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 یهابینشدن، منجر به آساست که در صورت درمان یکیژنت کیاختلال متابول کی یکتونورلیفن :زمينه و هدف

در دو  ینیعلائم بال یو الگو یفراوان سهیمطالعه با هدف مقا نی. اشودیبرگشت م رقابلیغ یو عصب یرفتار ،یشناخت

 .میپردازیم یغرب جانیوچستان و اذرباو بل ستانیاستان س

سال گذشته به  18 یکه ط PKUمبتلا به  ماریب ۰8 یبر رو یاز نوع مقطع یلیتحلیفیمطالعه توص نیا :روش بررسي

و  یپزشک یهاها از پروندهمراجعه کرده بودند انجام شد. داده هیاروم مارستانی)زاهدان( و ب یامام عل مارستانیب

 قرار گرفت. زینالآشد و تحت  یتارمند گردآورساخ یهامصاحبه

 80/113 ± 20/38 بیترتقد، وزن و دور سر به نیانگمی. بود سال 80/۰ ± ۰2/5برابر با  مارانیسن ب نیانگیم ها:يافته

در زمان  یسرم نیآلانلیبه دست آمد. سطح فن مترسانتی 3۰/0۰ ± 03/1و  لوگرمکی 13/25 ± 22/13 متر،سانتی

 مرد( %2/51نفر ) 31 مار،یب ۰8 انیگزارش شد. از م تریلیدس بر گرمیلمی ۰5/10 ± 50/13 نیانگیطور مبه زین صیتشخ

 (<85/8P) معنادار نبود یاز نظر آمار ینیدو جنس در بروز علائم بال انمی تفاوت. بودند زن( %3/00) نفر 28 و

 یطور معنادارسن به شیاختلالات با افزا نیا وعیش شد. شگزار مارانبی از( %3/33نفر ) 28در  یپزشکاختلالات روان

 (.=801/8P) بود شتریب

 ،است یکتونورلیفن ینیتوجه در تظاهرات بالقابل یامنطقه یهاوجود تفاوت یدهندهمطالعه نشان نیا گيري:نتيجه

 مارانیرا نسبت به ب یبو عص یاز علائم روان یشتریب زانیو بلوچستان م ستانیاستان س مارانیب کهیطوربه

 صیتشخ تیو بر اهم افتی شیافزا تلازمان ابسن و مدت شیتجربه کردند. شدت علائم با افزا یغربجانیآذربا

 دارد. دیکامستمر ت یدرمان یریگیزودهنگام و پ

 .سرم نیآلانلیفن ی،کتونورلیفن ،یاختلالات روان ،ینیعلائم بال :ليديك لماتك

 

 
توارث  یبا الگو یمادرزاد کینقص متابول کی ایکتونور لیفن

 1.شودیم لیفن میجهش در ژن آنز لیاتوزومال مغلوب است که به دل

  لازیدروکسیه  نیالان  نیآلانلیفن  نهیدآمیاس  نقص منجر به تجمع نیا

 
بدن  عاتیخون و ما ،بدن در نیلانآ لیو باعث تجمع فن شودیم جادیا

 رقابلیو غ دیشد یهابیسبب آس مان،شده و در صورت عدم در

تشنج،  ،یذهن یماندگاز جمله عقب یمرکز یعصب ستمیبرگشت س

 ازنظر 3و2.گرددیم یپزشکو روان یاختلالات رفتار ،یکروسفالیم

 صیدر صورت تشخ ژهیوبه مارانیب ز،ین یپزشکو روان یرفتار

 مقدمه
 

 

 

 841تا  805های ، صفحه7شماره  ،58دوره ، 4101مهر ی تهران، كی، دانشگاه علوم پزشكده پزشكمجله دانش اصیلمقاله 

 

 81/82/1080آنلاین:     25/8۰/1080پذیرش:     22/85/1080: ویرایش    1۰/85/1080دریافت:       چكيده
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 یهایژگیمانند و یعلائم کنترل نامناسب، ممکن است ای رهنگامید

را  یاجتماع یریگو کناره یریپذکیتحر ،یفعالشیب سم،یاوت فیط

است که  جیاز تظاهرات را یکیاگزما ،یاز منظر پوست 0بروز دهند.

