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PKU کَ هخفف ػجبست PHENYL KETONURIA فٌیل کتًْْسی است ، اصجولَ ثیوبسی ُبی ژًتیکی است کَ ثَ ػلت 

چْى دس ادساس هجتلایبى هبدٍ ای ثَ ًبم فٌیل کتْى ّجْد داسد ثَ . کوجْد ًْػی آًضین دس کجذ ًْصاداى ثَ ّجْد هی آیذ

 .ُویي دلیل ثیوبسی سا فٌیل کتًْْسی ًبهیذٍ اًذ

 چه عاملی باعث بروز ایه بیماری می شود؟● 

ًْصاد هجتلا ثَ ػلت کوجْد . ثیوبسی پی کی یْ ًْػی اختلال اسثی است کَ اص پذس ّ هبدس ثَ فشصًذ هٌتقل هی ضْد

. آًضین هخػْغی دس کجذ خْد، قبدس ثَ ُضن فٌیل آلاًیي ًیست

ایي هبدٍ دس تشکیت . خْاًذٍ هی ضْد، جضّ هْاد ضشّسی دس سلاهت اًسبى است« فی»فٌیل آلاًیي کَ ثَ طْس خلاغَ 

دس ًْصاداى هجتلا ثَ ایي ثیوبسی هػشف غزاُبی پشّتئیٌی اص جولَ .پشّتئیي ُب هْجْد است ّ ثب غزا ّاسد ثذى هی ضْد

ّ تجوغ آى دس ثبفت ُبی هختلف ثذى « فی»ضیش هبدس ّ یب ضیش خطک هؼوْلی ثبػث افضایص ضذیذ غلظت خًْی 

هی ضْد ّ سضذ ّ تکبهل هغض ّ اػػبة سا هختل هی کٌذ ّ ثَ ضبیؼَ هغضی ّ یب ػقت هبًذگی رٌُی پبیذاس هٌجش هی 

. ضْد

 وشاوه های بیماری● 

 هبٍ اّل صًذگی ظبُش کبهلا سبلوی داسد ّلی ثَ ۳ تب ۲ایي ثیوبسی دس ثذّ تْلذ ُیچ گًَْ ًطبًَ ثبسصی ًذاسد ّ ًْصاد دس 

تذسیج ػلایوی ُن چْى ثی هیلی ثَ خْسدى ضیش، استفشاؽ ثؼذ اص خْسدى ضیش، ثشّص اگضهب ّ جْش دس سطخ ثذى، 

ػشق ثذى ّ ادساس ایي ًْصاداى اغلت ثْی صًٌذٍ ّ ثسیبس ًبهطجْع .ثْسضذى هُْبی سش ثذّى سبثقَ اسثی ظبُش هی ضْد

ایي کْدکبى اغلت ًبآسام ّ پشجٌت ّ جْش . ثب گزضت صهبى کْدک دچبس ػقت هبًذگی رٌُی هی ضْد.کپک هبًٌذ داسد

قذست تکلن ایي کْدکبى ضؼیف ّ ساٍ سفتي آى ُب دچبس هطکل هی ضْد کَ هوکي .اًذ ّ تؼبدل ػػجی خْثی ًذاسًذ

. است ثشای ُویطَ ثبقی ثوبًذ

 تشخیص بیماری● 

هتبسفبًَ تطخیع اغلت ، صهبًی اتفبق هی افتذ کَ .  هبُگی ثسیبس گوشاٍ کٌٌذٍ است۵ ۶تظبُشات ثبلیٌی ثیوبس تب 

ثٌبثشایي .ثیوبسی هٌجش ثَ ػقت هبًذگی رٌُی کْدک ضذٍ است ّ ضبیؼَ هغضی ثَ ّجْد آهذٍ دسهبى ًبپزیش ضذٍ است

ایي آ صهبیص ثبیذ .دس ثذّ تْلذ ًْصاد است« فی»تٌِب ّ ثِتشیي ساٍ تطخیع ایي ثیوبسی اًذاصٍ گیشی غلظت خًْی 

ُشچَ صّدتش دس سّصُبی اّل تْلذ اًجبم ضْد، صیشا تبخیش دس تطخیع ثیوبسی اص ُفتَ سْم ثَ ثؼذ خطشًبک است ّ 

. هوکي است غذهبت هغضی ثَ هؼلْلیت دائن هٌتِی ضْد

 آزمایش چگووه اوجام می گیرد؟● 

سّش خْى گیشی، ثسیبس سبدٍ ّ . آصهبیص سّی قطشٍ خًْی کَ اص پبضٌَ پبی ًْصاد گشفتَ هی ضْد، اًجبم هی گیشد

 ۳ تب ۲ثَ پبضٌَ پبی ًْصاد  (لاًست)ثذّى ضبیؼَ است ثَ ایي تشتیت کَ ثب ّاسد کشدى یک سْصى ظشیف ّ هخػْظ 



قطشٍ خْى سّی کبغز غبفی هخػْظ هی چکبًٌذ ّ ثؼذ اص خطک ضذى کبهل خْى، کبغز غبفی ثشای اًجبم آصهبیص 

 .ثَ آصهبیطگبٍ اسسبل هی ضْد

در صورت مثبت بودن وتیجه آزمایش چه بایذ کرد؟●   

ثبیذ دس ًظش داضت کَ هثجت ثْدى ًتیجَ آصهبیص ُویطَ دلیل ثش اثتلای ًْصاد ثَ ثیوبسی ًیست، صیشا هوکي است کجذ 

ثؼضی اص ًْصاداى ثَ خػْظ آى ُبیی کَ ًبسط ثَ دًیب آهذٍ اًذ، دس سّصُبی اّل تْلذ ٌُْص ثَ طْس کبهل فؼبل ًطذٍ 

ّلی چٌذ سّص ثؼذ ثب سضذ ًْصاد، فؼبلیت کجذ .خْى آى ُب ثَ طْس طجیؼی افضایص ًطبى هی دُذ« فی»ثبضذ، دس ًتیجَ

 سّص ۸ تب ۷ثَ ّضغ طجیؼی ثش هی گشدد ّ ًتیجَ آصهبیص اغلاح هی ضْد ثٌبثشایي دس ایي ضشایط توبم آصهبیص ُب ثؼذ اص 

دس ایي هذت ّ تب هطخع ضذى ًتیجَ ًِبیی ًجبیذ ًْصاد سا اص ضیش هبدس یب .ثبیذ دّثبسٍ تکشاس ضْد تب ًتیجَ اّل تبییذ ضْد

 ۲ّلی ًتیجَ هثجت دس ُش . جْاة طجیؼی دس هشدلَ اّل ّ یب دّم ًطبًَ سلاهت ًْصاد است. غزای هتؼبسف هذشّم کشد

ًْثت دلیل ثش ایي است کَ ًْصاد ثبیذ تب هذتی تذت ًظش هتخػع کْدکبى ّ کبسضٌبط تغزیَ قشاس گیشد ّ ثب سژین غزایی 

.هخػْظ هذاّا ضْد  

 




