
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 غربالگری 

، همزمان با غربالگری کم  PKU غربالگری

کاری مادرزادی تیروئید نوزادان در کلیه 

روزه با گرفتن نمونه خون  ۵تا  ۳نوزادان 

از پاشنه پا انجام می شود و در صورت 

مشکوک بودن، نوزادان فراخوان شده و 

پس از انجام آزمایش تائید و تشخیص 

از ایجاد بیماری، به منظور پیشگیری 

تحت رژیم غذایی و درمان قرار  ،عوارض

 می گیرند

 

 

 

 

ارثی است  بیماری متابولیکیک  فنیل کتونوری

که چنانچه پدر و مادر هر دو نفر ژن معیوب و 

مسبب بیماری را به فرزندشان منتقل کنند، کودک 

  به این بیماری مبتلا می شود.

 ۵000در هر  1در ایران با شیوع  PKUبیماری   

نوزاد  400تا  ۳00تولد میباشد یعنی سالیانه بین 

  در ایران متولد میشوند. PKUمبتلا به 

مبتلا به بیماری فنیل کتونوری در ابتدای  کودک

تولد بدون علامت است. اما به تدریج در پایان 

های اول دچار تأخیر در تکامل، استفراغ، ماه

کاهش رشد، روشن شدن رنگ موهای سر و چشم 

سن، کوچکی  شود. سپس با افزایشو تشنج می

توجه، حرکات تکراری  دورسر، بیقراری، کاهش

ماندگی ذهنی بروز ها و عقبها و اندامدست

کند. همچنین ادرار و تنفس این کودکان به می

های فنیل آلانین، بوی کپک دلیل وجود فراورده

های پوستی )کهیر( در دهد و ممکن است راشمی

بدن کودکان مبتلا مشاهده شود که با رشد کودک 

توانند اسید آمینه میاین کودکان ن .روداز بین می

را که اغلب در پروتئین « فنیل آلانین»ای به نام 

رد، هضم شیر مادر، شیر خشک و شیر گاو وجود دا

ماندگی ذهنی عقب کنند و از عوارض آن بروز

  است.

 

 

 

 نمونه گیری چگونه انجام می شود؟

پس از گرم کردن پای نوزاد و تمیزز کزردن 

ناحیه مورد نظر با ماده ضد عفزونی کننزده 

مخصوص، با استفاده از یک سزوزن خزاص 

)لانسززت( کززه بززه پاشززنه پززای نززوزاد زده 

بزر روی کاغزذ شود، چند قطزره خزون می

 ۳آوری شده و پزس از صافی مخصوص جمع

 .شودساعت در حرارت اتاق خشک می 4تا 

 
 
 

 نتایج چگونه تفسیر میشوند؟

اگر نتیجه آزمایش غیر طبیعزی باشزد ایزن 

بدان معنی نیست که نوزاد حتماً بیمار است 

بلکززه مفهززوم آن چنززین اسززت کززه بایززد 

های تکمیلی روی خون نزوزاد انجزام تست

و همچنززین مززورد مشززاوره پزشززک  شززود

متخصص اطفال قرار گیرد و آنگاه در صورت 

تأیید بیماری، درمان به سرعت آغاز گزردد. 

روش درمان به نوع بیماری بسزتگی دارد و 

هزای غزذایی مخصزوص و دارو شامل رژیم

 . است



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 علایم بیماری فنیل کتونوری چیست؟

 نوزاد تولد اول چهارماه در حتی و تولد بدو در 

توان این بیماری را تشزخیص نمی علایم روی از

داد. معمولا استفراغ زیاد علامتی است که ایزن 

زمان و بزا بزالا  رو به مروگروه از نوزادان دارند 

دان علائم ظاهر در خون نوزا نآلانی فنیل رفتن

ین تا یک حدی بزرای بزدن نشود. فنیل آلامی

و اگزر زیزاد شزود عزوارض جبزران لازم است 

ناپذیری را روی مغز این بیمزاران بزر جزا مزی 

گذارد و هر یزک مزاهی کزه تشزخیص تزاخیر 

داشته باشد چهار نمره از هوش این نوزادان کم 

می شود و اگر درمان این بیماری یک سزال بزه 

نمره کم مزی شزود کزه عقزب  ۵0تاخیر بیفتد 

 ماندگی شدید ذهنی است.

مخصزوص  ریزودهنگام و شزروع شز صیختش 

 شودیموجب م ینوزاد یاز ابتدا یکتونور لیفن

کودک مبزتلا بتوانزد از هزوش خزوب و رفتزار 

در درمان بزه  ریمناسب برخوردار شود، اما تأخ

دور سزر و  یو کزوچک یذهن یبروز عقب ماندگ

 منجر خواهد شد. یاختلالات رفتار

 

 بیماری فنیل کتونوری مراقبت و درمان

استفاده از شیر خشک مخصوص تا شش 

از شش ماه به بعد نوزاد تغذیه کمکی و  ماهگی

حاوی مواد مغذی، کند، شیر خشک مصرف می

اسیدهای آمینه و پروتیین است و استفاده از 

 می توصیه کودکان برای ها مکمل بعضی از 

 . دشو

در سه سال اول هر چهار ماه یکبار و بعد از 

بزرگ تر شدن کودکان هر شش ماه یکبار 

 کودکان از ن گروهآزمایشات تکمیلی برای ای

 میزان و نداشتن خونی کم و شود می انجام

یگر بیماران چک می شود و د موارد و کلسیم

در صورت داشتن کمبود این بیماران نمی 

و توانند همه مواد غذایی را استفاده کنند 

 مصرف مکمل ها برای آنها شروع می شود.

 1۲کودکان تراکم استخوان هم برای سنجش 

مادران این خانواده  بالا انجام می شود.سال به 

باید اگر قصد بارداری مجدد داشته باشند ها 

تا نهم بارداری به مرکز هفته هفتم حتما 

و درخواست کلینیک پی کی یو مراجعه کنند 

انجام آزمایش ژنتیک را از جنینی کودک 

 داشته باشند.
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