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فنیل کتونوري
کلماتازترتیببهPKUحروف

PHENYL .KOTON.URIA

.استشدهگرفته

استژنتیکبیماریهایازیکی



بیماری به علت کمبود 

نیل فنوعی آنزیم کبدی که 

یده نامآلانین هیدروکسیلاز 

میشود به وجود می آید و 

نوزادمبتلا قادر به هضم 

ر د.فنیل آلانین نمیباشد

ادرار مبتلایان به این 

ل بیماری موادی به نام فنی

ن به همی.کتون دفع میشود 

دلیل بیماری را فنیل 

.کتونوری نامیده اند



فنیل آلانین چیست؟

استضروريآمینهاسیدیک*

واردبدنبهغذاوشیرطریقاز*

میشود

استفادهپروتئینساختبرای*

میشود

یمتجزیهطبیعیبطورآناضافه*

.گردد



نین تجزیه توسط آنزیم فنیل آلا

ین هیدورکسیلاز است کمبودا

ی آنزیم یا کوفاکتور آن یعن

ب تترا هیدروبیوپترین موج

تجمع فنیل کتون در بدن   

و روی رشد و . می شود

تکامل مغز و اعصاب اثر 

میگذارد و ضایعه مغزی و 

عقب ماندگی ذهنی پایدار را

.  موجب میشود



علائم و نشانه ها عمومی

هبنداردبارزینشانهتولدبدودر

قراریبیچونعلائمیتدریج

وپوستی،ضایعات،استفراغ

،بوریبدنسطحدرجوش

فامیلیسابقهبدونسرموهای

وعرقمطبوعناوزننده،بوی

.میشودظاهرادرار

عقبدچارکودکزمانگذشتبا

فعالیبیشوذهنیماندگی

راهوکردنصحبت.میگردد

واستتاخیرباکودکرفتن

مشکلدچارکودکتکاملسیر

.میگردد



اپیدمیولوژي
بر 60000تا 3000در 1بروز در جهان بین 

حسب کشور متفاوت است 

.  است12000تا 8000در ایران در 1

.8000در 1در کرمانشاه 



انواع بیماری



PKU کلاسیک
و تیروزین خون طبیعی  20mg/dlفنیل آلانین خون بیش از

ش باشد و همچنین متابولیت هاي فنیل آلانین در ادار افزای

کوفاکتور )یافته باشد و اختلال مربوط به تتراهیدروبیوپترین 

فنیل آلانین هیدروکسیلاز رد شود

کودك در صورتی که تحت درمان قرار نگیرد، به ازاء هر ماه 

ال نمره ازضریب هوشی او کاسته خواهد شد و تا پایان س4

.نمره را از دست خواهد داد50اول 

رژیم غذایی مناسب:درمان



MILD PKU

ین اگر قسمتی از فعالیت آنزیم فنیل آلان
نیل هیدروکسیلاز باقیمانده باشد، غلظت ف

میلی گرم در 20تا 10آلانین خون بین 
به این این موارد.دسی لیتر خواهد بود 

mild pkuگفته میشود.



