


تعریف بیماری

وبمغلارثيمتابوليکاختلالنوعيکتونوريفنيل
.استمادرزاديو(12کروموزومجهش)
بهمبتلاموردیکتولد7000ازهردرایرانpkuميباشد.
آلانينميهيپرفنيل(HPA)دراثراشکالحالات٪98در

.آیدبوجودميآلانينفنيلدرهيدروکسيلاسيون
نامبهمواديبيمارياینبهمبتلایانادراردرنتيجهدر

يلفنرابيماريجهتهمينبهميشوددفعکتونفنيل
phenyl)اوريکتون keton uria)اندناميده.





phenylalanine hydroxylase system



ارندندواضحيوعلائمهستندطبيعيتولددرزماننوزاداناین

(علامتاولين)کوليکیاپيلوراستنوزبهوشک

اگزمایيبثورات

تشنج

تکلمعدمونيفتادنراه٬نگرفتنگردن

4درمانتاخيردرشروعماههرازايبه:ذهنيماندگيعقب
سالدرپایاننمره50).شودميشيرخوارکاستهIQازنمره
(زندگياول



علائم بارز بيماري

موارد90رنگ روشن موي سر و مژه ها بدون سابقه خانوادگی در٪

 (فنیل استات)ادرار و عرق بوی موش

مهمترین وگاهی تنهاعلامت این بیماری مشکلات عصبی است:

 حرکات بدون هدف؛ حرکات ریتمیک( بیش فعالی) بي قراري

(حرکات لرزشی)وترمور

یته  موارد علائم عصبی خفیف  بوده وبصورت اسپاستیس1/3در

٪موارددیده می 25تشنج  در. ،هیپررفلکسی ، میکروسفال باشد
.مختل وجودداردEEGموارد ٪ 80ودر. شود

ندانماگزیلا برجسته با دندانهای فاصله دار و هیپوپلازی مینا د

عقب ماندگی رشد





استراتژی

غربالگری نوزادان
 کودکانبه موقع وارجاع شناسایی
درمان استاندارد
  پیشگیری ژنتیک درخانواده وخویشاندان





منفی کاذب غربالگری

ساعت وقبل از تغذیه کافی72غربالگری قبل از •
دیالیز، تزریق خون•

بودن  NPOتغذیه خوراکی یا وریدی با مواد کم  پروتئین، •

روزگی درنوزادان بستری  14-8نمونه گیری و آزمایش در***
افی شده به شرط رفع مشکل وتغذیه با شیر به مقدارلازم وک



مثبت کاذب غربالگری

سی نوزاد،  نارکبد،کلیوی،تیروزینمی، در حالاتی نظیر بیماریهای •
ش آزمایهیپرالیمانتاسیون،تری متوپریم ،  PKUابتلای مادر به

.غربالگری می تواند بصورت کاذب مثبت شود
اذب منجر  همچنین اشکالات تکنیکی می تواند بصورت ک: نکته•

ین  در ا. به مثبت یا منفی شدن آزمایش غربالگری نوزاد شود
تایج  موارد نیز باید نمونه گیری و آزمایش غربالگری تکرار و ن

.مجدداً  ارزیابی شود





PKU

• Phe > 20 mg/dl   classic PKU → Diet therapy

• Phe > 10-20 mg/dl   mild PKU → Diet therapy

• Phe : 4 - 10 mg/dl → Hyperphenylalaninemia
repeat → > 6 mg/dl Diet therapy

→ 4-6 mg/dl F/U

Check urine Neopterin, Biopterin & RBC 
DHPR activity in all of the above





نوع و مدت درمان

محدودیت  )الانین درتمام طول عمر رعایت رژیم محدودیت فنیل •
جهت جلوگیری از ( باردارسال و زنان 12شدیدتر در کودکان زیر 

.اختلال درماده سفید مغز باید ادامه یابد
وهای از داردر بیماران با نقایص متابولیسم بیوپترین استفاده •

هیدروکسی  5، فولینیک اسید، (BH4)تتراهیدرو بیوپترین 
پیکسولکربی دوپا، سلژیلین، انتاکاپن، پرامی/تریپتوفان، ال دوپا

کلاسیک از کووان و اسیدهای آمینه نوترال بزرگ PKUدر •
(LNAAs)غزی میتوان در بیماران سخت کنترل و علایم پیشرونده م

و حتی کمی آزادتر کردن محدودویت رژیم غذایی سود برد



نحوه پایش بیماران



عوارض کمبود فنيل آلانين حين درمان

آنورکسیا

اختلال رشد

آنمی

راش

اسهال

لتارژی 



پیشگیری

والدین بیماران -1•
ارجاع والدین توسط چه کسانی باید صورت گیرد؟•
والدین بیماران باید به کجاارجاع داده شوند؟•
درواحد مشاوره ویژه ژنتیک شهرستان چه اقداماتی برای والدین بیماران انجام می شود؟•
مشاوره ژنتیک •
تشکیل پرونده ژنتیک ورسم شجره نامه•
به منظور تعیین موتاسیونPND1ارجاع بیمار ووالدین بیمار به آزمایشات •
بارداری به منظور بررسی 10درصورت وقوع بارداری درمادربیمار درهفته  PND2ارجاع به آزمایش •

