 بیمار زنده برابر 52/4 درصد بود که تنها 
24/8 درصد از آن‌ها سابقه خانوادگی آتروفی عضلانی‌نخاعی را 
گزارش کرده بودند. این در حالی است که بیماران مبتلا به آتروفی 
عضلانی‌نخاعی که در مناطق دور‌افتاده یا محروم زندگی می‌کنند 
به علت تشخیص ندادن بیماری و تسهیلات محدود، اطلاعاتشان 

در سیستم ثبت نشده است. ]16، 17[

اطلاعات اپیدمیولوژی و جزئیات دقیقی در‌مورد تعداد بیماران 
مبتلابه آتروفی عضلانی‌نخاعی در ایران در دسترس نیست که این 
مسئله می‌تواند ناشی از فقدان یکنواختی در جمع‌آوری داده‌های 
مراقبت بهداشتی، روبه‌رو شدن با حجم عظیم داده‌ها و ضعف در 
مستندسازی اطلاعات باشد. از‌این‌رو، فقدان ثبت داده‌های معتبر 
درباره شیوع یا بروز بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی موجب می‌شود 
امکان ارزیابی بیماران و برنامه‌ریزی درباره مراقبت‌های بهداشتی 
با مشکلاتی روبه‌رو شود و تأثیرات منفی مانند تأخیر در تشخیص 
زودهنگام، ارائه مراقبت‌های غیرمعمول و محدودیت دسترسی‌ 
ازاین‌رو   .]18[ باشد  داشته  دنبال  به  را  به‌موقع  درمان  ارائه  در 
وجود مجموعه حداقل داده7 برای جمع‌آوری داده‌های صحیح، 
با‌کیفیت و قابل‌دسترس برای ارائه‌دهندگان مراقبت بهداشتی در 
‌خصوص آتروفی عضلانی‌نخاعی امری غیرقابل‌اجتناب است ]19، 
20[ مجموعه حداقل داده نقش حیاتی در سیستم ثبت بیماری 
دارد و مبنای دستیابی به شاخص‌های اثربخش مراقبت سلامت 
داده‌های  از  داده مجموعه‌ای  قلمداد می‌شود. مجموعه حداقل 
یک‌شکل است که در نظام مدیریت اطلاعات امری ضروری بوده 
و با جمع‌آوری داده‌ها به‌صورت استاندارد و یکپارچه در سطح ملی 
از اهمیت بالایی برخوردار است ]21-23[. مجموعه حداقل داده 
امکان دستیابی به اطلاعات قابل‌اطمینان و قابل‌مقایسه بیماران، 
روش‌های درمانی و نتایج خدمات بهداشتی ارائه‌شده مربوط به یک 
بیماری خاص همراه با قابلیت تبادل داده را فراهم می‌کند ]24-

26[. در هنگام طراحی مجموعه حداقل داده برای سیستم‌های 

7. Minimum Data Set (MDS)
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ثبت، توافق تمام ذی‌نفعان برای هر عنصر داده ضروری است. 
مجموعه حداقل داده با دربر داشتن عناصر داده جمعیت‌شناختی، 
ارجاع و پیگیری بیمار، ارزیابی بیماری اعم از مرحله‌بندی سیر 
به‌عنوان  مراقبت  پیامد  و  آن  عوارض  و  خطر  عوامل  بیماری، 
از واژه‌ها و تعاریف پذیرفته‌شده محسوب  مجموعه گسترده‌ای 
می‌شود که تضمین‌کننده دسترسی به داده‌های بهداشتی دقیق و 

بدون ابهام بیماری‌ها است ]27[. 

مطالعات متعددی در داخل کشور پیرامون مجموعه حداقل 
داده در حوزه‌های مختلف مراقبت سلامت انجام شده است که 
از‌جمله می‌توان به ناهنجاری مادرزادی ]28[، مشکلات ریوی 
]29[، رماتیسم مفصلی ]30[ و بیماری‌های قلبی‌عروقی ]31[ 
اشاره کرد. بررسی‌های پژوهشگر نشان داده است که علی‌رغم 
و  عضلانی‌نخاعی  آتروفی  بیماری  درجات  و  شدت  در  تنوع 
ناشناخته بودن علائم شروع این بیماری و میزان کشندگی آن 
در سال‌های ابتدایی زندگی، به نظر می‌رسد مطالعه منسجمی 
درخصوص مجموعه حداقل داده بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی 
در ایران ارائه نشده است. این در حالی است که مستندسازی و 
ثبت اطلاعات صحیح و با‌کیفیت می‌تواند در کاهش عوارض این 
بیماری و درمان به‌موقع آن کمک کند. بنابراین ایجاد مجموعه 
حداقل داده همراه با عناصر داده استاندارد که توافق جمعی در 
خصوص آن‌ها حاصل شده باشد یکی از الزامات طراحی سیستم 
ثبت ملی محسوب می‌شود. بنابراین پژوهش حاضر باهدف ارائه 
الگوی مجموعه حداقل داده برای سیستم ثبت بیماری آتروفی 
عضلانی‌نخاعی در ایران انجام‌شده است تا منجر به بهبود نظام 
مدیریت اطلاعات و افزایش کیفیت مراقبت سلامت این بیماران 

شود.

