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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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 ��6�� ��^� �� ��$7�� ��� �, ���^"�d�PAH  *�X� ���� F�e��

�� ��If ���� ��6�� ��� �, �%�
�e�(  
�#��-�� . 
�#�� 


-�� ���$7�� �
�D; �� ����%:  ���� ��I$�� �% ���T�� �
�D;

)����� ���� ����� ��01?>0( �+�$�"���, �
�D; �)����� ������ 

 �����10=>01\ ( ��!,#�
, ��I$�� �% *#���6�
��
$� �
�D; �
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 *L �% ���J �XIJ ������� (� -�� ����6� �^"�d� ��� 

PAH �% �, ���
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�� -�^�J �%��.  

  

  

 ����� �% 
 %�#��^"�d�  6,�
� �% ��U ������ R'E -DE ��
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 ���( S�%#J#� gD$W� %#7 �, -�� �%#� 
��@� *��� � -��)

�� *� ���� ���!� ���� |NP ��#� ����) `��J<.(  }�8" (�

 ����� ���� 6�� ��y��
5 ��$7��?1C  ��6�� �+�$�"���, �
�D; �%

PAH �� ���� B�5 ���; *� ���� -w�NP �, %��% ��
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 �+��� �� �J#� ��
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+X�:  

[5 ��� � A�$�L ����I� �D� ��9X�65 �"�� -���P �� B�

 ����� ���'�'8� ~
a F�e�� R"�; �% �����	 -!�(\=b  F�e��

-�� �$	
�.  

  

`��J0> �^"�d� %�#� ����� �% �% F
� ����� ���	 *�6�� � ��# R�
i  

  
i��# R�(IQ) ���	 *�6���� ��F
� �% �  

 �%�#��70  35<IQ<55 20 mg/dl>  

 �%�#��7?  55<  20 mg/dl>  

  

`��J?> *������ 3��#�	 �!��'�  

  

  

*���% �� ��

�Dn�	  

A	 

�$!J
�  
��6�� �"�N��
+�� �Xf s��  #� s��  

 s��

-�#5  

 �%�#��70  >  >  >  >  ���� �� �#I;  �#�  s�� ��  

 �%�#��7?  >  >  +  >  ���� �� �#I;  �#�  s�� ��  

  

`��J\> ����� �% �$,
P S�4$7� �!��'�  

  �$	� ���  
 �$N�

��4OE  
�XE�  

 S�,
P

�X{�5  
�"�^	 B��  

 
�Y S�,
P

�^�Ka  

 �%�#��70  +  >  >  +  >  >  

 �%�#��7?  +  >  >  >  +  >  

  

  

  

 [
 D

O
R

: 2
0.

10
01

.1
.2

00
84

43
9.

13
89

.5
.2

.2
.5

 ]
 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 m

g.
ge

ne
tic

s.
ir

 o
n 

20
25

-0
7-

05
 ]

 

                               4 / 6

https://dor.isc.ac/dor/20.1001.1.20084439.1389.5.2.2.5
http://mg.genetics.ir/article-1-1012-fa.html


 ... يمورد گزارش: يرانيا تيجمع در PKU يماريب يملكول يبررس           يغلامرضا جواد ،يشهره زارع كاريزي، سيد مهدي حسيني مزيناني، مژگان كوچمشگ   

  

���� ����	/ 
������/
�����/������� ����  �!  

 

`��J1> ����� �% �E��$J� S�4$7� �!��'�  

  V#I�  
 t
q�

���%  

 �'���

u�X�  

 ���$7�

 ���%�

V#	���  

 ���
;
�

 o�K���

�E��$J�  

 
9�%

���(�  

 %#7

���(�  

 %#7 �%

�9$	��
	  
�D+�  

 �%�#��70  >  >  >  +  +  >  >  +  +  

 �%�#��7?  >  F�5(��%  +  +  +  >  >  >  +  

  

`��Jc>  *L 3��#D5� PAH�^"�d� %�#� *������ �%  

  XmnI STR VNTR 

`�� �%�#��7  >/>  ?1?  r/r  

F�% �%�#��7  >/>  ?1?  r/r  

  

  

  
�+�0>  ����#yD,#� 
��@�(G247D) c.740 G>A  ����� *�6�� �%C  *LPAH )
�(�Y� -	�(  

  

249 248 247 246 245 244   

L L G A V P PAH Human 

L L G A V P PAH RAT 

L L G A V P PAH D.Melanogaster 

L L G A V P PAH C.Elegance 

L L G A V P PAH Myotis Lucifugus 

�+�?> ����� ���� �+�$�"���, �
�D; �% ��� -w�NP �� ��6��PAH gD$W� S�%#J#� �%  

  

    

 [
 D

O
R

: 2
0.

10
01

.1
.2

00
84

43
9.

13
89

.5
.2

.2
.5

 ]
 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 m

g.
ge

ne
tic

s.
ir

 o
n 

20
25

-0
7-

05
 ]

 

                               5 / 6

https://dor.isc.ac/dor/20.1001.1.20084439.1389.5.2.2.5
http://mg.genetics.ir/article-1-1012-fa.html


 يغلامرضا جواد ،يشهره زارع كاريزي، سيد مهدي حسيني مزيناني، مژگان كوچمشگ             ... يمورد گزارش: يرانيا تيجمع در PKU يماريب يملكول يبررس   

  

�" ���� ����	/ 
������/
�����/������� ����  

 

  

١ -  ���!P ��I� ��������6� �*���+� �  ���
�

 *L �� *#����#�PAH  ������ ���EPKU ���
�� -�^�J �%. 

