
 

  : کليات و بيماري 

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

شکسته و به تیروزین تبدیل می شود. تیروزین نیز سپس شکستته شتده « فنیل آلانین هیدروکسیلاز»بدن توسط آنزیمی به نام 

شود. پس چنانچته های نهایی آن از بدن دفع میپوست و مو از آن ساخته شده و متابولیتو مواد متعددی از جمله رنگ دانه 

« فنیتل آلانتین»که فقط در کبد ساخته می شود به دلیل اختلالات ژنی وجتود نداشتته باشتد « فنیل آلانین هیدروکسیلاز»آنزیم 

شتود ایتن بهای متعتددی بته ایتن بافتت )مغتز ( میوارد شده به بدن، در بافتهای مختلف از جمله مغز تجمتع یافتته و ستبس آستی

 .رسدارث میاز پدر ومادر به نام دارد « فنیل کتونوریا»بیماری که

های معمتولی و بته میتزان کمتتر شتیرمادر بازتث افتزایغ شتدید غل تت ختونی مصرف غذاهای پرتئینی از جمله شیرخشت  
صاس و در نهایت ضایعه مغزی و زقس ماندگی ذهنی پایدار در فنیل آلانین و تجمع آن در بدن، اختلال در تکامل مغز و از

تجمع فنیل آلانین و مشتقات غیرطبیعی آن در نستو  مختلتف، فعالیتت ستلولها، بخصتول ستلولهای سیستتم  شود.مبتلایان می
 کند. زصبی را تحت تأثیر قرار داده و از رشد آن جلوگیری می

های واضحی ندارند در نتیجه بیماری بموقع تشخیل داده نشده و درمتان های اول تولد، نشانهاین ضایعات متاسفانه در هفته
 آن به تأخیر میفتد. 

گیری و تکامتتل مغتتز کتتود  استتت. تغذیتته بتتا شتتیرمادر یتتا شیرخشتت  ترین مرحلتته شتتکلدر چنتتین دوران بحرانتتی کتته حیتتاتی
شود و توان هوشتی و قتدرت ادرا  کتود  یابد و منجر به ضایعه زصبی مینی دیگر ادامه میمعمولی و یا هر ماده پروتئی

 گردد. شود و در نهایت منجر به معلولیت شدید ذهنی میبه تدریج تضعیف می

متأسفانه گذشت زمان،شانس طلایی  رممیان ما از نیین نیمرر ی مغییی  یذای  ی رممیان ییاد نریرد، ریمیم نتیایه مط یی  ما 
   نرنخیای

اين بيماري در ابتداي تولد علائمي ندارد و ظاهر نوزاد طي هفته هاي اول زندگي ، سالم است ولي بهه تهدري     : علائم

استفراغ ، تاخير در رشد وتکامل  ، بوي نامطبوع و زننده عرق و ادار نوزاد ، بوري موههاي سهر ، يهاي او توسهتي       

ک په بي هدف ، با افزايش سن کوچکي دور سر ، کاهش توجه ، بهوي ک  کهير( در سطح بدن ،تشن   ، ترف اليتي ، حرکاو

 هواي بازدمي تنفس  در
 

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

 

 