 نهیآم یدهایو اختلال در تعادل اس کیمتابول تیسم لیبه دل احتمالا

 یانند )بومبدن تند و کپک یبو میاز علا گرید یکی 5.شودیم جادیا

 یهااز فرآورده یکی کیاستلیفن دیتجمع اس لیموش( است که به دل

 نیا وعیش ۰.دیآیم دپدی ادرار و عرق در نیآلانلیفن سمیمتابول یجانب

تولد  15888در  یکتا  18888در  یکدر سطح جهان حدود  یماریب

 یهاکه ازدواج رانیمانند ا ییزنده گزارش شده است، اما در کشورها

 یبه طور قابل توجه زانیم نیبرخوردار است، ا ییبالا وعیاز ش یلیمفا

 2و0و3.باشدیتولد( م 3۰88در  یک)حدود  شتریب

، 1305از سال  رانینوزادان در ا یبرنامه غربالگر یاجرا اگرچه

 نیاز عوارض ا یریشگیزودهنگام و پ صیدر جهت تشخ یگام بزرگ

زودهنگام  ییف شناسابرنامه باهد نیا 8و0برداشته است. یماریب

 یدر روزهاخون  شیو شامل انجام آزما دیگرد ینوزادان مبتلا طراح

صورت به یلکه خون یریگنمونه قیپس از تولد از طر سه تا پنج

در  نیآلان لیفن تیمطالعات با محدود یبرخ جینتا طبق .است یاجبار

 لیفن مارانیب ینیهمه علائم بال ،یذهن یماندگجز عقببه ،ییغذا میرژ

از  هدف 18برگشت هست.اند، قابلنشده درمان که قبلا یکتونور

 لیفن یی, حفظ غلظت پلاسماایکتونور لیفن یماریدر ب یمداخله درمان

سال 18 یحداقل برا تریدر ل کرومولیم 3۰8تا  128در محدود  نیآلان

 یانداز جهشچشم یدارا رانیدر ا یکتونورلیفن 11است. یاول زندگ

 کهیطوربه ،است لازیدروکسیه نیآلانلیدر ژن فن یوعمتن اریبس

گوناگون  یهاتیجمع انیجهش مختلف در م 128از  شیتاکنون ب

و بلوچستان و  ستانیس یهااستان 12و11.اندشده ییشناسا یقوم

 یقوم یهایژگیو لیهستند که به دل یاز جمله مناطق ،یغرب جانیآذربا

 10و13اند.کردهرا گزارش  یماریب ینرخ بالا ،خاص

در  ینیعلائم بال یو الگو یفراوان سهیمطالعه با هدف مقا نیا در

 .میپردازیم یغرب جانیذرباآو بلوچستان و  ستانیدو استان س

 

 
 18 یود که طیا بکتونورلیمبتلا به فن ماریب ۰8حجم نمونه شامل 

و  ستانیدان در استان سزاه یامام عل مارستانیسال گذشته به ب

مراجعه کرده  یغرب جانیدر استان آذربا هیاروم مارستانیبلوچستان و ب

س و در دستر یصورت سرشماربه یریگبودند. روش نمونه

(Convenience sampling) مارانیب هیمعنا که کل نیبه ا ،نجام شدا 

ظر ورود به مطالعه، بدون در ن یارهایکامل و مع یپرونده پزشک یدارا

 جنس، وارد مطالعه شدند.  ایگرفتن سن 

آنها  ینیوارد مطالعه شدند که اطلاعات بال یتنها در صورت مارانیب

 شارکتم یآگاهانه برا تیطور کامل در پرونده موجود بود و رضابه

خارج  لیناقص از تحل یهاحاصل شده بود. پرونده قیدر تحق

دانشکده  یهشپژو یپروپوزال در شورا بیاز تصو پس. دندیگرد

کد اخلاق و کسب مجوز از معاونت  افتیو مراحل در یپزشک

در نظر گرفته شد.  85/8 یدارادانشگاه انجام شد. سطح معن یقاتیتحق

 SPSS software, version 26افزار شده وارد نرماستخراج یهاداده

(SPSS Inc., Chicago, IL, USA) یاخلاق حاضر با کد یشد. مطالعه 

IR.ZAUMS.REC.1403.443 یاخلاق دانشکده پزشک یهتیدر کم 

 .دیگرد بیزاهدان تصو یدانشگاه علوم پزشک

 

 
 نیانگینشان داد که م مارانیب کیدموگراف یهاشاخص یبررس

سال بوده  ۰2/5 اریسال با انحراف مع 80/۰افراد مورد مطالعه  یسن

 (.1)جدول  باشدیم مارانیب انیتوجه مقابل یتنوع سن انگریاست که ب

ارائه  2مورد مطالعه در جدول  مارانیب یشگاهیآزما هایشاخص

 مارانیب صیسرم در زمان تشخ نیآلانلیسطح فن نیانگیم شده است.