فنیل کتونري بدخیم
آیدمیوجودبهBH4یاپترینبیوهیدروتتراکمبوداثردر

ایی کودکانی که آزمایش آنها مثبت میشود ،نقص در آنزیم ه% 2حداقل در 

را  موجب می شوند در این کودکان حتی 4BHاست که ایجاد یا تجدید 

زي ادامه در صورتی که فنیل آلانین خون کنترل شود پیشرفت صدمه مغ

.می یابد

.میلیگرم در دسی لیتر است20در نوع بدخیم فنیل آلانین خون کمتر از 

فعالی رژیم درمانی در فنیل کتونری بدخیم نقشی ندارد ولی در درمان بیش

.موثر است



BH4 چیست

4BH هیدروکسیلازکوفاکتور آنزیم فنیل آلانین ،

ت تیروزین هیدروکسیلاز و تریپتوفان هیدروکسیلاز اس

لازم برای عملکرد آنزیم فنیل آنالین هیدروکسیلاز BH4وجود 

.است

کوفاکتور چیست؟

اجزاء غیر پروتئینی آنزیم که نقش کاتالیزور دارند



4BHعلائم کمبود
وري از نقطه نظر بالینی علائم این بیماري شبیه بیماران فنیل کتون

کلاسیک است 

ماهگی ادامه می 3ولی با وجود رژیم درمانی مناسب، علائم شان بعد از 

.یابد 

 loadingکه به .است 4BHیکی از راه های تشخیص این بیماری تجویز

test 4در این روش.معروف استBHیا .  خوراکی داده می شود

ل داخل ورید تجویز می شود و در بیماران مبتلا به این کمبود، فنی

.ساعت طبیعی می گردد6تا 4آلانین خون طی 

.  باشدتست در حالی انجام می شود که رژیم غذایی کودك حاوي فنیل آلانین



فنیل آلانینمی گذرا
می افزایش فنیل آلانین خون در تیروزینمی گذارا نوزادان رخ

وقتی توانایی نوزادان براي اکسیده کردن تیروزین. دهد

نیل ف. تکامل یابد، سطح فنیل آلانین خون طبیعی خواهد شد

د آلانین ترانس آمیناز نیز اگر وجود نداشته باشد یا به ح

ورتی کافی تکامل نیافته باشد، می تواند این مشکل را در ص

.  ایدکه نوزاد محتواي پروتئینی شیرش بالا باشد، ایجاد نم

می 30این نوزادان حتی وقتی سطح فنیل آلانین خونشان به

گذرا رسد فنیل کتونوري ندارند و مبتلا به فنیل آلانینمی

ا داشته هستند و اگرشیر آنها محتواي پروتئینی شیر انسان ر

باشد وضعیت طبیعی پیدا می کنند



پیشگیري

–تولدبدو.غربالگری-1

پاپاشنه

ازبیماریتشخیصدرتاخیر

موجببعدبهدومهفته

.میشودمغزیصدمه

ههفتتشخیصزمانبهترین

.استتولددومتااول



و آزمایش ژنتیکی والدین-2

سقط جنین مبتلا



درمان
بیماراندرشدهکنترلآلانینفنیلسرمیسطح

2 mg/dlاستسال12ازبزرگترکودکانبراي10تا.

2 mg/dlاستسال12زیرکودکاندر6تا.

غذاییرژیمکنترلشدتکودكعمرازسال6ازبعدگرچه

غذاییمخصوصرژیم،استضروريلیکنیابدمیکاهش

.یابدادامهبالینیتیمنظرتحتعمرپایانتا



درمان فنیل کتونري بدخیم
یا داخل ورید .  خوراکی4BHتجویز

لانین در بیماران مبتلا به این کمبود، فنیل آ

.ساعت طبیعی می گردد6تا 4خون طی 

ی تست در حالی انجام می شود که رژیم غذای

کودك حاوي فنیل آلانین باشد



نکته مهم

هدف از غربال گری شناسایی بیماران و ارائه

خدمات مراقبت است  

اما اگر نتوانیم خدمات درمانی ومراقبت را به 

ری بیماران شناسایی شده ارائه دهیم غربال گ

. بی فایده است



خلاصه اي ازبرنامه کشوري
:هدف کلی

کاهش بار بیماري فنیل کتونوري
:اهداف اختصاصی  

بروز بیماريکاهش  1-

کاهش معلولیت جسمی 2-

کاهش عقب ماندگی ذهنی 3-

کاهش صدمه به خانواده به عنوان واحد زیر بناي اجتماع 4-

:استراتژي ها

غربالگري و شناسایی کودکان مبتلا و درمان استاندارد آنها 1-

مشاورة ژنتیک و تشخیص پیش از تولد در خانواده و فامیل نزدیک بیمار 2-

ساماندهی خدمات بالینی 3-



وظایف مرکز بهداشتی درمانی و خانه 
بهداشت

سويازشدهاعلامپوششتحتمنطقهدرساکنشدهشناساییجدیدبیمارانفوريارجاع1-
درمانیبرنامهشروعبراياستانمرکزمنتخببیمارستانبهبهداشتمرکز

نتخبمبیمارستانبهشدهتعیینهايوعدهبراساسبیماردرمانازغیبتمواردپیگیري2-

ینآیوکشوريدستورالعملاساسبربالاترسطوحبهاطلاعاتارسالوثبتآوري،جمع3-
شدهتعیینزمانومرتبطفرمهايدرمربوطه،هاينامه

