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آن در  يباشد و فراوانيم ينهآم يهايداس يسماختلال در متابول ينتريعشا يكتونور يلفن

 يبا الگو يماريب ينعلت ا. زده شده است ينتولد تخم 3627نفر در هر  يك يرانيا يتجمع

تا بحال صدها جهش . افتدياتفاق م PAHاست كه در ژن  ييهاتوارث اتوزوم مغلوب، جهش

ها در جهش ينا يفط. شوديم PKU يماريشده است كه منجر به ب زارشگ PAHمختلف در ژن 

در  PAHدر ژن  يدجهش جد يك يياز شناسا يمطالعه گزارش ينا. جوامع مختلف متفاوت است

 يرانيا يمارب 150در  PAHژن  ياهجهش يفط يينتع يدر ط يككلاس PKUمبتلا به  يماردو ب

آن  يبوده كه در ط PAHدر اگزون هفت ژن  يديتك نوكلئوت ييرتغ يكجهش  ينا. باشديم

 يتيكدر قلمرو كاتال -جهش  ينا يجهدر نت). Aبه  G( يابديم ييرتغ 247دوم كدون  يدنوكلئوت

  .شوديم يلتبد) Asp( يدبه آسپارتيك اس) Gly( يسينگلا ينهام يدسآ -ينپروتئ
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