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安徽省 104 例苯丙酮尿症患儿
生活质量及其影响因素研究
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［摘要］　目的　了解苯丙酮尿症（PKU）患儿的生活质量及其影响因素。方法　以安徽省三家主要妇幼

保健机构诊治的 104 名 PKU 患儿为研究对象，采用 PedsQLTM 4.0 普适性核心量表评价患儿的生活质量。采用多

因素 logistic 回归分析法调查患儿生活质量的影响因素。结果　104 名 PKU 患儿生活质量总评分及其 3 个维度生

理功能、情感功能、社会功能的得分均低于一般在校学龄儿童（P<0.01），由情感功能、社会功能和角色功能

构成的心理领域得分也低于一般在校学龄儿童（P<0.01）。多因素 logistic 回归分析显示患儿年龄较大（≥ 4 岁）

是生活质量的危险因素（OR=8.569，P<0.01），监护人就职于企事业单位等是生活质量的保护因素（OR=0.206，

P<0.05）。结论　PKU 患儿生活质量水平较低，影响患儿生活质量的主要因素是患儿年龄和监护人职业。

［中国当代儿科杂志，2016，18（8）：702-706］
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Factors influencing the quality of life of 104 children with phenylketonuria in Anhui 
Province, China
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Abstract: Objective    To investigate the factors influencing the quality of life (QOL) of children with 
phenylketonuria (PKU) in Anhui Province, China. Methods    A total of 104 PKU children who were diagnosed and 
treated in three major maternal and child health hospitals in Anhui Province were enrolled as study subjects. The PedsQL™ 
4.0 Generic Core Scales were used to evaluate the quality of life of these children. The multivariate logistic regression 
analysis was used to evaluate the factors influencing the QOL. Results    The 104 PKU children had significantly 
lower overall QOL score and scores on the subscales of physiological functioning, emotional functioning, and social 
functioning than the general school-age children (P<0.01). They also had a significantly lower score on the physiological 
domain consisting of emotional functioning, social functioning, and role functioning than the general school-age 
children (P<0.01). The multivariate logistic regression analysis showed that an older age (≥4 years) of PKU children 
was the risk factor for poor QOL (OR=8.569, P<0.01), and guardians’ engagement at enterprises or institutions was the 
protective factor for QOL (OR=0.206, P<0.05). Conclusions    PKU children have a low level of QOL, and age and 
guardians’ occupation are factors influencing the QOL.                         [Chin J Contemp Pediatr, 2016, 18(8): 702-706]
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苯丙酮尿症（phenylketonuria, PKU）是严重危

害儿童健康的遗传性疾病，也是引发儿童智力发

育障碍的重要原因之一，新生儿至婴儿早期往往

无明显的临床表现，6 个月以后才逐渐表现出来，

并日趋严重 [1]。PKU 主要影响大脑的发育，造成

一系列不可逆的神经系统功能的损害。国外研究
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表明，相比于正常儿童，早期接受治疗的 PKU 患