بالاترسطوحتوسطشدهتعیینآموزشیهايبرنامهدرشرکت4-

وآموزشیمتونبراساسبرنامه،اهدافبهدستیابیراستايدرباردارمادرانآموزش5-
خطرمطابقدرمعرضزوجینعنوانتحتمربوطههاينامهآیینوکشوريدستورالعمل

ژنتیکمراقبتوضعیتاعلامفرم

PKUبیمارانوالدینازمراقبت6-

هاينامهآئینوهادستورالعملمرتبط،آموزشیمتوندسترسقابلومنظمآرشیو7-
آنهاروزرسانیبهوبرنامهبهمربوط



وظایف مرکز بهداشت شهرستان

شهرستانژنتیککمیتهتشکیل-1

هااهوزایشگهابیمارستانبهداشتی،مراکزوبهداشتیمعاونتبهشهرستاندرگیرينمونهمراکز/مرکزاسامیمعرفی-2

دولتیوخصوصیازاعم

شهرستانمنتخببیمارستانپیشنهادوشناسایی-HPLC4گیرندهآزمایشگاهمعرفیوشناسایی-3

آموزشاجرايدرمشارکت-7مستمرنظارتوپایش-6عملیاتیبرنامهطراحی-5

مشکوكمواردگیريپیوفراخوان-8

بسترينوزادانمشخصاتپیگیريوثبت-10تائیدآزمایشاطلاعاتپیگیريوثبت-9

منتخببیمارستانبهشدهشناساییموردمراجعهوارجاعپیگیري-11

مربوطههايفرمدراطلاعاتکلیهارسالوآوريجمعوثبت-12

شهرستانژنتیککمیتهدرکنندهشرکتافرادجهتابلاغصدور-14لازمامکاناتتوزیعومستمرتداركپیگیري-13

بهداشتیمعاونتوشبکهریاست)بالاترسطوحبهبرنامهاجراينحوهازگزارشارائه-15

هادستورالعملومتون،توزیعوتکثیر-17راهکاروپیشنهاداتارائه-16

مثبتهايآزمایشجوابفورياعلام-18

مراقبتدرخواستفرمدرمنتخببیمارستانسويازشدهمعرفیافرادنامفورياعلام-19

بخشیبرونهايهماهنگی-21منظمآرشیو-20

مستمررسانیاطلاعوآموزش-23ژنتیکتشخیصآزمایشاتجهتارجاعوگیريپی-22

مناسبنمونهاخذبرايگیرينمونهمراکزبرشهرستانآزمایشگاهکارشناسنظارت-24



روش اجراي برنامه
نتلفتوسطراامراینشدن،مثبتصورتدرودادهانجامراآزمایشاتها،نمونهدریافتمحضبهآزمایشگاه

لافاصلهبمسئولنیرويورساندمیدستورالعملدرشدهتعیینبهداشتینیروهاياطلاعبهفوريوفاکس،
نمونه.نمایدمیفراخوانتائیدآزمایشجهتفیلترکاغذنمونه/سرمینمونهاخذرابراينوزادوالدین
دروشودارسالHPLCمنتخبآزمایشگاهبهآزمایشانجامبرايوتهیهروزهمانفیلترکاغذ/سرمی
بافوراآزمایش،شدنمثبتصورت میاعلامبهداشتمعاونتوشهرستانبهداشتمرکزبهوفاکستلفنً 
سازدمیآگاهرانوزادسکونتمحلدهندهپوششدرمانیبهداشتیمرکزشهرستان،بهداشتمرکز.گردد
بهارجاعفرمدریافتوازراهنماییبعدراایشانونمایدمیفراخوانرانوزادوالدینمرکز،اینو

میانجامنوزاددرموردالعملدستوربامطابقدرمان.نمایدمیارجاعمددکاريواحدمنتخببیمارستان
.نمایدمیارسالارجاعمحلشهرستانبهوتکمیلراارجاعفرمدومقسمتمنتخببیمارستانوگردد

