
 يا فنيل كتونوري PKUبيماري

و مـادر منتقـل مـي يك بيماري ژنتيك با الگوي اتوزومال مغلوب است كه از هر دو والد يعني پـدر

چون در ادرار مبتلايان به اين بيماري موادي به نام فنيل كتون دفع مـي شـود بـه همـين جهـت. شود

. بيماري را فنيل كتونوري ناميده اند

اسيد آمينه هاي ضروري است كه از طريق غذاي روزانه نياز بـدن را تـأمين مـي فنيل آلانين يكي از

. نمايد كه اين اسيد آمينه بايستي توسط آنزيم فنيل آلانـين هيدروكسـيلاز تبـديل بـه تيـروزين گـردد 

تجمـع اسـيد آمينـه. كمبود آنزيم فنيل آلانين هيدروكسيلاز باعث تجمع اسيد آمينه در بدن مي گردد

و باعث عقب ماندگي ذهني نوزاد مي شودفنيل آلا . ئين بر روي سلول هاي مغزرسوب كرده

: PKUنشانه هاي بيماري
و نوزاد تا ماه اول زنـدگي ظـاهراً سـالم بـه2-3اين بيماري در بدو تولد هيچگونه نشانه اي ندارد

، استفراغ بعـد از در عين حال ظهور علائمي همچون عدم تمايل نوزاد به خوردن شير. نظر مي رسد 

و رنگ چشم هاي آبي بدون و بور شدن موهاي بدن ، جوش در سطح بدن خوردن شير، بروز اگزما

و بسـيار نـامطبوع دارد ايـن. سابقه در فاميل وجود دارد  و ادرار اين نوزادان بوي زننده معمولاً عرق

 ـ و جـوش ب و پرجنب ، اغلب نا آرام و بـيش فعـال هسـتند كودكان با علائم عقب ماندگي ذهني وده

و راه رفتن دچار اختلال است اين بيماران اگر درمان نشوند تا پايـان سـال اول. قدرت تكلم ضعيف

و اگر تشخيص بعد از سال اول اتفاق افتـد50تولد  نمره از ضريب هوشي خود را از دست مي دهند

. عقب ماندگي ذهني شديد را به همراه دارد

: تشخيص
و بهترين راه براي تشخيص اين بيماري اندازه گيري غلظت فنيل آلانـين خـون نـوزاد بـين روز تنها

بعد از تولد است تشخيص بيماري از هفته دوم به بعد ممكن اسـت بـه ضـايعه مغـزي بـا3-5هاي 

. درجات مختلف غير قابل برگشت منتهي شود

: درمان
و از شـيرهاي درمان بايد هر چه سريعتر با رژيم هاي غذاي ي با محدوديت فنيل آلانـين شـروع شـود

و ماكزيمم( مخصوص رژيمي ، آنالوگ، ماكتريمايد و تغذيـه) كوميدا تحت نظـر متخصصـين بـاليني



طبق برنامه مشخصي استفاده شود براي دستيابي به نتيجه خوب بايد درمان هـر چـه سـريعتر شـروع

و درمان در تمام عمر ادامه يابد .شده

و فقط برنامه سامان دهي ارائـه خـدمات در حال حاضر غربالگري در سطح دانشگاه انجام نمي شود

، معرفي جهت(براي بيماران  و رژيم درماني ، مشاوره تغذيه تامين شير خشك شامل ويزيت پزشك

و گفتار درماني در بيمارستان منتخب استان  انجـام مـي شـود) بيمارستان ولي عصر عـج(كاردرماني

ــراي  ــا بيماريهــاي اســتان ب ــارزه ب و مب ــا واحــد پيشــگيري ــد ب كســب اطلاعــات بيشــتر مــي تواني

و بيمارسـتان ولـي عصـر) 0561449008( ) 05614443001(و يا مراكز بهداشت شهرستانهاي استان

. تماس حاصل فرمائيد