 یاگسترده یبوده است که دامنه تریلیبر دس گرمیلیم ۰5/10برابر با 

اختلاف  نی. اشودیشامل مرا  تریلیبر دس گرمیلیم 0/03تا  5/0از 

و احتمال وجود  مارانیب انیدر م یماریمتفاوت ب یهاشدت انگریب

از  شدهیمدت زمان سپر نیانگیاست. م یکتونورلیانواع مختلف فن

سال( بوده و از حداقل  2/5ماه )حدود  02/۰0 یماریب صیزمان تشخ

که نشان بوده است،  ریسال( متغ 10ماه )حدود  212ماه تا حداکثر  دو

اند در بوده یریگیتحت پ یاز دوران نوزاد مارانیب یبرخ دهدیم

 یبررس(. 3)جدول  اندشدهداده  صیتشخ رترید گرید یکه برخ یحال

بر حسب جنس و استان نشان  یکتونورلیفن مارانیب ینیعلائم بال

طور زاهدان به مارانیعلائم در ب وعیکه در هر دو جنس، ش دهدیم

 . (0)جدول  بوده است هیاز اروم شتریب یتوجهقابل

 هايافته
 

 

 بررسيروش 
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 جانيو بلوچستان و آذربا ستانيس يهادر استان يكتونورليمبتلا به فن مارانيب کيدموگراف يهايژگي: و1جدول

 ميانگين ±انحراف معيار  متغير

 80/۰ ± ۰2/5 سن )سال(

 80/113 ± 20/38 متر(قد )سانتي

 13/25 ± 22/13 وزن )كيلوگرم(

 3۰/03 ± 03/1 متر(سانتيدور سر )

 جنسيت
 (%2/51نفر ) 31مرد 

 (%3/00نفر ) 28زن 

 
 (n=06) يكتونورليمبتلا به فن مارانيب يشگاهيآزما هايشاخص يفيتوص هاي: آماره2جدول 

 كمينه بيشينه ميانگين ±انحراف معيار  پارامتر 

 35/1 ± 51/12 18/1۰ 88/8 (g/dL)هموگلوبين 

 52/8 ± 08/8 28/11 58/0 (mg/dLكلسيم )

 D (ng/mL) 82/18 ± 80/30 28 58/12ويتامين 

 ۰2/۰۰ ± ۰1/58 582 28 (ng/mL)فريتين 

 02/8 ± 82/0 08/5 28/3 (g/dL)آلبومين 

 85/8 ± 08/8 5۰/8 02/8 (5=n) (BMD) تراكم مواد معدني استخوان

 
 يكتونورليمبتلا به فن مارانيدر ب يماريمرتبط با ب يها: شاخص3جدول 
 كمينه بيشينه ميانگين ±انحراف معيار  متغير

 50/13 ± ۰5/10 08/03 58/0 (mg/dL) آلانين سرم در زمان تشخيصفنيل

 2 212 02/۰0 ± 02/03 شده از تشخيص )ماه(مدت زمان سپري

 
 يغرب جانيو اذرباوبلوچستان  ستانيدر استان س يكتونور ليفن مارانيدر ب ينيعلائم بال يفراوان نيي: تع4جدول

 P مجموع آذربايجان غربي سيستان و بلوچستان وضعيت علامت باليني

 اختلالات رواني
1۰(%3/53)  دارای علامت   (3/13%)0   (3/33%)28  882/8  

10(%2/0۰)  فاقد علامت   (2/0۰%)2۰   (2/۰۰%)08  
 

 ناهنجاري ساختار مغز
18(%3/33)  دارای علامت   (3/13%)0   (3/23%)10  221/8  

28(%2/۰۰)  فاقد علامت   (2/0۰%)2۰   (2/2۰%)0۰  
 

 تظاهرات پوستي و مو
 - - - - دارای علامت

  ۰8(%188)  38(%188)  3(%188)  فاقد علامت

  ۰8(%188)  38(%188)  3(%188)  كل
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نفر  8در زاهدان  یمذکر، بروز اختلالات روان مارانیب انیدر م