ارمواردبهداشتمعاونتوداردمیارسالبهداشتمعاونتبهماهانهراموارداستان،مرکزمنتخببیمارستان
بتمراقونمایدمیگزارشبهداشتخانهوبهداشتمرکزبهآنجاازومربوطهشهرستانبهداشتمرکزبه

شودمیانجامبیمارمراقبتگزارشبراساسایشان

ورمانیدبهداشتیمراکزسويازژنتیکمراقبتوضعیتاعلامفرمدروالدینوبیمارمراقبتوضعیتگزارش
.شودمیارسالشهرستانبهداشتمرکزبهبهداشتهايخانه



:آزمایش تشخیص پیش از تولد

راهی مطمئن جهت پیشگیری از فنیل کتون اوری

بارداریازقبلژنتیکیمشاورهانجام*

تولدازپیشتشخیصآزمایش*

ازتولدبعد5تا3روزدرنوزاداندرغربالگریآزمایشانجام*

نوزادانموقعبهدرمانوسریعتشخیص*

.کودکغذاییرژیمودرمانیبرنامهمنظمپیگیری*

دانشگاه علوم پزشکی و خدمات بهداشتی درمانی کرمانشاه

مرکز بهداشت شهر ستان کرمانشاه

کلید غلبه بر معلولیتها:پیشگیری 

 



کارت مراقبت بیمار

............:جنس:...................مادرخانوادگیونامنام:...................پدرنام:.....................بیمارخانوادگینامونام

:..........دهندهپوششدرمانیبهداشتیمرکزنام:...................معالجپزشکنام:...................والدینفامیلینسبت...../....../:......تولدتاریخ

:................................................................................................................تلفنشمارهودقیقآدرس

...............وضعیت  مراقبت در بیمارستان منتخب در سالماه

عدمدرصورتمراقبتتاریخ

دلیلمراقبتانجام

شودذکر

اقدامات انجام شده در این مراقبت

مشاوره 

تغذیه

تحویل شیر

خشک

ویزیت آموزش

پزشک 

متخصص

مشاوره 

روانشناس

سایر

ذکر شود

توضیحاتامضاء رابط برنامه در بیمارستان

فروردین

اردیبهشت

خرداد

تیر

مرداد

شهریور

مهر

آبان

آذر

دی

بهمن

اسفند

رکزمبهنسخهمادرویکدراختیارنسخهیک-درمانتحتبیمارستاندرنسخهیک-درمانیبهداشتیمرکزدرنسخهیک.میگرددتهیهنسخه4درکارتاین:توضیح

.گرددارسالکرمانشاهشهرستانبهداشت



..........سال..........سه ماهه.................فرم آماری  مراقبت و اطلاعات بیماران فنیل کتون اوری   درکز بهداشتی درمانی

............:جنس:...................مادرخانوادگیونامنام:...................پدرنام:.....................بیمارخانوادگینامونام

:...................معالجپزشکنام:...................والدینفامیلینسبت...../....../:......تولدتاریخ

:................................................................................................................تلفنشمارهودقیقآدرس

وضعیت  مراقبت درمرکز بهداشتی درمانیوضعیت  مراقبت در بیمارستان منتخب ماه

انجامعدمدرصورتمراقبتتاریخ

ودشذکردلیلمراقبت
عدمدرصورتتمراقبتاریخاقدامات انجام شده در این مراقبت

لدلیمراقبتانجام

شودذکر

اقدامات انجام شده در این مراقبت

مشاوره 

تغذیه

ر تحویل شی

خشک

ویزیت آموزش

پزشک 

متخصص

مشاوره 

روانشناس

سایر

ذکر شود
ارجاع به آموزش

ببیمارستان منتخ

ارجاع به 

پزشک 

متخصص

سایر

فروردین

اردیبهشت

خرداد

تیر

مرداد

شهریور

مهر

آبان

آذر

دی

بهمن

اسفند

بیمارانماهیانهراقبتموپیگیری.میگرددثبتفرمدروتکمیلبیمارانمراقبتکارتاساسبربیمارانمراقبتبخشاطلاعات.میگرددارسالبیماریهاواحدبهفصلیصورتبهوتکمیلبیمارانجهتفرماین:توضیح

.استالزامی

:..................امضاء:.........................تاریخ:.....................فرمکنندهتکمیلخانوادگینامونام



با آرزوی سلامتی