مواد و روش‌ها

این پژوهش از نوع کاربردی بود که به روش کمی )توصیفی، 
انجام شد. مرحله  دلفی( در سال 1399  و  توصیفی‌مقایسه‌ای 
به  مبتلا  بیماران  برای  ثبت‌شده  داده  عناصر  پژوهش،  اول 
آتروفی عضلانی‌نخاعی در ایران با روش توصیفی شناسایی شد. 
به  مراجعه‌کننده  بیماران  پزشکی  پرونده  و  فرم‌ها  بدین‌ترتیب 
مراکز ژنتیک مستقر در شهر تهران )‌مرکز ژنتیک دکتر زینلی 
و زمانی‌( و مراکز آموزشی‌درمانی )مفید و مرکز طبی کودکان( و 
بنیاد بیماری‌های نادر بررسی و عناصر داده آن استخراج شد. در 
این مرحله نمونه‌گیری به روش غیرتصادفی از نوع دسترسی آسان 
بود که 50 پرونده با تشخیص آتروفی عضلانی‌نخاعی براساس کد 
G12 از کتاب دهمین ویرایش از طبقه‌بندی بین‌المللی آماری 

بیماری‌ها8 انتخاب شد. 

 8. International Statistical Classification of Diseases and Related
Health Problems (ICD-10)

مرحله دوم پژوهش با روش توصیفی‌مقایسه‌ای انجام شد که از 
سیستم‌های ثبت ملی کشورهای مختلف، نظیر استرالیا ]34-32[، 
کانادا ]35-37[، پاکستان ]38، 39[ و جمهوری چک ]40-42[ و 
سیستم‌های ثبت بین‌المللی9 ]43-50[‌، مراقبت هوشمند10 ]51-

53[ و ری استور11 ]54-57[ برای مقایسه مجموعه حداقل داده 
موجود در سیستم ثبت بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی استفاده 
شد. از دلایل انتخاب سامانه‌های مذکور می‌توان به وجود مجموعه 
حداقل داده، انتشار گزارش‌ها و فعالیت‌های مختلف تحقیقاتی 
در‌زمینه ثبت بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی اشاره کرد. روش 
گردآوری داده در این مرحله بررسی مقالات و مستندات موجود 
در پایگاه‌های داده وب‌‌آوساینس12، پابمد13، اسکوپوس14 و موتور 
 Minimum Data جست‌وجوی گوگل15 بود که از کلیدواژه‌های
 Set, MDS, Essential Data Set, Core Data Set, Data
Element, Spinal Muscular Atrophy, SMA و عمگرهای 
بولین AND و OR برای جست‌وجو استفاده شد. سپس، داده‌ها 
در قالب جداول تطبیقی، مقایسه و تحلیل شدند و وجوه اشتراک 
در  موجود  داده  عناصر  تمام  ادامه  در  شد.  مشخص  افتراق  و 
فرم‌های کاغذی پرونده‌های پزشکی در داخل کشور و عناصر داده 
به‌‍‌کاررفته حداقل در 2 سامانه منتخب خارج از کشور )ملی و 

بین‌المللی( وارد مرحله بعدی پژوهش شدند.

در مرحله سوم، به‌منظور اعتبارسنجی مجموعه حداقل داده 
اولیه، پرسش‌نامه‌ای طراحی شد که با روش دلفی در 2 دور از 
)براساس  دلفی  اول  دور  پرسش‌نامه  شد.  نظرخواهی  خبرگان 
باز  از 2 بخش اصلی در قالب سؤالات  یافته‌های مراحل قبل( 
و بسته تشکیل شد که بخش اول آن شامل مشخصات فردی 
مربوط  داده  عناصر  شامل  پرسش‌نامه  دوم  بخش  و  خبرگان 
عضلانی‌نخاعی  آتروفی  بیماری  برای  داده  حداقل  مجموعه  به 
یا  )79 سؤال( بود که به‌صورت سؤالات بسته »ضرورت دارد« 
»ضرورت ندارد« مشخص شد. همچنین هرکدام از عناصر داده 
»تاریخچه  »جمعیت‌شناختی«،  شامل  زیر‌مجموعه   11 حاوی 
بالینی بیمار«، »تاریخچه خانوادگی«، »آزمایش‌های تشخیصی 
تنفسی«، »وضعیت حرکتی«، »وضعیت  ژنتیک«، »وضعیت  و 
و  بستری  »وضعیت  درمانی«،  و  دارویی  »اقدامات  تغذیه‌ای«، 
درمان‌ها«، »ارائه‌دهنده خدمت‌« و »‌مرگ‌و‌میر‌« بود. خبرگان ابتدا 
باید نظر خود را راجع به ‌ضرورت یا عدم ضرورت هر عنصر داده 
مشخص کرده و سپس، در صورت ضرورت داشتن عنصر داده باید 

9. TREAT-NMD is a global academic network that focuses on ad-
vancing research in neuromuscular disorders
10. SMArtCARE
 11. RESTORE
12. Web of science
13. PubMed
14. Scopus
15. Google
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زیرمجموعه آن را انتخاب می‌کردند. در پایان ‌بخش دوم از یک 
سؤال باز استفاده شد تا خبرگان آزادانه نظرات و پیشنهادهای 
با  پرسش‌نامه‌ها  محتوایی  و  صوری  روایی  کنند.  بیان  را  خود 
استفاده از نظرات 6 نفر از متخصصین در رشته‌های مغز و اعصاب، 
ژنتیک پزشکی، مدیریت اطلاعات سلامت )از هر تخصص 2 نفر( 
این مرحله سنجش  در  پژوهش  با‌توجه‌به روش  سنجیده شد. 

