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 معاونت غذا و دارو دانشگاه علوم پزشکی ایران

 در چه شرایطی فنیل آلانین خون افزایش می یابد؟ 

 دریافت مواد غذایی غنی از فنیل آلانین  -

 دریافت فنیل آلانین بیش از مقدار توصیه شده   -

 دریافت ناکافی یا عدم دریافت شیر رژیمی  -

 عفونت ها و سرماخوردگی -

 تب  -

 بعد از تزریق واکسن -

مصرف داروهایی مانند آنتی بیوتیک کلسترآمینن   فنارمنننتنینن    -

  قرص جویدنی ملوکاست و دیگر داروهای حاوی آسپارتام

 علائم ظاهری افزایش فنیل آلانین خون 

 بی قراری  -

 کم خوابی -

 بوی بد ادرار و عرق  -

 عدم تمرکز -

 بیش فعالی -

بور شدن موها ) درصورت بالا ماندن فنیل آلانین خون به مندت  -

 طولانی (

 شیر رژیمی 

شیر رژیمی که به عنوان غذای طبی نیز شناخته شده اسنا  رژینم 

PKU  است و محدودیت درینافنت فنننینل آلاننینن غنذاینی بندون

  دریافت شیر رژیمی خطرناک خواهد بود .

 

 شیر رژیمی دقیقا چه کاری انجام می دهد ؟ 

بدن هر فرد برای رشد و نمو طبیعی به پروتئین نیناز دارد از آننجنا کنه 

پروتئین دریافتی از غنذا بسنینار منحندود  PKUدر برنامه غذایی مبتلا به 

شده است بنابر این پروتئین مورد نیاز آنها باید از شنینر رژینمنی تنامنینن 

شود.به عبارت دیگر شیر رژیمی تمام آمینو اسید هنای رنروری منورد 

 نیاز به جز فنیل آلانین را فراهم میسازد . 

 توانند استفاده کنند ؟ کودکان از چه مواد غذایی می

برای تامین ویتامین ها و املاح مورد نیاز بدن و کالنری روزاننه عنلاوه 

بر شیر رژیمی مناسب  این کودکان نیز می توانند از اینن منواد غنذاینی 

 استفاده کنند :

مننیننزان مننحنناسننبننه شننده ای از غننلات ) بننرننن   گننننندم   جننو و  -

 ماکارونی (

 میزان محاسبه شده ای از میوه ها و سبزی جات  -

محصولات کم پروتئین رژیمی ) مانند نان   برن    ماکاروننی    -

 بیسکویت   ماست کم پروتئین و غیره (

 بستنی های یخی فاقد شیر  -

 فالوده  -

 آبمیوه های طبیعی  -

 عسل  -

نشاسته و محصولات تهینه شنده از ان منمنل مسنقنطنی  بناسنلنوق  -

 ) بدون مغز گردو( 

 انواع آب نبات ها و شکلات های بدون شیر -

 انواع شربت ها ممل شربت آبلیمو   توت فرنگی   آلبالو -

 

به دلیل اینکه میوه ها و سبزی ها پروتئین کمی دارند رژیم 

  غذایی این کودکان بر پایه میوه و سبزی است .

 می توانند باردار شوند ؟ PKUآیا زنان مبتلا به 

تنوانننند  میتوانند ازدواج نمنایننند و زننان منبنتنلا منی PKUمبتلایان به 

 نکته را مورد توجه قرار دهند :  2باردار شوند .اما لازم است 

 با فردی ازدواج کنند که ناقل ژن این بیماری نباشد  -

  زنان مبتلا باید سنه  مناه قنبنل از بنارداری و در طنول دوره

بارداری تحت نظر کارشنا  تغنذینه مسنلنط بنه رژینم درمناننی 

PKU بنناشننننند تننا سننطنن  فنننننیننل آلانننیننن خننون مننادر در حنندود

کنترل شود. کنترل تغذیه و سط  فنیل آلانین خنون  6-2  

شود که جنین با سط  غیر طبیعی فنیل آلانین یا  مادر باعث می

 کمبود مواد مغذی مواجه نشود . 

در صورت رعایت نکردن رژیم و بالا بودن فنیل الانین خون جنننینن 

 دچار آسیب های جدی خواهد شد.

 بیماری فنیل کتون اوری



 تاریخچه

مادری با دو کودک عقب مانده به مطب دکتر فنولنیننن   4391در سال 

نروژی مراجعه کرد و اظهار داشت :" برای درمان بیماری کودکانم از 

پزشکان زیادی کمک خواسته ام اما تا به حال نتوانسته اند بیمناری آننهنا 

 را تشخیص بدهند."

