
 فنیل کتونوری

 و دنب مایعاتدر آلانین  فنیل آمینه اسید تجمع بیماری، این در اصلی اختلال است. نادر ادرزادیص ژنتیکی منق یک ،کتونوریفنیل بیماری

 غیرطبیعی معجت د.دهمی رخ تیروزین به آلانین فنیل تبدیل برای نیاز مورد آنزیم وجود عدم دلیل به آمینه اسید این تجمع است. عصبی سیستم

 کودک بدن در لانینآ فنیل آمینه اسید تجمع شود.می پوست و مغز در اختلالاتی بروز به منجر و است خطرناک کودک، بدن در آمینه اسید این

 تبدیل وزینتیر به و شکسته هیدروکسیلاز آلانین نیلف نام به آنزیمی توسط بدن به ورود از پس آلانین فنیل شود.می ذهنی ماندگی عقب باعث

 تیروزین سپس باشد.می( BH4ن )تتراهیدروبیوپتر واکنش، این (باشندیها می آنزیمبرخ اجزای از هک پروتئینی غیر هایمولکول) کوآنزیم د.شومی

 مآنزی چنانچه پس شود.می دفع بدن از آن نهایی هایمتابولیت و شده تبدیل مو و پوست دانهرنگ جمله از متعددی مواد به و شده شکسته

 در دن،ب به شده وارد آلانین فنیل ،باشد نداشته وجود ژنی اختلالات دلیل به شودمی ساخته کبد در فقط که «هیدروکسیلاز آلانین فنیل»

 ود.شمی مغز بافت به متعددی هایآسیب سبب و یافته تجمع مغز جمله از مختلف هایبافت

 آلانین نیلف افراد این در شود. تأمین غذا از باید تیروزین ،کتونوری فنیل به مبتلا افراد در است. طریق همین از انسان در تیروزین سنتز راه تنها

 اما شودمی دیلتب لاکتات فنیل و استات فنیل پیروات، فنیل به آلانین، فنیل از کمی مقدار طبیعی افراد در رود.می بالا زیادی میزان به نیز خون

 شوند.می ادرار و خون وارد که شده تولید هاکتون فنیل این از زیادی مقدار آلانین، فنیل میزان بودن بالا علت به کتونوری فنیل به مبتلا افراد در

 در ذهنی ماندگیعقب دلایل از دیگر یکی شود.می ذهنی ماندگی عقب به منجر و کندمی ایجاد اشکال میلین تشکیل در خود نوبه به عمل این

 این سنتز ساز پیش تیروزین باشد.می مانند دوپامین (عصبی هایرسانپیام)نوروترانسمیترهایی تولید کاهش کتونوریفنیل به مبتلا افراد

 است. نوروترانسمیترها

 آن تجمع و آلانینفنیل خونی غلظت شدید افزایش باعث شیرمادر کمتر میزان به و معمولی هایشیرخشک جمله از پروتئینی غذاهای مصرف

 مشتقات و آلانینفنیل تجمع شود.می مبتلایان در پایدار ذهنی ماندگی عقب و مغزی ضایعه نهایت در و اعصاب و مغز تکامل در اختلال بدن، در

 د.کنیم جلوگیری آن رشد از و داده قرار تأثیر تحت را عصبی سیستم هایسلول خصوص به ها،سلول فعالیت مختلف، نسوج در آن غیرطبیعی

 د.افتیم تأخیر به آن درمان و نشده داده تشخیص بموقع بیماری نتیجه در ندارند واضحی هاینشانه تولد، اول هایهفته در متأسفانه ضایعات این

 روتئینیپ ماده هر یا معمولی شیرخشک یا شیرمادر با تغذیه است، کودک مغز تکامل و گیریشکل مرحله ترینحیاتی که بحرانی دوران چنین رد

 لولیتمع به منجر نهایت در و شودمی تضعیف تدریج به کودک ادراک قدرت و هوشی توان و شودمی عصبی ضایعه به منجر یابد ادامه اگر دیگر

 را مطلوب نتیجه دیگر بعدی، هایدرمان و غذایی رژیم و برده بین از را درمان طلایی شانس زمان، گذشت تأسفانهم د.گردمی ذهنی شدید

 ت.داش نخواهند

 انفرزندانش هر تولد در است( بالاتر احتمال این خویشاوندی هایازدواج در معمولاً )که باشند سالم خود و باشند ژن این حامل هردو والدین چنانچه

 هایمارستانب در است، هزینه کم و آسان بسیار بیماری این تشخیص آزمایش که جا آن از لبتها د.دار وجود کتونوریا فنیل به ابتلا احتمال درصد۲۵

 شودمی توصیه کلی طورهب د.کننمی ایشآزم بیماری این عامل بودن دارا نظر از را نوزادان همه پیشرفته، کشورهای از بسیاری هایزایشگاه و

 زا هریک به ابتلا سابقه آنان خانواده در که افرادی ویژه به کنند مراجعه حتماً ژنتیک مشاوران به ازدواج زمینه در اقدام هرگونه از قبل افراد