پایایی ابزار کاربرد ندارد.

مجموعه  اعتبارسنجی  برای  خبرگان  انتخاب  ورود  معیار 
حداقل داده اولیه شامل حداقل 2 سال سابقه کار بالینی در در 
آتروفی  بیماری  حوزه  در  تحقیقاتی  یا  آموزشی‌درمانی  مراکز 
عضلانی‌نخاعی و یا تجربه کاری در یکی از سیستم‌های ثبت بیماری 
بود. نمونه‌گیری به‌صورت غیر‌تصادفی هدفمند مبتنی بر معیار انجام 
شد که 16 نفر از متخصصین مغز و اعصاب و ژنتیک پزشکی )از 
دلفی  پژوهش در هر 2 دور  نمونه  به‌عنوان  نفر(  هر تخصص 8 
انتخاب شدند. پرسش‌نامه‌ها در هر دور دلفی به‌صورت حضوری 
یا پست الکترونیک در اختیار خبرگان قرار گرفت. چنانچه بعد از 
2 هفته پاسخی دریافت نمی‌شد، مجدداً نامه‌ یادآور از‌طریق پست 
الکترونیک برای خبرگان ارسال می‌شد و در صورت دریافت نکردن 
پاسخ بعد از 1 هفته، با مراجعه حضوری به محل کار افراد نسبت 
به اخذ پرسش‌نامه‌های تکمیل‌شده اقدام می‌شد. پس از جمع‌آوری 
پرسش‌نامه‌ها در دور اول دلفی، داده‌ها با روش آمار توصیفی )تعداد 
و درصد فراوانی( و با استفاده از نرم‌افزار اکسل نسخه 19 تحلیل 
شدند. تصمیم‌گیری درباره رد یا پذیرش هر عنصر داده بدین‌صورت 
بود: مواردی که در آن‌ها توافق جمعی خبرگان کمتر از 50 درصد 
به دست آمد از مجموعه حداقل داده اولیه حذف شدند. مواردی 
که توافق جمعی بیش از 75 درصد خبرگان را کسب کردند در 
مجموعه حداقل داده نهایی منظور شدند. مواردی با توافق جمعی 
بین 50 تا 75 درصد در دور دوم دلفی به نظرخواهی مجدد گذاشته 
شدند. بنابراین مواردی که حدنصاب لازم را در دور اول دلفی نیاورده 
بودند )18 مؤلفه( به همراه موارد جدید )3 مؤلفه( پیشنهادشده از 
سوی خبرگان و نتایج دور اول دلفی برای همان گروه از خبرگان 
ارسال شد. روش تحلیل داده‌ها در دور دوم دلفی مشابه دور اول بود.

یافته‌ها

مشخصات فردی خبرگان شرکت‌کننده در پژوهش در جدول 
شماره 1 نشان داده شده است. همچنین یافته‌های دور اول و دوم 
دلفی مربوط به مجموعه حداقل داده نهایی برای سیستم ثبت 
بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی به تفکیک زیر‌مجموعه و عناصر 

داده در جدول شماره 2 ارائه شده است. 

نتایج حاصل از اعتبارسنجی دور اول و دوم دلفی در خصوص 
مجموعه حداقل داده اولیه برای بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی در 
جدول شماره 2 ارائه شده است. به‌طور‌کلی از 86 عنصر داده که به 
نظرسنجی خبرگان گذاشته شد، 56 عنصر داده در دور اول دلفی 

و 9 عنصر داده در دور دوم دلفی توافق جمعی بیش از 75 درصد 
را به دست آورد و در مجموعه حداقل داده نهایی قرار گرفت. در 
دور اول دلفی، خبرگان »متوسط تعداد روزهای بستری‌«‌، »‌سابقه 
حساسیت دارویی‌« و »تداخلات دارویی‌« را به‌عنوان عنصر داده 

پیشنهاد کردند که در دور دوم دلفی به توافق جمعی رسید.

اعتبارسنجی‌شده،  داده  حداقل  مجموعه  زیر‌مجموعه  از 11 
شامل  که  شد  انتخاب  خبرگان  سوی  از  زیرمجموعه   10
»‌جمعیت‌شناختی، تاریخچه بالینی بیمار، تاریخچه خانوادگی، 
وضعیت  تنفسی،  وضعیت  ژنتیک،  و  تشخیصی  آزمایش‌های 
حرکتی، وضعیت تغذیه‌ای، اقدامات دارویی و درمانی، ارائه‌دهنده 
و  بستری  »وضعیت  زیرمجموعه  بود.  میر«  و  مرگ  و  خدمت 
درمان‌ها« از مجموعه حداقل داده اولیه حذف شد. در‌نهایت، 65 
عنصر داده در 10 زیرمجموعه به توافق خبرگان رسید که در 

تصویر شماره 1 نشان داده شده‌اند.

زیرمجموعه جمعیت‌شناختی )13 عنصر داده(

 نام و نام خانوادگی بیمار، کد ملی، تاریخ تولد، جنسیت، محل 
پستی، شماره  آدرس محل سکونت، کد  تأهل،  تولد، وضعیت 

تماس، ملیت بیمار، نام پدر، نام مادر و نوع بیمه.