موتاسیون درجنین
!هفتگی درصورت تمایل والدین 16پیگیری سقط جنین مبتلا تا•
خویشاوندان درمعرض خطر بیمار-2•
خویشانی که ازدواج فامیلی نزدیک نموده یاقصد این نوع ازدواج رادارند•
هستند؟والدین بیماران و خویشانی PKUچه کسانی درمعرض خطر تولد نوزاد مبتلا به بیماری ***•

که ازدواج فامیلی نزدیک نموده یاقصد این نوع ازدواج رادارند



داروهای حاوی فنیل آلانین 
Acetaminophinاستامینوفن •
Amoxicillinآموکسی سیلین •
Cholestyramineکلستیرامین•
Penicillin vپنی سیلین وی •
Pseudoephedrineپسودوافدرین•
Trimethoprimsulfametoxazolتری متوپریم سولفا متوکسازول•
Methoteraxateمتوتروکسات•
Gayafenazinگایافینزین•
•Ibuprofen  ایبوپروفن
•Ranitidin , Famotidin
Dimenhydronateدیمن هیدرینات •
•Anti acid ( Al mg) 

•Lactolose



20

.Bهدف از رژیم درمانی در فنیل کتونوری :

یلفنبهمبتلابیماراندردرمانیرژیمهدفمهمترین1)
مرژیازدریافتیآلانینفنیلمیزانکاهشکتونوری،

درخونآلانینفنیلسطححفظمنظوربهغذایی
.استلیتردسیدرگرممیلی2ـ6محدوده

پروتئینیبافتهایکهایگونهفرد،بهموردنیازانرژیتأمین2)
یرند؛نگقراراستفادهموردانرژیتامینمنظوربهبدن
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.D نحوه محاسبه رژیم غذایی
:در بیماران مبتلا به فنیل کتونوری 

بههتوجبانیازموردانرژیوپروتئینآلانین،فنیلمیزانمحاسبهـ1
.کودکسنووزن

به)مورد مصرف در روز تعین مقدار شیر خشک بدون فنیل آلانین ـ2
مورد نیاز روزانه باید از درصد انرژی 80و درصد پروتئین 90طور معمول 

؛(فرمولا مخصوص تأمین شود

تعیین آب موردنیاز برای تهیه مخلوط فرمولا مخصوص ـ3



ورد نیاز از فنیل آلانین، پروتئین و  انرژی مباقیماندهفراهم ساختن ـ4
با استفاده از فهرست جانشینی مواد غذاییسایر مواد غذایی 

؛(برای کودکان بالای شش ماه، با شروع تغذیه تکمیلی)
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.D نحوه محاسبه رژیم غذایی
:در بیماران مبتلا به فنیل کتونوری 

(کیلوکالری)انرژی (گرم)چربی  (گرم)پروتئین لی  می)آلانین فنیل
(گرم

از خوراکی exهر 

30 0 0.5 30 نان و غلات

10 0 0.5 15 سبزی

60 0 0.5 15 میوه

35 5 0.1 5 (کره)چربی 

PKUلیست جانشینی خوراکیها برای مبتلایان به 
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رسایمانندمبتلا،درشیرخوارانتکمیلیتغذیهشروعـ5
.استماهگیششدرمحدودهشیرخواران

ل،عسشکر،،مرباازتوانمیدریافتیانرژیافزایشبرایـ6
استفادههستندآلانینفنیلفاقدکهذرتنشاستهوروغنها

.نمود
استفادهکاکائوازآنهاترکیبدرکههاییآبنباتازاستفادهـ7

.استآزادافرادایندریخیبستنینیزونشده

.D  نحوه محاسبه رژیم غذایی
:در بیماران مبتلا به فنیل کتونوری
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(وعده4حداقل)متعددهایوعدهدربایدکتونوریفنیلمخصوصشیرـ8
.شودمصرفوعدههردرمساویمیزانبهو

بالاسببنیزمخصوصشیرکافیمقادیرمصرفعدمکهداشتتوجهبایدـ9
بدانامراین.شودمیبیماراناینخوندرآلانینفنیلمقداررفتن
انواعازغنیعمنبتنهاعنوانبه)شیرنوعاینناکافیمصرفکهاستسبب
باقییجهنتدروپروتئینشدنساختهازمانع،(بیمارانایندرآمینهاسید

.گرددمیخوندرآلانینفنیلآمینهاسیدماندن

.D نحوه محاسبه رژیم غذایی
:در بیماران مبتلا به فنیل کتونوری 
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THANK 

YOU