儿仍存在部分智力偏低和精神行为问题 [2-3]。对

PKU 患儿生活质量的研究目前国内未见报道。为

了解 PKU 患儿的生活质量，本研究采用“儿科健

康相关生活质量普适性核心量表 4.0”（ PedsQLTM 

4.0）[4]，对安徽省 104 例 PKU 患儿及其监护人进

行了调查。

1　资料与方法

1.1　研究对象

研究对象为 2013 年 11 月至 2014 年 8 月在安

徽省及其所辖合肥和六安市妇幼保健机构的新生

儿疾病筛查中心确诊并接受治疗的 104 例 PKU 患

儿，患儿均经新生儿疾病筛查发现，按照原卫生

部《新生儿疾病筛查技术规范（2010 年版）》进

行诊断和治疗。该 3 家机构确诊的 PKU 患儿数占

全省 PKU 患儿总数的 60% 以上。

1.2　方法

采用现有资料收集和问卷调查相结合的方法

收集相关信息。（1）现有资料：查阅病历资料，

获得患儿年龄等信息和最近 1 次智力测试结果。

（2）问卷调查：采用 PedsQLTM 4.0 量表对患儿的

监护人进行问卷调查，量表从躯体、情感、社交

和角色功能 4 个维度调查儿童过去 1 个月内的健

康状况。计算量表各维度评分、心理（包括情感、

社交和角色功能 3 个维度）评分和总评分，评分

越高表示生活质量越好。理论上，各评分最高为

100 分，最低为 0 分。

1.3　统计学分析

使用 EpiDate 3.1 软件建立数据库，进行双录

入和一致性检验。采用 SPSS 19.0 软件进行统计分

析，定量资料采用均数 ± 标准差（x±s）表示，

两组均数的比较采用成组 t 检验；定性资料采用 χ2

检验。根据 PedsQLTM4.0 量表的评分方法，计算出

各个维度的得分，再由各维度的得分分别得出生

活质量总评分和心理领域得分。以四分位数 P25 为

界，把生活质量总得分划分为高分和低分 [5]，评价

生活质量的影响因素。采用多因素 logistic 回归逐

步向前法调查患儿生活质量的影响因素。P<0.05

为差异有统计学意义。

2　结果

共有 105 名 PKU 患儿的监护人参加了问卷调

查，收回有效问卷 104 份。在 104 名 PKU 患儿中，

男 孩 61 人（58.7%）， 女 孩 43 人（41.3%）； 年

龄 2~13 岁，平均年龄为 4.5±2.4 岁。起始治疗的

平均年龄为 70±33 d。

2.1　PKU 患儿及其监护人的一般情况

参与调查的 104 名 PKU 患儿以及其监护人的

基本情况见表 1。男孩和女孩在居住地、年龄分布、

监护人文化程度、监护人年龄、监护人职业、家

庭人口数和家庭人均年收入等方面的比较中差异

均无统计学意义（P>0.05）。

表 1　PKU 患儿及其监护人的人口学特征   [n（%）]

项目
男童

(n=61)
女童

(n=43)
合计

(n=104)
χ2 值 P 值

居住地

农村 53(86.9) 41(95.3) 94(90.4)
2.079 0.149

城市 8(13.1) 2(4.7) 10(9.6)

年龄 ( 岁 )

<4 27(44.3) 21(48.8) 48(46.2)
0.212 0.645

4~13 34(55.7) 22(51.2) 56(53.8)

监护人性别

男 35(57.4) 26(60.5) 61(58.7)
0.099 0.753

女 26(42.6) 17(39.5) 43(41.3)

监护人文化程度

小学及以下 9(14.8) 11(25.6) 20(19.2)

2.263 0.323初中 29(47.5) 20(46.5) 49(47.1)

高中及以上 23(37.7) 12(27.9) 35(33.7)

监护人年龄 ( 岁 )

<30 22(36.1) 16(37.2) 38(36.5)

2.411 0.29930~ 19(31.1)  8(18.6) 27(26.0)

≥ 35 20(32.8) 19(44.2) 39(37.5)

监护人职业

农民 17(27.9) 13(30.2) 30(28.8)

0.284 0.868工人 17(27.9) 10(23.3) 27(26.0)

企业 / 事业单位等 27(44.3) 20(46.5) 47(45.2)

家庭人口数

≤ 3 29(47.5) 17(39.5) 46(44.2)

0.859 0.6514~5 25(41.0) 19(44.2) 44(42.3)

≥ 6  7(11.5)  7(16.3) 14(13.5)

家庭人均年收入 ( 元 )

<7 000 24(39.3) 17(39.5) 41(39.4)

0.082 0.9607 000~ 20(32.8) 15(34.9) 35(33.7)

≥ 15 000 17(27.9) 11(25.6) 28(26.9)
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2.2　PKU 患儿生活质量