تاریخچه بالینی )10 عنصر داده(

بیماری،  شدت   / نوع  بیماری،  علائم  بیماری،  شروع  سن 
بیماری‌های همراه، قد بیمار، وزن بیمار هنگام تشخیص بیماری، 
تاریخ تشخیص بیماری، سابقه بستری در بیمارستان، متوسط 

تعداد روزهای بستری و علت بستری.

تاریخچه خانوادگی )3 عنصر داده(

در  بیماری  سابقه  بیمار،  مادر  و  پدر  ژنتیکی  آزمایش  نتایج 
خانواده بیمار و نسبت فامیلی بین پدر و مادر بیمار.

آزمایش‌های تشخیصی و ژنتیک )6 عنصر داده(

آزمایش نوار عصب و عضله و هدایت عصبی، نتایج آزمایش 
ژنتیک، جهش در ژن SMN1، تعداد کپی ژن SMN1، تعداد 

کپی ژن SMN2 و نام مرکز ژنتیک.

وضعیت تنفسی )10 عنصر داده(

بررسی  برای  اسپیرومتری  آزمایش  ریوی،  عملکرد  وضعیت 
عملکرد ریه، تاریخ انجام آزمایش اسپیرومتری، ظرفیت حیاتی 
اجباری ریه، استفاده از دستگاه تهویه غیرتهاجمی یا تهاجمی، 
استفاده از دستگاه مکانیکی کمک به سرفه )بلی / خیر(، فواصل 
زمانی و تاریخ شروع استفاده از دستگاه تهویه مکانیکی، وضعیت 
بیمار در پاک‌سازی راه هوایی و ترشحات ریه، نوع روش استفاده 

در پاک‌سازی راه هوایی )ساکشن، دق قفسه سینه و سایر(.
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وضعیت حرکتی )9 عنصر داده(

 وضعیت‌های بیمار ازنظر راه رفتن، نشستن، نگه ‌داشتن سر، 
چرخش به پهلو و ایستادن، حرکت دست‌ها، استفاده بیمار از 
ویلچر )صندلی چرخ‌دار(، فواصل زمانی استفاده از صندلی چرخ‌دار 

)همیشگی یا پاره‌وقت(، وضعیت انحنای ستون فقرات.

وضعیت تغذیه‌ای )1 عنصر داده(

 نوع تغذیه )شامل تغذیه بیمار از‌طریق دهان یا لوله تغذیه بینی 
معده‌ای، لوله گاستروستومی اندوسکوپیک از‌طریق پوست و لوله 

ژِژونوستومی(.

اقدامات دارویی و درمانی )8 عنصر داده(

داروی مصرفی،  دفعات  و  مقدار  بیمار،  داروهای مصرفی  نام 
تاریخ‌ شروع مصرف دارو، تاریخ قطع دارو، نوع عوارض جانبی دارو، 
سابقه حساسیت دارویی، تداخلات دارویی و اقدامات توان‌بخشی 

انجام‌شده برای بیمار )مانند فیزیوتراپی و گفتاردرمانی(.

ارائه‌دهنده خدمت )3 عنصر داده(

نام و نام خانوادگی پزشک معالج، تخصص پزشک معالج و نام 
مرکز درمانی.

مرگ‌ومیر )2 عنصر داده(

تاریخ و علت فوت. همچنین 21 عنصر داده با موافقت کمتر از 
50 درصد از مجموعه حداقل داده اولیه حذف شدند. بدین‌ترتیب، 
براساس یافته‌های حاصل از پژوهش 12 عنصر داده در دور اول 
دلفی و 9 عنصر داده در دور دوم دلفی از الگوی مجموعه حداقل 
داده پیشنهادی حذف شدند که عناصر داده حذف‌شده عبارت‌اند 
از: پست الکترونیک، کشور محل اقامت، نژاد، وضعیت بیمار )زنده 

یا مرده( ، تاریخ پذیرش و ترخیص، کد تشخیص بیماری )براساس 
ICD-10(، تاریخ بستری، فنوتیپ پدر و مادر بیمار در آزمایش 
ژنتیک، نوع تصویربرداری و گرافی‌های انجام‌شده، تاریخ انجام 
آزمایش ژنتیک، روش به‌کار‌رفته در آزمایش ژنتیک، آزمایش‌های 
پنومونی،  به  ابتلا  سابقه  به شمارش سلول‌های خونی،  مربوط 
وضعیت تراکئوستومی، سطح اکسیژن خون، تاریخ انجام جراحی 
انحنای ستون فقرات، درجه انحنای ستون فقرات با‌توجه‌به تصاویر 
رادیولوژی، توصیه‌های تغذیه به بیمار، تاریخ وقوع عوارض جانبی 

و مکان فوت.