  دارد وجود ژنتیکی هایبیماری

 در یرتأخ دچار اول هایماه پایان در تدریج به اما است. علامت بدون تولد ابتدای در «کتونوری فنیل» بیماری به مبتلا کودک بیماری: علائم

 وجه،ت کاهش بیقراری، دورسر، کوچکی سن، افزایش با سپس شود.می تشنج و چشم و سر موهای رنگ شدن روشن رشد، کاهش استفراغ، تکامل،

او  IQنمره از  4که تحت درمان قرار نگیرد، به ازاء هر ماه کودک در صورتی کند.می بروز ذهنی ماندگیعقب و هااندام و هادست تکراری حرکات

را از دست خواهد داد. عقب ماندگی مغزی در این بیماری شدید است و کودک مبتلا  IQنمره از  ۵0پایان سال اول کاسته خواهد شد و تا 

 دهدمی کپک بوی آلانین،فنیل هایفراورده وجود دلیل به کودکان این تنفس و ادرار همچنین کند.هدف پیدا میپرفعالیتی همراه با حرکات بی

 د.رومی بین از کودک رشد با که شود مشاهده مبتلا کودکان بدن در )کهیر( پوستی هایراش است ممکن و
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بر روی  کودک پای پاشنه از مویرگی خونآلانین خون قابل تشخیص است. کافی است چند قطره گیری فنیلدر بدو تولد با اندازه بیماری این

وی  تولد از ساعت ۷۲ شود خون نوزاد بعد از گذشتتا آزمایش لازم انجام گردد. توصیه می ،و به آزمایشگاه منتخب ارسال شود گرفتهکاغذ فیلتر 

 در گرممیلی ۲0 از بالاتر «آلانین فنیل» سطح اگر شود تا منفی کاذب کاهش یابد.این موجب می .و بعد از شروع تغذیه با شیر گرفته شود

 د،باش نرمال هم تتراهیدروبیوپترین فاکتور غلظت طرفی از و باشد بالا آلانینفنیل ادراری هایمتابولیت و نرمال تیروزین سطح و باشد لیتردسی

  ت.اس مسجل «کتونوریا فنیل» تشخیص

 مبتلا کودک و بود خواهد خوب آگهیپیش نوزادی ابتدای از «کتونوری فنیل» مخصوص شیر شروع و زودرس تشخیص صورت در درمان:

 رمنج رفتاری اختلالات و دورسر کوچکی ذهنی، ماندگیعقب بروز به درمان در تأخیر ولی شود؛ برخوردار مناسب رفتار و خوب هوش از تواندمی

 رژیم طریق زا ت.اس کودک ذهنی ماندگی عقب از پیشگیری منظور به بدن در آلانینفنیل مقدار کاهش بیماری، این درمان از دفه د.ش خواهد

ت با آزمایشا و باید تحت نظر یک متخصص تغذیه تنظیم گردد، این رژیم داشت نگه نرمال حد در را «آلانینفنیل» سطح توانمی غذایی مناسب

 در گرممیلی ۶ تا ۲ بین زندگی اول سال ۱۲ در آلانینفنیل سرمی سطح آلانین خون اطمینان حاصل شود.مکرر خون از سطح مناسب فنیل

 ودکک به کافی کالری و کلسیم ها،ویتامین آن موازات به باید ولی شود؛می داشته نگه لیتردسی در گرممیلی ۱0 تا ۲ تا آن از بعد و لیتردسی

 د.شومی شروع بتدریج مخصوص غذاهای نیز ماهگی ۶ از بعد برسد.

 کمتر مقدار هب و هانان و برنج چربی، نشاسته، میوه، انواع سبزیها، زمینی،سیب از تواندمی دارد بیشتری نیاز تغذیه به کودک چون سن افزایش با

 به توجه با بیمار هر غذایی رژیم شود. گیریاندازه سرم «آلانینفنیل» سطح باید منظم فواصل در البته نماید. استفاده شیرمخصوص و حبوبات از

 بهره در اشکال به منجر بزرگسالی در مناسب غذاییرژیم ادامه عدم همچنین گردد. تعیین تغذیه کارشناس توسط بایستی آلانینفنیل سطح

  .کنند رعایت عمر همه برای را آلانینفنیل از محدود رژیم بیماران شودمی توصیه بنابراین شودمی بیمار شناختی عملکرد و هوشی

 بیماران حاملگی

 هنگام در اام کنند، ازدواج توانندمی برخوردارند نرمال عقل از و رسیده بلوغ به و شده داده تشخیص موقع به که کتونوری فنیل به مبتلا دختران

 فرزندشان است ممکن باشد. بالا افراد این در سرم آلانینفنیل سطح اگر چون گیرند، قرار سرم آلانینفنیل سرمی گیریاندازه تحت باید حاملگی

 د.بیای دنیا به مانده عقب و کوچک سر دور با
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