 نیهرچند ا ،گزارش شد( %3/10)نفر  دو هیو در اروم( 8/52%)

در  (.=8۰2/8P) بود دارارمعنیو غ یدر حد مرز یاختلاف از نظر آمار

در زاهدان  کهیطورتر بود، بهمراتب برجستهمونث، تفاوت به مارانیب

دچار اختلالات ( %5/12نفر ) دوتنها  هیدر اروم و( %0/53نفر ) هفت

شد  یابیارز دارامعن یاختلاف از نظر آمار نیبودند و ا یروان

(80۰/8P= 5( )جدول). که بروز  دهدینشان م جیدر مجموع، نتا

 یطور معناداردر زنان مبتلا در زاهدان به ژهیوبه یاختلالات روان

  بالاتر است.

زمان مدت شیاز آن است که افزا یمطالعه حاک جیدر مجموع، نتا

     ت و همراه اس یبروز اختلالات روان شیبا افزا صیاز تشخ

 تیوجود دارد، که اهم زیبر ساختار مغز ن یجیتدر ریثااحتمال ت

برجسته  مارانیب نیرا در ا کیمتابول قیدق شیزودهنگام و پا صیتشخ

 .کندیم

 
 يماريب صيسرم در زمان تشخ نيآلان ليبراساس سطح فن يغرب جانيوبلوچستان و اذربا ستانيدر استان س يكتونور ليفن مارانيدر ب ينيعلائم بال يفراوان نيي: تع5جدول 

 گروه مورد مطالعه

(هابين استان)  P كل فاقد علامت داراي علامت مركز استان (mg/dL)آلانين سطح فنيل علامت باليني  

 اختلالات رواني

821/8 2 3(%8/02)  0(%1/52)  زاهدان 0≥  

 
 10 13(%8/82)  1(%1/2)  ارومیه

 
0– 5٫12 835/8 13 5(%5/30)  0(%5/۰1)  زاهدان   

 
 ۰ ۰(%188)  8(%8/8)  ارومیه

 
> 5٫12 2۰2/8 18 ۰(%۰8)  0(%08)  زاهدان   

 
 18 2(%28)  3(%38)  ارومیه

 

 ناهنجاري ساختار مغز

838/8 2 3(%8/02)  0(%1/52)  زاهدان 0≥  

 
 10 12(%2/05)  2(%3/10)  ارومیه

 
0– 5٫12 850/8 13 18(%8/2۰)  3(%1/23)  زاهدان   

 
 ۰ ۰(%188)  8(%8/8)  ارومیه

 
> 5٫12 00۰/8 18 2(%28)  3(%38)  زاهدان   

 
 18 0(%08)  2(%28)  ارومیه

 

 
 

 
ی کتونورلیفن یماریب ینیتظاهرات بال یمطالعه بررس نیهدف ا

 یدر ط یغرب جانیو بلوچستان و آذربا ستانیدو استان س مارانیر بد

 .ساله بود 18 یدوره کی

 یشیپراختلالات روان شده،یبررس ینیعلائم بال یتمام انیم در

 یتوجهدر دو استان تفاوت قابل زانیم نیتظاهر بودند، ا نیترعیشا

این  (=882/8P) معنادار بود یتفاوت از نظر آمار نیداشت که ا

لا است که احتما یتوجهقابل یامنطقه یاختلاف نشانگر نابرابر

 ای صیدر تشخ ریخات ،یدرمان یهارساختیز راز تفاوت د یبازتاب

و  Shahpouri یدر مطالعه یمشابه جیاست. نتا ینامنظم درمان یریگیپ

 ییغذا میرژ یهمکاران در قم گزارش شده که نشان داد اجرا

 یشده به مدت سه ماه موجب کاهش در مشکلات رفتارکنترل

بالا بر  نیآلانلیفن یطالعه بر نقش سمدو م جینتا ییسوهم 13.گرددیم

 یمیدر صورت کنترل رژ یعلائم روان ینسب یریپذمغز و برگشت

 نیچن یاز آن است که اجرا یما حاک یهاافتهی دارد. دیکاثر توم

و بلوچستان  ستانیدر مناطق کمتر برخوردار مانند س یمداخلات

 بحث
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 841تا  843 ،7 ، شماره38، دوره 4141 مهری تهران، كی، دانشگاه علوم پزشكده پزشكمجله دانش