بحث

براساس یافته‌های پژوهش حاضر پس از نظرسنجی از خبرگان، 
مجموعه حداقل داده نهایی برای بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی 
از 64 عنصر داده در 10 زیر‌مجموعه جمعیت‌شناختی، تاریخچه 
بالینی بیمار، تاریخچه خانوادگی، آزمایش‌های تشخیصی و ژنتیک، 
اقدامات  تغذیه‌ای،  وضعیت تنفسی، وضعیت حرکتی، وضعیت 
دارویی و درمانی، ارائه‌دهنده خدمت و مرگ‌و‌میر مشخص شد. 
یافته‌های این پژوهش حاکی از آن است که مجموعه حداقل 
داده نهایی از‌نظر زیرمجموعه و عناصر داده با مجموعه حداقل 
داده موجود در سیستم‌های ثبت بین‌المللی مطابقت بیشتری 
دارد. زیرا سامانه سیستم‌های ثبت بین‌المللی، داده‌ها را از چندین 
سیستم ثبت ملی متشکل از 40 کشور در سراسر اروپا، آمریکای 
شمالی، آسیا، استرالیا و آمریکای جنوبی جمع‌آوری می‌کند و 
شامل فعالیت‌های ملی، تحقیقاتی، مرکز هماهنگی کارآزمایی‌های 
بالینی و سیستم‌های ثبت بین‌المللی بیماران است ]42، 49، 
50[. مقایسه کشورها نشان داد که مجموعه حداقل داده آتروفی 
از  المللی  بین  و  ملی  منتخب  در سیستم‌های  عضلانی‌نخاعی 
بیشترین تا کمترین عنصر داده، به ترتیب به سیستم ثبت بیماری 
آتروفی عضلانی‌نخاعی مراقبت هوشمند )78 عنصر داده( ]53، 
51[، سیستم‌های ثبت بین‌المللی )72 عنصر داده( ]44، 45، 

جدول 1. مشخصات فردی خبرگان )دور اول و دوم دلفی(

انحراف ‌معیار/تعداد )درصد(مشخصات فردی

جنسیت
)37/5(‌6زن

)62/5(‌10مرد

10/8سنی )سال(

7/9سابقه خدمت

محل خدمت
)37/5(‌6بیمارستان

)62/5(‌10دانشگاه

تخصص
)50(‌8مغز و اعصاب

)50(‌8ژنتیک پزشکی
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جدول 2. زیر مجموعه‌ها و عناصر داده در دور اول و دوم دلفی برای سیستم ثبت بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی 

عنصر دادهتوافق جمعیدور دلفیزیرمجموعه

جمعیت‌شناختی 

اول
 نام و نام خانوادگی بیمار، کد ملی، تاریخ تولد، جنسیت، محل تولد، وضعیت تأهل، آدرس محل سکونت، کد

پستی، شماره تماس، ملیت بیمار، نام پدر 

پست الکترونیک، کشور محل اقامت، نژاد، وضعیت بیمار )زنده یا مرده( ×

دوم
نام مادر، نوع بیمه

تاریخ پذیرش، تاریخ ترخیص ×

تاریخچه بالینی 
بیمار 

سن شروع بیماری، علائم بیماری، نوع / شدت بیماری، بیماری‌های همراه، قد بیمار، وزن بیمار هنگام تشخیص اول
بیماری 

دوم
 تاریخ تشخیص بیماری، سابقه بستری در بیمارستان، متوسط تعداد روزهای بستری، علت بستری

کد تشخیص بیماری )براساس ICD-10(، تاریخ بستری ×

اولتاریخچه خانوادگی 
 نتایج آزمایش ژنتیکی پدر و مادر بیمار، سابقه بیماری در خانواده بیمار، نسبت فامیلی بین پدر و مادر بیمار

فنوتیپ پدر و مادر بیمار در آزمایش ژنتیک ×

آزمایش‌های 
اولتشخیصی و ژنتیک

 تعداد کپی ژن ،SMN1 آزمایش نوار عصب و عضله و هدایت عصبی، نتایج آزمایش ژنتیک، جهش در ژن
SMN1، تعداد کپی ژن SMN2، نام مرکز ژنتیک 

نوع تصویربرداری و گرافی‌های انجام‌شده، تاریخ انجام آزمایش ژنتیک، روش به‌کار‌رفته در آزمایش ژنتیک، ×
آزمایش‌های مربوط به شمارش سلول‌های خونی 

اولوضعیت تنفسی


اسپیرومتری،  آزمایش  انجام  تاریخ  ریه،  بررسی عملکرد  برای  اسپیرومتری  آزمایش  وضعیت عملکرد ریوی، 
ظرفیت حیاتی اجباری ریه، استفاده از دستگاه تهویه غیرتهاجمی یا تهاجمی، استفاده از دستگاه مکانیکی کمک 
به سرفه، فواصل زمانی استفاده از دستگاه تهویه مکانیکی، تاریخ شروع استفاده از دستگاه تهویه مکانیکی، 
وضعیت بیمار در پاک‌سازی راه هوایی و ترشحات ریه، نوع روش استفاده در پاک‌سازی راه هوایی )ساکشن، 

دق قفسه سینه و سایر( 

سابقه ابتلا به پنومونی، وضعیت تراکئوستومی، سطح اکسیژن خون ×

وضعیت حرکتی 
اول

وضعیت‌های بیمار ازنظر راه رفتن، نشستن، نگه‌ داشتن سر، چرخش به پهلو و ایستادن، حرکت دست‌ها، استفاده 
بیمار از ویلچر )صندلی چرخ‌دار(، فواصل زمانی استفاده از صندلی چرخ‌دار )همیشگی یا پاره‌وقت(، وضعیت 

انحنای ستون فقرات 

تاریخ انجام جراحی انحنای ستون فقرات، درجه انحنای ستون فقرات با‌توجه‌به تصاویر رادیولوژی ×دوم

وضعیت تغذیه‌ای 
نوع تغذیه )شامل تغذیه بیمار از‌طریق دهان یا لوله تغذیه بینی معده‌ای، لوله گاستروستومی اندوسکوپیک ازطریق اول