این مادر با اصرار بسیار از دکتر درخواست کمک کرده و به صنورت 

 مکرر از بوی بد ادرار بچه ها شکایت می کرد.

در نتیجه دکتر فولین  تصمیم گرفت بررسی های لازم را بنه صنورت 

تخصنصنی روی اینن دو کنودک  شنروع ننمنایند تنا عنلنت بنینمناری را 

 دریابد.به همین دلیل معاینات بالینی انجام شد که نتیجه بخش نبود.

ساله کلمات بسیار کمی را تلنفنظ منی کنرد و بنا اسنپناسنم  6/6دختربچه 

بسیار شدیدی روی پاهایش راه منی رفنت  گناهنی کنم اشنتنهنا و زمناننی 

 اشتهایش زیاد بود.

سنالنه قنادر بنه راه رفنتنن  صنحنبنت  1پدر مورد مشابه دیگر  پسربچه 

هایش نبود. برای خوردن و آشنامنیندن بنه کنمنک  کردن و تمرکز با چشم

احتیاج داشت. در ؛آزمایش ادرار این دو کودک پروتئین و قند دفن  شنده 

 وجود نداشت .

در آنالیز های تخصصی مشخص شد که در ادرار اینن دو کنودک مناده 

ای بنام فنیل پیرویک اسید وجود دارد که از تجزیه فنیل آننالنینن حناصنل 

 می شود . 

در آن زمنان روشنی بنرای انندازه گنینری  فنننینل آلا ننینن خنون وجنود 

نداشت . دکتر فولیک از یکی از دوستانش که باکتریو لوژیست بنود در  

خواست کرد که نوعی باکتری را پیدا کند که بتواند فنیل آلانین خنون را 

به فنیل پیرویک تبدیل نماید و بدین ترتیب باکتری پروتئنو  ولنگنارین  

شناخته شد و در اندازه گیری فنننینل آلاننینن خنون منورد اسنتنفناده قنرار 

 گرفت.

با این روش معلوم شد که مقدار فنیل آلانین خون این دو کنودک از حند 

طبیعی بالاتر است از آنجا که فنیل پیرویک اسنیند در اصنل ینک فنننینل 

((  PKUکتون است این بیماری )) فنیل کتون اوری(( و بنه اخنتنصنار))

 نامیده شد . 

 ژنتیک 

PKU  بیماری ژنتیکی اتوزومال رسسیو )غیر وابسته بنه جننن ( اسنت ینعنننی

  پدر و مادر هر دو ناقل خاموش و حامل ژن بروز این بیماری هستند.

 

 

 

 

 فنیل کتون اوری چیست ؟ 

فنیل کتون اوری بیماری متابولیکی ارمی است که از پندر و منادر بنه فنرزنند 

منتقل می شود و به علت نقص آنزیم کبدی فنیل آلانین هیدروکسیلاز به وجنود 

می آید . این آنزیم مسئول تبدیل اسید آمینه فنیل آلانین به اسید آمیننه تنینروزینن 

است. در این کودکان به دلیل عدم وجود آنزیم مذکنور ینا کنمنبنود فنعنالنینت آن 

اسید آمینه فنیل آلانین به تیروزین تبدیل نمی شود  یا این تبدیل به میزان کنمنی 

صورت می گیرد در نتیجه سط  اسید آمینه فنیل آلانین در خنون بنه صنورت 

غیر طبیعی بالا می رود و به مواد دیگری که سمی هستند تنبندینل منی شنونند. 

این مواد روی سیستم اعصاب مرکزی امر می گذارد و فعالیت طنبنینعنی منغنز 

را مختل می کند. به این ترتیب در صورت عندم درمنان رناینعنات منغنزی و 

 عقب ماندگی ذهنی در کودک بروز می کند . 

فنیل آلانین که در تمام غذا هنای پنروتنئنینن دار وجنود دارد ینک اسنیند آمنینننه 

رروری برای سلامت بدن است. در افراد سالم میزان طبیعی این اسید آمنینننه 

میلی گرم در دسی لیتر ( ولی در افراد منبنتنلا اینن  4-2در خون پایین است ) 

میلی گرم در دسی لیتنر  22میزان با توجه به شدت بیماری میتواند به بیش از 

نیز برسد. شدت بیماری از نوع خفیف تا شدید متغینینر اسنت و روش درمنان 

برای هر کودک متفاوت است . نوع شندیند آن بنا ننام پنی کنی ینو کنلانسنینک 

 شناخته شده است.