 _��6�  ~
a -!�( � A�$�L ����I� �D� ��9X�[5 ���'�'8�

�����	  

2. Aulehla-Scholz C, Heilbronner H (2003) 
Mutational spectrum in German patients with 
phenylalanine hydroxylase deficiency.Hum 
Mutat.21(4):399-400. 
3. Effat LK, Essawi ML, Abd El Hamid MS, Hawari 
N, Gad YZ (2008) Screening for six Mediterranean 
mutations in 90 Egyptian patients with phenylketonuria. 
Bratisl Lek Listy,109(1):17-9. 
4. Eisensmith RC, Goltsov AA, Woo SL (1994) A 
simple, rapid, and highly informative PCR-based 
procedure for prenatal diagnosis and carrier screening of 
phenylketonuria. Prenat Diagn. 14(12):1113-8. 
5. Erlandsen H, Patch MG, Gamez A, Straub M, 
Stevens RC (2003) Structural studies on phenylalanine 
hydroxylase and implications toward understanding and 
treating phenylketonuria. Pediatrics. 112(6 Pt 2):1557-65. 
Review. 
6. Kádasi L, Poláková H, Feráková E, Hudecová S, 
Bohusová T, Szomolayová I, Strnová J, Hruskovic I, 
Moschonas NK, Ferák V (1995) PKU in Slovakia: 
mutation screening and haplotype analysis.Hum 
Genet,95(1):112-4. 
7. KaufmanS. Phenylketonuria: Biochemical 
mechanisms. Adv Neurochem. 1976; 2:1 
8. Hosseini-Mazinani, S.M, Koochmeshgi, J. 
Khazaee-Kohpar, Z. Hosein-pur-Nobari, N. Seifati, S.M. 
2008, Carrier detection of phenylketonuria in Iranian 
families by variable number tandem repeat polymorphism 
analysis. Eastern Mediterranean Health Journal, 
14(8):1445-1451 
9. Kim SW, Jung J, Oh HJ, Kim J, Lee KS, Lee DH, 
Park C, Kimm K, Koo SK, Jung SC (2006) Structural and 
functional analyses of mutations of the human 
phenylalanine hydroxylase gene. Clin Chim Acta. 365(1-
2):279-87. Epub 2005 Oct 25. 
10. Koochmeshgi J, Bagheri A, Hosseini-Mazinani 
SM (2002) Incidence of phenylketonuria in Iran estimated 
from consanguineous marriages. Inherit Metab Dis. 
25(1):80-1. 
11. Kozák L, Kuhrová V, Blazková M, Romano V, 
Fajkusová L, Dvoráková D, Pijácková A (1995) 
Phenylketonuria mutations and their relation to RFLP 
haplotypes at the PAH locus in Czech PKU families.Hum 
Genet,96(4):472-6. 
12. Lee DH, Koo SK, Lee KS, Yeon YJ, Oh HJ, Kim 
SW, Lee SJ, Kim SS, Lee JE, Jo I, Jung SC (2004) The 
molecular basis of phenylketonuria in Koreans. J Hum 
Genet, 49(11):617-21. Epub 2004 Oct 16. 

13. Lee YW, Lee DH, Kim ND, Lee ST, Ahn JY, 
Choi TY, Lee YK, Kim SH, Kim JW, Ki CS (2008) 
Mutation analysis of PAH gene and characterization of a 
recurrent deletion mutation in Korean patients with 
phenylketonuria. Exp Mol Med; 40(5):533-40. 
14. Luiz Carlos Santana da Silva,a,b Tiago Santos 
Carvalho,a,b Fernanda Britto da Silva,b Liana Morari,b 
^AAngela Aguirres Fachel,b Ricardo Pires,b L_ılia Farret 
Refosco,b Robert J. Desnick,c Roberto Giugliani,a,b,d, 
and Maria Luiza Saraiva Pereiraa,b (2003) Molecular 
characterization of phenylketonuria in South Brazil. 
Molecular Genetics and Metabolism, 79:17–24 
15. Mallolas J, Vilaseca MA, Campistol J, 
Lambruschini N, Cambra FJ, Estivill X, Milà M (1999) 
Mutational spectrum of phenylalanine hydroxylase 
deficiency in the population resident in Catalonia: 
genotype-phenotype correlation.Hum Genet, 105(5):468-
73. 
16. Miller SA, Dykes DD, Polesky HF (1988) A 
simple salting out procedure for extracting DNA from 
human nucleated cells.Nucleic Acids Res. 11;16 (3):1215.  
Okano Y, Asada M, Kang Y, Nishi Y, Hase Y, Oura T, 
Isshiki G (1998) Molecular characterization of 
phenylketonuria in Japanese patients.Hum 
Genet,103(5):613-8. 

 

����� 

 [
 D

O
R

: 2
0.

10
01

.1
.2

00
84

43
9.

13
89

.5
.2

.2
.5

 ]
 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 m

g.
ge

ne
tic

s.
ir

 o
n 

20
25

-0
7-

05
 ]

 

Powered by TCPDF (www.tcpdf.org)

                               6 / 6

https://dor.isc.ac/dor/20.1001.1.20084439.1389.5.2.2.5
http://mg.genetics.ir/article-1-1012-fa.html
http://www.tcpdf.org