پوست و لوله ژِژونوستومی( 

توصیه‌های تغذیه به بیمار ×دوم

اقدامات دارویی و 
درمانی

نام داروهای مصرفی بیمار، مقدار و دفعات داروی مصرفی، تاریخ‌ شروع مصرف دارو، تاریخ قطع دارو، اقدامات اول
توانبخشی انجام‌شده برای بیمار )مانند فیزیوتراپی و گفتاردرمانی( 

دوم
 نوع عوارض جانبی دارو، سابقه حساسیت دارویی، تداخلات دارویی

تاریخ وقوع عوارض جانبی ×

نام و نام خانوادگی پزشک معالج، تخصص پزشک معالج، نام مرکز درمانی اولارائه‌دهنده خدمت

مرگ‌و‌میر 
 تاریخ فوت، علت فوت اول

مکان فوت ×دوم

: توافق جمعی حاصل شد ، ×: توافق جمعی حاصل نشد
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47[، کانادا )51 عنصر داده( ]36[، پاکستان )38 عنصر داده( 
داده(، ]54[ جمهوری چک  استور )32 عنصر  ]39، 38[، ری 
)28 عنصر داده( ]40-42[ و استرالیا )20 عنصر داده( ]34-32[ 

اختصاص داشت. 

در  داده  عنصر   13 داد  نشان  حاضر  پژوهش  یافته‌های 
زیرمجموعه جمعیت‌شناختی به توافق جمعی خبرگان رسیدند. 
بین‌المللی در  و  از میان سیستم‌های منتخب ملی  در‌حالی‌که 
زیر‌مجموعه جمعیت‌شناختی، تنها سیستم ثبت ری استور فاقد 
عنصر داده نام و نام خانوادگی بیمار بود ]54[. همچنین داده‌های 
جمعیت‌شناختی سیستم ثبت کانادا بسیار محدود بوده و نسبت 
به سایر سیستم‌های ثبت منتخب، عناصر داده کمتری داشت 
]36[. مقایسه مجموعه حداقل داده بین سیستم‌های ثبت منتخب 

با یافته‌های پژوهش حاضر نشان می‌دهد تمام سیستم‌های ثبت 
منتخب ملی و بین‌المللی به‌جز استرالیا دارای عناصر داده تنفسی، 
ارائه‌دهنده  بیمار،  ارزیابی‌های  و  آزمایش‌ها  تغذیه‌ای،  حرکتی، 
خدمت و درمان‌ها هستند که تا حدودی این یافته‌ها با نتایج 
پژوهش حاضر همخوانی دارد. به‌عنوان مثال، سیستم‌های ثبت 
بین‌المللی عناصر داده الزامی را به‌عنوان مجموعه داده استاندارد 
در نظر گرفته است که این عناصر داده عبارت‌اند از: اطلاعات 
جمعیت‌شناختی بیمار، نام جهش ژن، داده‌های بالینی مربوط به 
عملکرد حرکتی، جراحی انحنای ستون فقرات و عملکرد تغذیه. 
همچنین در سیستم ثبت بین‌المللی، عنصر داده قد و وزن بیمار 
هنگام تشخیص بیماری، شکایت بیمار از انقباض عضلات و درجه 
انحنای ستون فقرات به‌صورت اختیاری جمع‌آوری ‌شده است. 
یافته‌های پژوهش حاضر نشان داد کمتر از 50 درصد خبرگان 
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تصویر 1. مجموعه حداقل داده نهایی برای سیستم ثبت بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی

 

 تاریخچه بالینی بیمار 

  شدت/ نوع ی، علائم بیماری،  ماریسن شروع ب
بیماریماریب همراه،  ی،  ب های  وزن ماریقد   ،  
بیماری،    ماریب تشخیص    خ یتارهنگام 

، مارستانیدر ب  یبستر  سابقهی،  ماریب  صیتشخ
 بستری، علت بستری متوسط تعداد روزهای 

 یشناخت تیجمع

ی، مل کد، ماریب  ینام و نام خانوادگ 
، تولد محل، ت ی جنس، تولد خیتار

محل  آدرس، تأهل ت یوضع
، تماس شمارهی، پست کد،  سکونت 

ملیت بیمار، نام پدر، نام مادر، نوع 
 بیمه 

 

 

 اقدامات دارویی و درمانی 

و دفعات  مقدار، ماریب یمصرف ینام داروها
، دارومصرف شروع  تاریخی، مصرف یدارو

اقدامات توانبخشی تاریخ قطع دارو، 
و  یوتراپی زی)مانند ف ماریب یشده براانجام

 ( یگفتاردرمان

 دهنده خدمت ارائه
تخصص  ، پزشک معالج ینام و نام خانوادگ 

 ی نام مرکز درمان، پزشک معالج

 

 تاریخچه خانوادگی 

، ماریپدر و مادر ب  یکیژنت شیآزما جینتا
نسبت  ، ماریدر خانواده ب یماریسابقه ب

 مار یپدر و مادر ب نیب  یلیفام

 

 ی و ژنتیک صیهای تشخآزمایش
  ت ینوار عصب و عضله و هدا شیآزما
در ژن   جهش،  کیژنت شیآزمای، نتایج عصب

SMN1 ،ژن   یکپ تعدادSMN1 ،تعداد  
 کیمرکز ژنت نام، SMN2ژن  یکپ

 
 