104 例 参 与 调 查 的 PKU 患 儿 的 生 活 质 量

总评分及其 3 个维度生理功能、情感功能及社

会功能评分均低于既往报道的在校学龄儿童 [6]

（P<0.001）；由情感功能、社会功能、角色功能

构成的心理领域评分亦低于既往报道的在校学龄

儿童 [6]（P<0.001）；而角色功能评分与其比较差

异无统计学意义（表 2）。

表 3　104 例 PKU 患儿生活质量相关因素的单因素分析结果　[n（%）]

主要特征 高分 (n=78) 低分 (n=26) OR 95%CI P 值

性别
男 44(56) 17(65) 1
女 34(44) 9(35) 0.685 0.272~1.725 0.422

城乡
农村 72(92) 22(85) 1
城市 6(8) 4(15) 2.182 0.564~8.435 0.258

患儿年龄 ( 岁 )
<4 44(56) 4(15) 1
≥ 4 34(44) 22(85) 7.118 2.241~22.604 0.001

监护人性别
男 41(53) 20(77) 1
女 37(47) 6(23) 0.332 0.120~0.917 0.033

监护人文化程度 0.181
小学及以下 12(15) 8(31) 1
初中 37(48) 12(46) 0.486 0.161~1.471 0.202
高中及以上 29(37) 6(23) 0.310 0.089~1.089 0.067

监护人年龄 ( 岁 ) 0.574
<30 30(38) 8(31) 1
30~ 21(27) 6(23) 1.071 0.324~3.545 0.910
≥ 35 27(35) 12(46) 1.667 0.592~4.690 0.333

监护人职业 0.013
农民 18(23) 12(46) 1
工人 18(23) 9(35) 0.750 0.254~2.216 0.603
企业 / 事业单位等 42(54) 5(19) 0.179 0.055~0.581 0.004

家庭人口数 0.525
≤ 3 37(47)  9(35) 1
4~5 31(40) 13(50) 1.724 0.650~4.569 0.273
≥ 6 10(13)  4(15) 1.644 0.418~6.467 0.477

家庭人均年收入 ( 元 ) 0.273
<7 000 28(36) 13(50) 1
7 000~ 26(33) 9(35) 0.746 0.273~2.034 0.746
≥ 15 000 24(31) 4(15) 0.359 0.103~1.248 0.359

患儿发育商
正常 57(73) 12(46) 1
异常 21(27) 14(54) 3.167 1.263~7.939 0.014

表 2　104 例 PKU 患儿生活质量得分与在校学龄儿童 [6] 的比较　（x±s）

组别 n 生理功能 情感功能 社会功能 角色功能 心理领域 生活质量总评分

在校学龄儿童 778 89±12 80±17 85±16 75±16 80±13 82±12

PKU 患儿 104 79±19 72±18 79±25 73±26 75±20 76±19

t 值 -7.19 -4.30 -3.55 -1.36 -3.74 -4.93

P 值 <0.001 <0.001 <0.001 0.175 <0.001 <0.001

2.3　生活质量的单因素分析

以 104 例 PKU 患儿生活质量总评分为因变量

（高分 =0，低分 =1），对可能影响生活质量的

因素进行单因素分析，显示不同年龄组、不同性

别的监护人组、不同职业的监护人组、发育商正

常和异常组 PKU 患儿生活质量差异有统计学意义

（P<0.05），见表 3。
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2.4　生活质量的多因素分析

以 PKU 患儿生活质量总评分为因变量（高分

=0，低分 =1），将单因素分析显示有统计学意义

的自变量纳入多因素 logistic 回归分析。分析结果

显示：患儿年龄和监护人职业两个变量最终进入

回归模型，年龄较大（≥ 4 岁）是 PKU 患儿生活

质量的危险因素（OR=8.569，P<0.01），而监护

人就职于企业 / 事业单位等是 PKU 患儿生活质量

的保护因素（OR=0.206，P<0.05）（表 4）。

表 4　104 例 PKU 患儿生活质量影响因素的多因素分析结果

变量 b Sb Wald χ2 P OR  95%CI

患儿年龄 ( 岁 )

