
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 فنیل کتونوریا چیست؟ .

این ماده پس از ورود بهه بهد    . نام دارد« فنیل آلانین»ای هستند که  ، لبنیات و حبوبات دارای اسید آمینه(ها پروتئین)مواد گوشتی 

تیهروزین نیهز سهشس شکسهته شهده و مهواد       . دیل می شهود شکسته و به تیروزین تب« فنیل آلانین هیدروکسیلاز»توسط آنزیمی به نام 

فنیهل  »پس چنانچه آنهزی   . شود های نهایی آ  از بد  دفع می متعددی از جمله رنگ دانه پوست و مو از آ  ساخته شده و متابولیت

وارد شهده بهه بهد ،    « نفنیل آلانی»که فقط در کبد ساخته می شود به دلیل اختلالات ژنی وجود نداشته باشد « آلانین هیدروکسیلاز

                       شهههود ایهههن بیمهههاری کهههه   مهههی( ماهههز )در بافتههههای مفتلهههم از جملهههه ماهههز تسمهههع یافتهههه و سهههبی آسهههیبهای متعهههددی بهههه ایهههن بافهههت    

 . رسد ارث میاز پدر ومادر به نام دارد « فنیل کتونوریا»

کمتهر شهیرمادر با هف افهزایی شهدید غلنهت خهونی فنیهل         ههای معمهولی و بهه میهزا       مصرف غذاهای پرتئینی از جملهه شیرخکه   
آلانین و تسمع آ  در بد ، اختلال در تکامل ماز و ا صاب و در نهایت ضایعه مازی و  قی ماندگی ذهنهی پایهدار در مبتلایها     

  .شود می

بی را تحهت تهیریر   تسمع فنیل آلانین و مکتقات غیرطبیعی آ  در نسوج مفتلهم، فعالیهت سهلولها، بفصهوو سهلولهای سیسهت   صه       
 . کند قرار داده و از رشد آ  جلوگیری می

های واضحی ندارند در نتیسه بیمهاری بموقهع تکهفیا داده نکهده و درمها  آ        های اول تولد، نکانه این ضایعات متاسفانه در هفته
 . به تیخیر میفتد

تاذیه با شهیرمادر یها شیرخکه  معمهولی و     . گیری و تکامل ماز کودک است ترین مرحله شکل در چنین دورا  بحرانی که حیاتی
شهود و تهوا  هوشهی و قهدرت ادراک کهودک بهه تهدری          یابهد و منسهر بهه ضهایعه  صهبی مهی       یا هر مهاده پروتئینهی دی هر ادامهه مهی     

 . گردد شود و در نهایت منسر به معلولیت شدید ذهنی می تضعیم می

 رژیم غذایی و درمان های بعدی، دیگر نتیجه مطلوب را نخواهند  متأسفانه گذشت زمان،شانس طلایی درمان را از بین برده و

ایهن بیمهارد در ابتهداد تولهد  لانمهر نهدارد و وهاهر نهوزاد طهر هفتهه ههای اول زنهدگر ، سهال  اسهت ولهر بهه تهدری                    : علائم 

در ( کهیر) استفراغ ، تاخیر در رشد وتکامل  ، بود نامطبوع و زننده  رق و ادار نوزاد ، بورد موهاد سر ، ضایعات پوستر 
 سطح 

 هوای بازدمی تنفس  در  شا افزایی سن کوچکر دور سر ، کاهی توجه ، بود کبد  ،تکن   ، پرفعالیتی ، حرکات بی هدف ، ب

 

 عقب مانگی ذهنی شدید از عوارض مهم بیماری فنیل کتون اوری است

 

 چیست؟" یو.ک.پی

 Phenyl Keton Uria به ترتیی از کلمات   Uو  K  و Pحروف 

پی کی یو یکی از بیماری های ژنتیکی است که به . گرفته شده است

چو  در .  لت کمبود نو ی آنزی  در کبد نوزاد به وجود می آید

افراد موادی به نام فنیل کتو  دفع می شود، به همین  ادرار این

 اختلال را فنیل کتونوری نامیده اند جهت



 

  فرم های مختلف بالینی و بیوشیمیایی افزایش فنیل آلانین در بدن

 فنیل آلانینمی گذ را -3   ( BH4کمبود کوفاکتور ) غیر كلاسیك  یا بدخیم   PKU -2  نوع کلاسیک PKU) )فنیل کتونوری -1

PKU  در ایران: 

در ایرا  . بر حسی ککور متفاوت است 333/03تا  0333در  1بروز این بیماری همراه با افزایی مداوم فنیل آلانین خو  بین 

بیماری اتوزوم مالوب است و شیوع . است 3333در  1، 1031تا سال  1030بر اساس نتای  برنامه غربال رد نوزادا  از سال 