درمان این بیماران برپایه مصرف شیر رژیمنی و غنذا هنای کنم پنروتنئنینن و 

حذف تمام مواد غذایی غنی از پروتئین است . و هدف از درمان این بنینمناران 

 حفظ سط  طبیعی فنیل آلانین خون است .

 

 تشخیص زود هنگام

بیماری فنیل کتونوریا را می توان در دوران حاملگی نیز تشخیص داد و 

با توجه به این که این بیماران حتی در صورت تشخیص به موق  بنایند تنا 

پایان عمر تحت رژیم های سخت قرار داشته باشنند  از طنرینق پنزشنکنی 

 قانونی می توان مجوز سقط جنین صادر کرد.

در صورت تولد یک فرزند مبتلا به این بیماری در یک خاننواده احنتنمنال 

درصد است و والدین در صنورتنی  26ابتلای فرزند بعدی به این مشکل 

که تصمیم به بچه دار شدن دارند باید بررسی های ژنتیکنی قنبنل از بنچنه 

 دار شدن را انجام دهند.

بیماری پی کی یو چه نشانه هایی دارد و چگونه تشخیص داده می شوود 

 ؟ 

در بدو تولد نشانه بارزی ندارد و ظاهر نوزاد در هفته اول  PKUبیماری 

زندگی طبیعی است . اما به تدری  علائمی مانند بوی مخصوص ادرار و 

عرق   بی قراری  استفراغ   تاخیر در رشد و تکامل ) در گردن گرفنتنن 

  به موق  غلت نزدن   دیر نشستن و دیر راه رفتن(   رایعات پوستنی و 

شنود و در  رن  روشن پوست و موها بدون سابقه خانوادگی  ظناهنر منی

نهایت در صورت عدم درمان کودک دچار عقب ماندگی ذهنی و جسنمنی 

 می شود . 

ماهگی گمراه کننده است. به همین دلنینل پنزشنکنان  6-6علائم بیماری تا  

در بسیاری از موارد در تشخیص دچار اشتنبناه منی شنونند. بنهنتنرینن راه 

تشخیص این بیماری اندازهگیری غلظت  فنیل آلاننینن خنون در ننوزادان 

روز بعد از تولد از طنرینق گنرفنتنن  9-6در بدو تولد است . این آزمایش 

شنود . تناخنینر در تشنخنینص  قطره ای خون از پاشنه پای نوزاد انجام منی

بیماری از هفته دوم به بعد موجب آسیب رسیدن به منغنز منی شنود النبنتنه 

شدت آسیب به طول مدت تاخیر در تشخنینص و درصند بنالا بنودن فنننینل 

 آلانین بستگی دارد. 

درمان این کودکان بنر پناینه رژینم درمناننی اسنت . کنودکناننی کنه رژینم 

شود ماننند دینگنر کنودکنان رشند و ننمنو  درمانی آنها از بدو تولد آغاز می

مناسبی خواهند داشت و از لحاظ بهره هوشی تفاوتی با دینگنر هنم سنالان 

 خود ندارند. 

 

دیر گردن گرفتن و شل بودن نوزاد یکی از 

 .نشانه های بیماری است

 در صورت مثبت بودن نتیجه آزمایش چه باید کرد؟

باید توجه داشت که ممبت بودن نتیجه آزمایش همیشه دلیل بر ابتنلای 

نوزاد به بیماری نیست زیرا ممکن است کبد بعری از ننوزادان بنه 

خصوص آنهایی که نار  به دنینا آمنده انند در روزهنای اول تنولند 

خنون  « فنیل آلانین  » هنوز به طور کامل فعال نشده باشد در نتیجه 

آنها به طور طبیعی افزایش نشان می دهد.ولی چند روز بنعند کنه بنا 

رشد نوزاد فعالیت کبد به ور  طبیعی برمی گردد  نتینجنه آزمناینش 

تنا 7اصلاح می گردد. بنابراین تمام آزمایش های ممبت باید بنعند از 

روز دوباره تکرار شود تا نتیجه اول تایید گردد در این مدت و تنا  8

اخذ نتیجه نهایی نوزاد را نباید از شنینرمنادر ینا غنذای منتنعنارف او 

محروم نمود. جواب طبیعی در مرحنلنه اول ینا دوم نشناننه سنلامنت 

نوزاد است ولی نتیجه ممبت در هر دو نوبت دلیل بنر اینن اسنت کنه 

نوزاد باید تا مدتی تحت نظر نتخصص کودکان و کنارشنننا  تنغنذینه 

 قرار گیرد و با رژیم غذایی مخصوص مداوا شود.

 