 مرگ و میر 
 تاریخ فوت، علت فوت 

 
 وضعیت تنفسی

  یرومتریاسپ شیآزما ی، و یعملکرد ر ت یوضع
انجام  خی ار، تهیعملکرد ر  یبررس یبرا
  یحیاتی اجبار ظرفیت ی، رومتریاسپ شیآزما
  ای  یرتهاجمیغ  هیاز دستگاه تهو  استفاده، ریه

کمک   یک یاز دستگاه مکان استفادهی، تهاجم
استفاده از دستگاه   یزمان فواصل، به سرفه

شروع استفاده از  خیتار ی، کیمکان هیتهو 
در  ماریب  ت ی وضعی، کیمکان هیدستگاه تهو 

  نوع، هیو ترشحات ر  ییراه هوا یسازپاک 
    ییراه هوا یسازروش استفاده در پاک 

 وضعیت حرکتی

، راه رفتن های بیمار ازنظرت یوضع
و   چرخش به پهلو ، داشتن سرنگه، نشستن

  ماریاستفاده بایستادن، حرکت دست ها، 
 فواصل، دار(چرخ ی)صندل لچریاز و

دار  چرخ یاستفاده از صندل یزمان
 یانحنا ت یوضع، وقت(پاره ای یشگی)هم

 ستون فقرات 

 ای وضعیت تغذیه

از   ماریب هی)شامل تغذ هیتغذ نوع
  ینیب هیلوله تغذ ایدهان  قیطر

  یلوله گاستروستوم ،یامعده
پوست و لوله  قیاز طر کیاندوسکوپ

 یعوارض جانب  نوع ،(یژِژونوستوم
سابقه حساسیت دارویی،   ،دارو

 تداخلات دارویی

 : مجموعه حداقل داده نهایی برای سیستم ثبت بیماری آتروفی عضلانی نخاعی1شکل 

MDS 
سیستم ثبت  

بیماری آتروفی  
عضلانی نخاعی عضلانی نخاعی
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با عنصر داده تاریخ انجام عمل جراحی )37/5 درصد( و درجه 
انحنای ستون فقرات )31/2 درصد( موافقت کرده‌اند. در‌حالی‌که 
عناصر داده مذکور فقط در سیستم ثبت بین‌المللی لحاظ شده 
زیرمجموعه  دارای  و شیلی  کانادا  داده  مجموعه حداقل  است. 
وضعیت اجتماعی بیمار بوده که عناصر داده‌ وضعیت اشتغال، 
سطح تحصیلات، درآمد بیمار و وضعیت دسترسی بیمار و خانواده 
با  نتایج  این  که  می‌دهد  پوشش  را  اجتماعی  خدمات  به  وی 

یافته‌های پژوهش حاضر همخوانی ندارد ]36، 37، 58[.

عنصر داده نژاد براساس یافته‌های حاصل از پژوهش حاضر 
توافق جمعی کمتر از 50 درصد به دست آورده است. در‌حالی‌که 
عنصر داده مذکور در مجموعه حداقل داده سیستم ثبت ری 

استور ضروری شناخته شده است.

عناصر داده مربوط به آزمایش‌های تشخیصی و ژنتیک به‌طور 
کامل در سامانه سیستم‌های ثبت بین‌المللی، مراقبت هوشمند 
و پاکستان در نظر گرفته شده است. براساس یافته‌های پژوهش 
حاضر بیشتر از 75 درصد خبرگان با عنصر داده آزمایش نوار 
عصب و عضله و هدایت عصبی، نتایج آزمایش ژنتیک، جهش در 
ژن SMN1، تعداد کپی ژن SMN1، تعداد کپی ژن SMN2 و نام 
مرکز ژنتیک موافقت کرده‌اند. در مطالعه بلدن و همکاران ]48[ به 
عناصر داده نظیر نوع بیماری، وضعیت حرکتی بیمار، سن بیمار، 
جراحی ستون فقرات، وضعیت تغذیه و تنفسی اشاره شده است. 
از موارد ذکر‌شده در مجموعه  اما در پژوهش حاضر صرف‌نظر 
حداقل داده، موارد دیگری نظیر آزمایش‌های تشخیصی و ژنتیک 
و مرگ‌و‌میر توجه شده است. مطالعه پریسون و همکاران ]59[ 
حرکتی،  ژنتیکی،  بالینی،  جمعیت‌شناختی،  داده  زیرمجموعه 
مجموعه  برای  را  آزمایشگاهی  و  الکتروفیزیولوژی  عملکردی، 
حداقل داده بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی پیشنهاد شده است. 
در مطالعه حاضر عوامل ژنتیکی و آزمایشگاهی در یک زیر‌مجموعه 

مجزا تحت عنوان آزمایش‌های تشخیصی و ژنتیک ادغام شدند.

