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فنیل كتونوریا چھ بیماري است؟
بھ ترتیب از اول كلمھ ھاي  p,k,uحروف •

Uria,Keton,Phenyl گرفتھ شده است.

.ودیك بیماري ارثي است كھ از پدر و مادر بھ فرزند منتقل می ش•

 این بیماري بھ علت كمبود و یا عدم وجود آنزیم فنیل آلانین•
دن می ھیدروكسیلاز است این آنزیم باعث ھضم فینل الانین در ب
.شود و در این بیماری این آنزیم در کبد ساختھ نمی شود
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فنیل الانین چیست؟
ست ضروری برای سلامت بدن ا) اسید امینھ(فنیل الانین ماده ای •

. کھ در مواد پروتئینی وجود دارد
، مواد پروتئینی در انواع گوشت ھا، تخم مرغ، جگر، حبوبات•

.است...) پستھ، بادام، فندق، گردو، و( مغز ھا 
ر نتیجھ در این بیماری چون بدن قادر بھ ھضم فنیل الانین نیست د•

ر بدن شده مصرف مواد پروتئینی باعث افزایش شدید فینل الانین د
ھ و تجمع آن باعث اختلال در رشد و تکامل مغز شده و بھ ضایع

.مغزی و عقب ماندگی ذھنی منجر می شود
•  



٨٨اردي بھشت  ٢٩ كلاس آموزشي خانواده بیماران مبتلا بھ فنیل كتونوریا

علائم بیماري چیست؟
ای این بیماری در بدو تولد نشانھ واضحی ندارد و ظاھر نوزاد در ھفتھ ھ•

.اول زندگی سالم است

ولی بھ تدریج علائمی مانند تاخیر در رشد و تکامل، بی قراری،  •
، بوی استفراغ،ضایعات پوستی در سطح بدن، بور شدن موھای سر و بدن

.زننده و نامطبوع عرق و ادرار ظاھر می شود

با گذشت زمان و در صورت عدم درمان ، کودک دچار عقب ماندگی •
ھم چنین .می شود) پر جنب و جوش( ذھنی و نا آرامی و بیش فعالی

.صحبت کردن و نشستن و راه رفتن کودک مختل می شود
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درمان بیماري چیست؟

و  اگر بھ موقع تشخیص داده شود با برنامھ غذایی مخصوص•
مراقبت ھای لازم قابل درمان است

میزان موفقیت بھ زمان شروع درمان ومراقبت ھای بعد از آن •
ھرچھ تشخیص و درمان زودتر آغاز شود ، .بستگی دارد

.موفقیت بیشتر است

ر مصرف شیر مخصوص و مواد غذایی با فنیل آلانین کم زی•
.نظر پزشک و کارشناس تغذیھ تنھا راه درمان است
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 فنیل كتونوریا چگونھ منتقل مي
شود؟

مي  بیماري فنیل كتونوریا ارثي است و از والدین بھ فرزندان بھ ارث•
.رسد

نوریا احتمال تولد فرزند مبتلا بھ فنیل كتو% ٢۵در ھر بار باردار شدن ، •
نوزاد كھ بھ دنیا مي آید یك نوزاد احتمال ابتلا بھ  ۴یعني از ھر ( است
PKU دارد (
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ھستم و مي خواھم دوباره  PKUمن داراي فرزند مبتلا بھ 
كنم؟بچھ دار شوم و فرزند سالمي داشتھ باشم، چكار باید ب

مراجعھ بھ مراكز مشاوره ژنتیك در نزدیكي محل سكونت  .۱

.انجام آزمایش ژنتیك براي خود و ھمسرتان قبل از باردار شدن.۲

نمونھ برداري از جنین و انجام آزمایش ژنتیك در حین بارداري .۳

)بارداري ١٠تا٨ھفتھ ( 

.در صورت سلامت جنین، ادامھ بارداري بلامانع است.   ۴

.در صورت بیمار بودن جنین، اجازه سقط داده شده و ختم بارداري مي شود.   ۵
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ھ فرزند من مبتلا بھ فنیل كتونوریا است و قصد ازدواج دارد، چ
كاري لازم است انجام دھد تا بتواند صاحب فرزند سالم شود؟

