     Fenilketanuriya:əlamətləri və  
   nəsil şəcərəsinin xüsusiyyətləri 
Agır irsi xəstəlik olub,əsasən sinir sisteminin zədələnməsi ilə xarakterizə olunur.Xəstəlik autosom-resesiv yolla nəslə ötürülür.Bu xəstəlik həmçinin mərkəzi sinir sisteminin məglub metabolik amin turşusu iğtişaşlar və potensialı ilə baglı bir xəstəlikdir.Qızlarda Mutant gen heteroziqot daşıyıcıları bir az daha  çox olur və tez-tez xəstə uşaqlar dogulur.Qohum evliyində saglam valideynlərin xəstə uşağınin olması ehtimalı bir qədər çox olur.
Eilogiya.Patogenez:Fenilalaninhidroksilazanın sintezinin kontrol edən genin mutasiyası nəticəsində fenilalanin tirozinə çevrilmə mərhələsində metabolik blok əmələ gəlir.Qanda və toxumalarda fenilalaninin miqdarı çoxalır(0.2ql və  daha çox - norma: 0.01 – 0.02ql).Xəstəliyin patogenezində tirozin sintezinin çatışmazlıgı dayanır.

KLİNİK ŞƏKLİ:əlamətlər uşağın həyatının ilk həftələrində,ilk aylarında ortaya çıxır. Neonatal dövrdə uşaq sağlam görünür, fenilketonüri ilk simptomları tez-tez 2 6 ay yaş arasında görünür. , Qərarsızlıq qıcıqlanma artıb - Bu, bəlkə də, onun ətrafında maraq olmaması nasazlıq qeyd qusma . Uşaq həyatının ikinci yarısında psixi dilə gətirdi: az 10% Zəka geriliyi bir az dərəcədə, və PKU uşaqların 60% bir idiot formalaşır. uşaq artım normal ola bilər, və azaldıla bilər. Qeydlər sonra kəllə ölçüsü azaldılması, uşaqlar sonra oturmaq və gəzmək başlayır, diş removal. Bu uşaqlar xas duruşu və yeriş: onlar diz və hip oynaqların əyilmiş, geniş ayrı ayaqları dayanmaq, aşağı baş və omuz, kiçik addımlar gəzinti swaying. Onlar (dərzi mövqeyi) cross-ayaqlı olur, bu artan əzələ ton ilə bağlıdır . Bu uşaqlar, mavi gözlü,   dəri piqmentindən demək olar ki, tamamilə məhrum olurlar. Ifadə tərləmə və ətraf dermographism (Akrosiyanoz) və sianoz, bununla günəş və zədə həssaslıq artmışdır. Bu uşaqlar baş xeyli daha çox dermatit , ağır ekzema , hipotenziya,  constipationa meyilli olurlar.Uşaqlarda fiziki və sinir-psixi inkişafdan geri qalma tezliklə nəzərə çarpır. Süstlük,yuxululuq,qıcıqlanmanin artması,aglaganlıq kimi əlamətlər qeyd  olunur.Xəstəlik preqresivləşdikdə epileptikə bənzər bayılmalar,qıcolmalar, başın yırgalanması, tremor, qısa müddətli huşun itirilməsi müşahidə oluna bilər. Xüsusi qrup əzələlərin yıgılması ilə xəstə “DƏRZİ POZASı “ alır. Hiperkinezlər ,əllərin tremoru, ataksiya ,bəzən parezlər görünə bilər.Uşaqlar saralır,parlaq dərili və mavi gözlü olurlar.Onlarda  dermatit ,ekzema,xüsusi qoxulu (“siçan iyi” ) tərləmə və sidik ifrazı qeyd olunur.Arterial  hipotenziyaya meyillilik müşahidə olunur. Müalicə olunmadiqda imbisilik və idiotiya inkişaf edir.
DİAQNOZ: Xəstəliyin diaqnozu  uşaq dogulduqdan sonra 2 aydan gec olmayaraq qoyulmalidir.Bunun üçün bütün yeni doğulmuşlar müayinə olunmalıdırlar. Qanda fenilalaninin təyini ,sidikdə  fenil piroüzüm turşusu təyin olunur. fenilketonüri diaqnozu PKU ağır nəticələrinin qarşısını almaq üçün, doğum dərhal qoymaq lazımdır. Kapilyar qan açılan qidalanma sonra bir saat xüsusi kağız formada ilə hopdurulmuş olunur.
Müalicə:Fenilketonüri üçün yalnız müalicə vaxtında pəhriz terapiyası təşkil edir (həyatının ilk gün.), qida olan phenylalanine kəskin məhdudiyyət əsasında protein yüksək qidalar istisna olunur (ət, balıq, pendir, yumurta, paxlalılar, taxıl, şokolad, qoz-fındıq, bişmiş məhsulları, və s.) Ümumiyyətlə, PKU, yerli və xarici istehsal ixtisaslaşdırılmış məhsulları ilə xəstələrin müalicəsində pəhriz tərtib edilir. . Bu - "Afenilak", "Lofenilak" və digər bir qarışıq bir il daha yaşlı uşaqlar belə qarışıqları "Fenil-azad", "Maksamum-XP", "Tetrafen" kimi və başqaları üçün qarışıq "Maksamum-XP" təyin və yaşlı uşaqlar (.. 6-8 il) və PKU əziyyət cəkən Hamilə qadınlar sonra. PKU xəstələr üçün Fat mənbə tərəvəz, kərə yağı, Ghee edir. pəhrizə tərəvəz, meyvə, meyvə şirələri, şəkər kimi bir sıra qidalar daxildir. Bu uşaqlar neuropsychiatrist, bir pediatrın daimi nəzarəti altındadır. Qan zərdabında phenylalanine məzmununa nəzarət müalicə əvvəlində həyata keçirilir - bir həftəlik əsasında və sonra göstəricilərin normallaşması - həyatının ilk ili üçün aylıq uşaqların normal şərtlər altında bir il daha  2-3 ayda 1 dəfə idrak inkişafı ilə bağlı fenilketonüri üçün proqnoz əsasən müalicə start vaxtından  asılıdır.
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