با‌توجه‌به بررسی‌های اولیه پژوهشگر از وضعیت موجود کشور، 
به نظر می‌رسد مطالعه‌ای در راستای مجموعه حداقل داده بیماری 
آتروفی عضلانی‌نخاعی در ایران صورت نگرفته است. ثبت داده‌های 
بیماران مبتلابه آتروفی عضلانی‌نخاعی در مراکز آموزشی‌درمانی 
کشور فقط در قالب برخی از فرم‌ها در پرونده‌های پزشکی یا مراکز 
ژنتیک بوده که به‌صورت دستی یا الکترونیک جمع‌آوری می‌شوند. 
ازجمله این فرم‌ها می‌توان به شرح ‌حال بیمار، سیر بیماری، خلاصه 
پرونده، فرم‌های مخصوص بخش مراقبت ویژه نوزادان و گزارش 
آزمایش ژنتیک اشاره کرد؛ اما فرم تخصصی به‌صورت عناصر داده 
استاندارد برای این گروه از بیماران در مراکز بهداشتی و درمانی 
کشور وجود نداشت. در بنیاد بیماری‌های نادر ایران به داده‌های 
جمعیت‌شناختی بیمار توجه بیشتری شده، اما در زیرمجموعه 
بالینی تنها عناصر داده نام بیماری، کد تشخیص بیماری بر‌اساس 
ICD-10و نسبت خویشاوندی بین پدر و مادر بیمار در نظر گرفته 

شده است. تحلیل یافته‌های حاصل از این پژوهش نشان می‌دهد 
پیاده‌سازی مجموعه حداقل داده آتروفی عضلانی‌نخاعی برای ایران 
می‌تواند گامی مؤثر در جهت یکپارچه‌سازی سیستم اطلاعاتی، 
بهبود مدیریت اطلاعات، نظارت بر سوابق و پیشرفت بیماران، 
ارائه آمارهای اپیدمیولوژی و تسهیل در کارآزمایی‌های بالینی، 
بهبود در برنامه‌ریزی و سیاست‌گذاری سلامت در سطح ملی و 
تخصیص منابع به این بیماران باشد. علی‌رغم اینکه به برخی از 
عناصر داده ضروری آتروفی عضلانی‌نخاعی در سیستم‌های ثبت 
ملی و بین‌المللی خارج کشور توجه شده است، اما این عناصر داده 
براساس یافته‌های حاصل از مرحله اعتبارسنجی خبرگان در ایران 
به حدنصاب لازم نرسید. این احتمال وجود دارد در‌صورتی‌که 
نمونه بیشتری از افراد خبره در نظرسنجی شرکت می‌کردند، نتایج 
جامع‌تری به دست می‌آمد. با‌توجه‌به اینکه نشانگرهای زیستی16 
یکی از مهم‌ترین عناصر داده در‌زمینه شناسایی بیماری‌های نادر 
است که عوامل خطرزا، اثرات درمانی و مکانیسم‌های بیولوژیکی 
را توصیف می‌کنند ]60[، پیشنهاد می‌شود در مجموعه حداقل 
داده ملی، به جمع‌آوری داده‌های نشانگر زیستی به‌عنوان بخشی 

از سیستم‌های ثبت بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی توجه شود. 

نتیجه‌گیری

ضعف  و  شدن  استحاله  با  عضلانی‌نخاعی  آتروفی  بیماری 
عضلانی و ناتوانی جسمی شدید همراه است که بار مالی سنگینی 
را به اقتصاد کشور تحمیل می‌کند. به‌طوری‌که هزینه‌های بسیاری 
با‌توجه‌به  می‌شود.  بیماران  این  بهداشتی  مراقبت‌های  صرف 
ثبت  و  عضلانی‌نخاعی  آتروفی  مبتلابه  بیماران  تعداد  افزایش 
داده‌های ناقص و ناکافی در پرونده‌های کاغذی، انتظار می‌رود 
وجود مجموعه حداقل داده از پیش طراحی‌شده و استاندارد برای 
این بیماری موجب تسهیل مراحل انتخاب داده در سیستم ثبت 
‌شود. استفاده از عناصر داده استاندارد موجب کارآمدی سیستم 
ثبت، اشتراک‌گذاری، تجمیع و ارتباط داده‌ها از منابع مختلف 

می‌شود.

طولانی  به  می‌توان  حاضر  پژوهش  محدودیت‌های  از‌جمله 
شدن فرایند تکمیل پرسش‌نامه‌ها و نداشتن زمان کافی برخی از 
متخصصین اشاره کرد که پژوهشگر با پیگیری و یادآوری‌های مکرر 
به‌صورت حضوری، تلفنی و پست الکترونیک نسبت به جمع‌آوری 
پرسش‌نامه‌ها اقدام کرد. همچنین برای رفع چالش ناخوانا یا ناقص 
بودن پرونده پزشکی بیماران از پرونده‌های جایگزین استفاده شد.

16. Biomarkers

حدیثه آزادی چشمه کبودی و همکاران. مجموعه حداقل داده بیماری آتروفی عضلانی‌نخاعی
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ملاحظات اخلاقی

پیروی از اصول اخلاق پژوهش

این مقاله حاصل برگرفته از پایان‌نامه‌ای با عنوان »‌ارائه الگوی 
سیستم ثبت بیماری آتروفی عضلانی نخاعی« در مقطع کارشناسی 
ارشد، مصوب دانشگاه علوم‌پزشکی ایران در تاریخ 1398/09/18 
از   )IR.IUMS.REC.1398.921‌( است. کد اخلاق این پژوهش
کمیته ملی اخلاق در پژوهش‌های زیست پزشکی اخذ شده است.

حامی مالی

این مقاله برگرفته از پایان‌نامه کارشناسی ارشد خانم حدیثه 
مصوب  سلامت،  اطلاعات  فناوری  رشته  کبودی  چشمه  آزادی 
دانشکده مدیریت و اطلاع‌رسانی پزشکی و دانشگاه علوم‌پزشکی 
ایران با کد طرح پژوهشی 98-4-37-16590 در سال 1398 است.
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