دن مراجعھ بھ مركز مشاوره ژنتیك در نزذیكي محل سكونت قبل از جاري ش•
)ي بگیردتا بتواند تصمیم عاقلانھ و مناسب(ھر گونھ عقدي و در ابتداي آشنایي 

):سھ حالت مي تواند رخ دھد(انجام آزمایش ژنتیك براي ھمسر آینده •

دون اگر ھمسر آینده، ژن بیماري را نداشتھ و كاملاً سالم باشد، ازدواج كاملا ب-١
ناقل  فرزندان( مشكل است و نیازي بھ بررسي جنین در زمان بارداري نیست

)خواھند شد
لا احتمال تولد فرزند مبت) ناقل ژن(اگر ھمسرداراي یك ژن بیماري باشد  -٢

تا در  نیاز بھ بررسي جنین در دوران بارداري استخواھد شد و % ۵٠
.صورت لزوم سقط انجام شود

لد فرزند احتمال تو) دو ژن( اگر ھمسر نیز خود مبتلا بھ فنیل كتونوریا باشد -٣
   .است% ١٠٠مبتلا بھ فنیل كتونوریا 
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آیا امكان دارد این بیماري بھ ھر دلیلي از بدن 
فرزندم رخت بربندد؟

ر چون این بیماري ژنتیكي است در تمام طول عمر ھمراه بیما•
.خواھد بود

بھترین راه كنترل بیماري، اجراي دقیق و مصرف شیر •
.مخصوص است

ذر و متاسفانھ بعضي خانواده ھا بھ علت بعضي باور ھا و با ن•
كار  این.نیاز، رژیم غذایي فرزند دلبند خود را قطع مي نمایند

.لطمھ بزرگي بھ فرزندشان وارد مي كند
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 آیا ارتباطي بین رژیم كم پروتئین و ریزش مو
وجود دارد؟

باشد  در صورتي كھ پروتئین رژیم دریافتي خیلي كم•
مي تواند باعث ریزش مو شود و ریزش مو در 

شتر بیماراني كھ رژیم خود را خوب كنترل نمي كنند بی
.دیده مي شود
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ر براي جلوگیري از حالت تھوع پس از مصرف شی
فرمولا چھ اقدامي لازم است؟

 در صورتي كھ معده بیمار ھنگام مصرف شیر، خالي•
 لازم است شیر در حجم.باشد حالت تھوع دست مي دھد

كم و بھ دفعات ھمراه با میان وعده ھاي روزانھ 
.مصرف شود و معده خالي نباشد
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 علت پیدایش سردرد پس از مصرف شیر فرمولا
چیست؟

بھ احتمال زیاد معده بیمار ھنگام شیر خوردن خالي •
 شیر بھتر است ھمراه با میان وعده در طول روز.است

.خورده شود
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یا اگر میزان شیر دریافتي بیمار كافي نباشد، آ
احتمال سرماخوردگي بالا مي رود؟

 اگر میزان مصرف شیر كمتر از میزان تعیین شده•
دن باشد، بھ علت كمبود پروتئین در بیمار، مقاومت ب

 كاھش یافتھ و در نتیجھ تعداد دفعات سرماخوردگي
.بیشتر مي شود
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نوفن آیا استفاده از قطره، شربت و یا قرص استامی
بعد از تزریق واكسن اشكالي دارد؟

در موارد ضروري و خاص ایرادي ندارد ولي در ھر •
حال قبل از استفاده از ھر دارویي باید با پزشك 

.متخصص اطفال خود مشورت نمایید
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علائم ظاھري كاھش فنیل الانین خون چیست؟

م خواب آلودگي، بیحالي، ك: علائم كاھش فنیل الانین•
بروز دانھ ھاي قرمز بر (اشتھایي، مشكلات پوستي

، تب و استفراغ )صورت، شكم و كشالھ ران و پاھا
.خستگي و عدم وزن گیري

خصص آزمایش فنیل الانین باید بھ طور منظم طبق دستور پزشك و مت: تـوجھ(
انین تغذیھ انجام شود و امكان تعیین قطعي بالا و یا پایین بودن فنیل اْ 

)براساس علائم ظاھري وجود ندارد
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  ؟علائم ظاھري افزایش فنیل الانین خون چیست