 .آ  در صورتی که ازدواج های خویکاوندی شایع باشد افزایی می یابد

 :pkuدر ایران بر اساس اطلاعات برنامه كشوري كنترل   PKUوضعیت  

دانک اه  لوم پزشكر در سه استا  بزرگ  0از نوزادا   تحت پوشی  630000بر اساس برنامه غربال رد انسام شده در جمعیت 

اطلا ات تفضیلر این برنامه در مسمو ه . برآورد شده است 3333در  PKU 1بروز كلر ( تهرا  ،فارس،مازندرا )كکور 

برنامه غربال رد به این اطلا ات با توسعه . از سود مركز مدیریت بیماریهاد غیرواگیر منتکر شده است 1031تحلیلر در سال 

 . در این مسمو ه ه  چنین اطلا ات مربوط به روند پیکرفت و تاریر برنامه منعكس شده است. كکور تعمیق  خواهد یافت

 : در استان خراسان رضویPKU وضعیت  

درحال حاضر کلیه بیمارا  شناسایر شده دراستا  خراسا  رضود  جهت انسام اقدامات درمانر و حمایتهاد مراقبتر به کلینی  

 .مکهد ارجاع مر گردند( ع)واقع دربیمارستا  امام رضا  pku منتفی 

 کاردرما   -4گفتار درما    -0کارشناس تاذیه  -2  و متابولیس  کودکا پزش  متفصا غدد -1شامل:ا ضاء تی  بالینی 

                        مددکاراجتما ی -0روانکناس بالینی  -5 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

                                                                

        

 

 :در ایران PKUبرنامه غربالگری 

 

 

                           :              آزمایش غربالگری

سا ت تاذیه با شیر  32پس از  )بین روز سوم  

. تا روز پنس  بعد از تولد صورت مر گیرد( مادر

براد انسام آزمایی،  قطره ای ازخو  پاشنه پاد 

نوزاد بر روی کاغذ فیلتر گرفته می شود ومقدار فنیل 

 . تعیین  می شود( phe)آلانین خو  

 



 

 . ا درموارد زیرضروری می باشد(درهفته دوم تولد)انجام مجددآزمایش غربالگری از پاشنه پا                   

 نوزاد نارس  (1

 گرم2533نوزادباوز  زما  تولد کمتر از  (2

 گرم  4333نوزاد باوز  زما  تولد بیی (0

 دو یا چند قلو  (4

 نوزادا  بستری یا با سابقه بستری دربیمارستا      (5

 ...(  کورتن و, مثل دوپامین )نوزادا  با سابقه مصرف داروهای خاو   (0

 نوزادا  با سابقه تعویض ویا تزریق خو  (3

 :ارزیابی نتایج مثبت   

 باشد، نتیسه غربال رد mg/dl 4در آزمایی  غربال رد،  برابر یا بیی از  pheدر صورتی که                 

          ، (موسوم به آزمایی تایید یا سطح دوم) HPLCمثبت ارزیابی مر شود و باید با روش (  موسوم به آزمایی سطح یك)       

         باشد،  mg/dl 23برابر یا بیی از ( سطح یك)در این مرحله  pheدر صورتی که . بررسر براد تایید انسام شود      

 سا ت به انسام رسد        32باید حداكثر ورف (  HPLCزمایی به روش آ )انسام كلیه مراحل سطح دو      

 (: HPLCآزمایش تایيد به روش ) ارزیابی نتایج مثبت در سطح دو             

است، نوزادا  باید طبق  mg/dl 4بیکتر یا مساود phe ، كه سطح (HPLCدر آزمایی تایید به روش )در كلیه موارد سطح دو 

در این . در مركز استا  ارجاع شوند  PKUمراحل تعیین شده در دستورالعمل كکورد براد ارزیابر به بیمارستا  منتفی 

مورد  بررسر قرار ( phe)بعد از رد تیروزینمر، نتای  را بر اساس سطح فنیل آلانین   pkuمرحله، پزشك مسئول تی  پزشكر 

همچنین پزشك در كلیه موارد در این مرحله باید ابتدا ابتلاد نوزاد به . لازم را سازماندهر كرده و انسام مر دهدداده و اقدامات 

 موارد غیر كلاسیك را نیز با انسام بررسر بالینر دقیق و انسام آزمایکات لازم رد نماید

 : ف کلیهد

 کاهی بار بیمارد فنیل کتونوری

 :اهداف اختصاصی

 بیماردکاهی بروز -1

 کاهی معلولیت جسمی-2

 کاهی  قی ماندگی ذهنی-0

 کاهی صدمه به خانواده به  نوا  واحد زیر بنایی اجتماع-4

 :استراتژی ها 

 غربال ری و شناسایی کودکا  مبتلا و درما  استاندارد آنها -1

 مکاورۀ ژنتی  و تکفیا پیی از تولد در خانواده و فامیل نزدیك بیمار-2