<4 1

≥ 4 2.148 0.644 11.143 0.001 8.569  2.428~30.248

监护人职业  8.845 0.012

农民 1

工人  0.318 0.641  0.245 0.620 1.374  0.391~4.828

企业 / 事业单位等 -1.582 0.634  6.222 0.013 0.206  0.059~0.712

常数项 -4.205 1.259 11.160 0.001

3　讨论

PKU 是一种进行性的遗传代谢性疾病，主要

危害为对患儿神经系统不可逆的损害，未经治疗

的 PKU 患儿出生时无特异性临床表现，常于出生

3 个月后出现智力发育落后等神经系统症状，随着

年龄的增大而加重 [7]。起始治疗时间的早晚直接影

响患儿的治疗效果，早期治疗的患儿智商大部分

可保持在正常范围内 [8-9]。对患儿及其家庭来说，

长期坚持饮食治疗必然会面对经济、心理与生活

多方面的困难。随着患儿年龄的增长，对饮食治

疗的依从性常常难以得到保证 [10]。

本研究利用“PedsQLTM4.0”在国内首次对接

受治疗的 PKU 患儿进行生活质量评价，了解他们

的生活质量以及相关影响因素。调查结果显示，

PKU 患儿的生活质量总得分及其 3 个维度生理功

能、情感功能和社会功能的得分均明显低于王翠

玲等 [6] 报道的 778 例 4~13 岁在校学龄儿童的得分，

由情感功能、社会功能、角色功能构成的心理领

域得分亦明显低于王翠玲等 [6] 报道的学龄儿童，

但角色功能得分与其差异无统计学意义。以上结

果提示，PKU 患儿生活质量及其生理功能、情感

功能和社会功能 3 个方面受到了严重影响，生活

质量的生理和心理领域均受到严重影响，角色功

能未受影响。患儿生活质量的降低可能是 PKU 疾

病本身及其治疗方法和治疗效果的综合影响。

对 PKU 患儿生活质量总得分的多因素分析结

果显示，患儿年龄及监护人的职业是影响患儿生

活质量的主要因素。PKU 患儿年龄越大，生活质

量越低。既往研究结果显示，随着患儿年龄的增长，

饮食治疗的依从越难得到保证，治疗效果越差 [11]。

患儿对饮食限制的不理解和抗拒可能会导致不当

的情绪和行为，这些可能会导致生活质量下降。

在单因素分析时，患儿发育商与生活质量有关，

但这种相关关系在多因素分析中消失，提示发育

商对生活质量的影响可能被年龄所含盖。也可能

是因为样本量小，其相关关系未予显现。职业在

一定程度上可以反映一个人的综合能力，就职于

企业 / 事业单位等的监护人对 PKU 患儿生活质量

的保护能力相对较强，监护人对疾病的认知情况

和处理方式都会对患儿产生重要的影响 [12]。有研

究指出，慢性病儿童父母掌握较多自我管理知识

和技能对提高儿童治疗的依从性及生活质量具有

重要意义 [13]。以上结果提示，监护人的综合能力

对于儿童的健康和生活质量有重要影响。因此，

医务人员在规范治疗，提高治疗依从性的同时，

要注重对患儿监护人的指导和支持，以提高他们

应对患儿疾病的综合能力。

综上所述，本研究显示，PKU 患儿生活质量

总得分及生理功能、情感功能和社会功能的得分

均明显低于一般儿童，但角色功能得分与一般儿

童差不多。患儿年龄较大是 PKU 患儿生活质量的
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危险因素，监护人就职于企业 / 事业单位等是其生

活质量的保护因素。生活质量受多种因素的影响，

本研究样本量较小，收集的信息有限，有待于今

后进一步深入研究。
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