د بي قراري شدید، كم خوابي، بور شدن موھا، ، بوي ب•
عرق و ادرار، عدم تمركز

آزمایش فنیل الانین باید بھ طور منظم طبق دستور پزشك و : تـوجھ(
ودن فنیل متخصص تغذیھ انجام شود و امكان تعیین قطعي بالا و یا پایین ب

)اْانین براساس علائم ظاھري وجود ندارد
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از چھ زماني  PKUشروع تغذیھ تكمیلي كودكان 
آغاز مي شود؟

  )مانند دیگر كودكان( ماھگي است  ۶زمان شروع تغذیھ كمكي از •
ر البتھ شروع آن مي تواند با نظر كارشناس تغذیھ زودت.

.انجام شود
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مصرف كدام یك از غذاھاي زیر براي این كودكان 
ممنوع است؟

شیر و لبنیات معمولي•
كشك•
انواع گوشت•
تخم مرغ•
بستني تولید شده از شیر و كاكائو•
انواع آجیل•
انواع شیریني معمولي تھیھ شده از تخم مرغ و آرد•
شكلات ھا•
)بھ جز بیسكویت مخصوص رژیمي( انواع بیسكویت ھا •
عصاره ھاي گوشت و مرغ مثل گالینابلانكا و غیره•
انواع پاستل•
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مصرف چھ داروھایي براي این بیماران ایراد دارد؟

داروھاي حاوي اسپارتام•

انتي بیوتیك فارمنتین•

كلستیرامین•
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د گاھي اوقات این بیماران از مصرف شیر گروه سني خو
ر آیا مصرف شیر گروه سني پایین ت.خودداري مي كنند

اشكال دارد؟

بھ طور كلي ھر گروه سني شیر مخصوص خودش را باید •
زیرا این شیر ھا با توجھ بھ نیاز ھاي غذایي، .مصرف كند

ویتامیني و اسید ھاي امینھ براي رشد ھر گروه سني در نظر 
.گرفتھ شده است

، باید اگر كودك مجبور بھ مصرف شیر گروه سني پایین تر شود•
واند مقدار شیر بیشتري مصرف كند تا نیاز ھاي بدن خود را بت
د از تامین كند، این كار باعث شده اشتھایش گرفتھ شده و نتوان

.ودغذاھاي دیگر استفاده كند ودر نتیجھ باعث اختلال رشد مي ش
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ر آیا مي شود براي مصرف راحت تر شیر، بھ شی
مخصوص، مواد دیگري اضافھ نمود؟

بلھ مي توان انواع اسانس ھاي مجاز خوراكي، آب میوه •
.ھا، موز و طعم دھنده ھا، را استفاده كرد

ب شیر مخصوص را نباید حرارت داد و گرم نمود بلكھ باید با آ: توجھ•
.ددر نتیجھ این شیر را نمي توان ماست ز.جوشیده سرد شده تھیھ كرد
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آیا سھ بار آبكش كردن برنج، في را كاھش مي 
دھد؟

.تا بھ حال آزمایش خاصي در این زمینھ انجام نشده است•
ن و فنیل آبكش كردن برنج خارجي، تاثیر خاصي بر میزان پروتئی•

.الانین ندارد
یجھ آبكش كردن برنج داخلي و مرغوب، میزان پروتئین و در نت•

اما این كار بھ قیمت از دست دادن .في را كمي كاھش مي دھد
یار كھ براي سلامت سیستم عصبي بس» ب«ویتامین ھاي گروه 
.مھم است، مي شود

  .از سھ بار آبكش كردن برنج جداً بپرھیزید: توجھ•
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میزان آب شیر ھاي مخصوص چگونھ تنظیم مي 

  شود؟
 ۵بھ طور معمول ھر •

سي  ٣٠گرم شیرباید در 
.سي آب حل شود

ر مي توانید كل میزان شی•
مورد نیاز فرزند خود را 

از كارشناس تغذیھ 
بپرسید و با ترازوي 
گرمي كشیده و كنار 

 بگذارید و این میزان را
در طول روز بھ فرزند 

.خود بدھید

ردي
ف

گرم شیر در ھر نام شیر
پیمانھ

حجم آب مورد نیاز بھ 
سي سي

سي سي ٣٠گرم ۵:آنالوگ

سي سي ٢٠۴گرم ٣۴ماكزیماید

سي سي ٢١٠گرم ٣۵ماكزیمم

سي سي ٢٨گرم A۴٫٧كومیدا 

سي سي ۴۵گرم B٧٫۶كومیدا 

سي سي ۶٧گرم C١١٫٢كومیدا 
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ماندگاري شیر ھاي درست شده چقدر است؟

.شیر باید بلافاصلھ بعد از درست شدن مصرف شود•

.باشد، شیر مانده باید دور ریختھ شود Aاگر شیر از نوع انالوگ یا كومیدا •

ساعت  ۵باشد، مي توان حداكثر تا  Bاگر شیر ماكزیماید یا ماكزیمم ویا كومیدا •
.در یخچال نگھ داشت

، ماكزیماید یا ماكزیمم از گرم كردن Bجھت استفاده مجدد از شیر كومیدا•
.مستقیم توسط شعلھ و یا مایكروفر باید جداً اجتناب كرد

.جھت استفاده مجدد این شیر ھا، باید محتویات شیر كاملاً مخلوط شود•
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ا آیا مي توان میزان آب توصیھ شده براي درست كردن شیر ر
؟)یعني شیر را مي توان غلیظ تر درست كرد( كمتر كرد؟

را  براي حفظ تعادل آب و املاح مورد نیاز نباید میزان آب•
.تغییر داد

دقیقھ بھ ھر میزاني  ٢٠اگر ناچار بھ آن ھستیم باید ظرف •
یوه كھ بھ بیمار كمتر آب داده ایم، بھ بدن وي آب و یا آب م

.برسانیم
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ي چگونھ از روي میزان پروتئین كھ روي یك بستھ غذای
نوشتھ شده ، بھ میزان فنیل آلانین آن پي ببریم؟

ثلاً بنابراین م.میلي گرم فنیل الانین دارد ۵٠ھر یك گرم پروتئین •
گرم این  ١٠٠اگر روي یك ماده غذایي نوشتھ شده باشد كھ در ھر 

ضرب كرده  ۵٠گرم را در  ٧گرم پروتئین وجود دارد،  ٧ماده 
.آیدمیلي گرم فنیل آلانین بھ دست مي  ٣۵٠معادل 

میلي گرم فنیل الانین  ٣۵٠گرم خود، معادل  ١٠٠یعني آن ماده غذایي در •

.دارد
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چرا مصرف نوشابھ ھاي رژیمي مضر است؟

نوشابھ ھاي رژیمي داراي قند آسپارتام بھ عنوان •
سي سي  ٣٣٠كھ با حدود حجم . شیرین كننده است

بسیار  بنابراین.میلي گرم فنیل الانین است ١٠۵داراي 
.مضر است
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چگونھ ماست كم فنیل الانین درست كنیم؟

  )بدون پروتئین( گرم كافي میت ١٠٠سي سي آب را با  ۶٠٠•
اده از بعد با استف. مخلوط كرده، و تا دماي ماست زدن گرم كنید

 ١٠٠ھر .، ماست كم فنیل تھیھ كنید%۵گرم ماست كالھ  ١٠٠
مي توان براي .واحد فنیل الانین دارد ٩٠گرم  از این ماست، 

.افزایش ماست تھیھ شده آن را با خیار مخلوط كرد
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نحوه مراجعھ والدین بھ واحد تغذیھ

آماده جوابگویی به  PKUواحد تغذیه فقط در زمان درمانگاه بیماران •
استبیماران و خانواده آنان 

)سه شنبه یک هفته در میان روز درمانگاه غدد(•

.سه شنبه هاي دیگر فقط براي موارد اورژانس و •

ر غیر واحد تغذیه با توجه به دستور ریاست محترم بیمارستان د•
.نخواهند بود PKUساعات فوق قادر به پاسخگویی به بیماران 
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معرفي مجلھ سلامت فرزند من

اي منتشر شده از اداره ژنتیك مركز مدیریت بیماري ھ•
غیرواگیر و خاص

ال مي توانید اظھار نظر و پیشنھادات خود را بھ آن ارس•
.نمایید
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فراخوان براي گرفتن رابط والدین
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  با آرزوي سلامت و تندرستي خانواده شما