 

 وعیعلت ش تواندیامر م نیو ا شودیصورت ناهماهنگ انجام مبه

 .آن منطقه باشد ربالاتر علائم د

 جینتا نیا ،مشاهده شد %3/23مغز در  یساختار یهایناهنجار

دارد که در  یخوانو همکاران در همدان هم Mortazavi یهاافتهیبا 

را  یو گفتار یرشد، اختلالات حرکت ری، تاخPKUر مایب 31 انیم

  10مشکلات گزارش کردند. نیترعیشا

 یهاز حجم نمون یناش تواندیم نجایدر ا یآمار یدارعدم معنا

در مناطق  یربرداریمحدود به امکانات تصو یکوچک و دسترس نسبتا

( %8/8) مارانیاز ب کیچیدر ه ییو مو یپوست علائم .محروم باشد

 یهانشانه رایز ،سو استهم ریبا مطالعات اخ افتهی نیمشاهده نشد. ا

امروزه در  شد،ینشده گزارش مدرمان که در گذشته در موارد یپوست

 یاو همکاران در مطالعه Morovatdar. شودیم دهیکمتر د ینیعمل بال

 یاز علائم پوست یمورد زین رانیا رقشر شمالد PKUر مایب 28 یرو

علائم  نیتررا مهم یو مشکلات رفتار یرشد ریخاگزارش نکردند و ت

ن است که در حال حاضر آ انگریب جینتا نیا یخوانهم 15دانستند.

ت یریدر مد ینیبال یهاینگران نیتریاصل یو شناخت یعلائم روان

PKU ستنده . 

در بروز  یعامل مهم زین صیاز زمان تشخ شدهیزمان سپر مدت

 یماریروند نشانگر آن است که هرچه مدت ب نیعلائم بود. ا

 یصبباشد، احتمال بروز اختلالات ع ترفیو کنترل آن ضع تریطولان

و همکاران  Davarani یبا مطالعه افتهی نی. اابدییم شیافزا یو روان

 یاست که نشان داد غربالگر نخواهم رانیدر جنوب شرق ا

 1۰تر همراه است.مطلوب یامدهایزودهنگام با پ

 یژن درمان نده،یکه در آ کندیم ینیبشیپ 2825 ییاروپا نیدلایگا

 لیخاص تبد مارانیاز ب یبرخ یبرا یدرمان نهیگز کیممکن است به 

 یفعل یهابا درمان یمطلوب کیآن دسته که کنترل متابول ژهیشود، به و

حال، تحقق  نی. با ابرندیرنج م نیسنگ ییغذا میاز بار رژ ایندارند 

 افتیو در ینیبال شاتیآزما زیآمتیموفق لیامر منوط به تکم نیا

  12است. یقانون یهاهیدییتا

سازگار است  یالمللنیپژوهش با شواهد ب نیا جینتا ،یکل طوربه

و  ییغذا میزودهنگام، کنترل مداوم رژ صیتشخ تیو بر اهم

 یهاافتهیحال،  نیدارد. با ا دیکات یبرابر به خدمات درمان یدسترس

 مارانیبالاتر علائم در ب وعیاز جمله ش ،آشکار شد زین یدیجد

 نی. ایامنطقه یتیجنس یهاو تفاوت نیآلانلیفن نییبا سطح پا یزاهدان

و ساختار نظام سلامت  یاجتماع ،یکینقش عوامل ژنت انگریها بتفاوت

 رانیدر ا یماریب نیثر با اومقابله م ن،یست. بنابراا PKUی امدهایدر پ

مند در نظام مراقبت سلامت و بهبود عدالت مستلزم اصلاحات نظام

 .است وردارکمتر برخ یهادر استان یدرمان

مختلف کشور  یهااستان نیمطالعه نشان داد که ب نیا، یرگیهجینت

 ،وجود دارد یتوجهتفاوت قابل یکتونورلیفن ینیدر بروز علائم بال

و  ستانیاستان س مارانیدر ب یو عصب یکه علائم روان یاگونهبه

بود.  یغربجانیاستان آذربا مارانیاز ب ترعیمراتب شابلوچستان به

از زمان  شدهیمار و مدت زمان سپریکه سن بمشخص شد  نیهمچن

با سابقه  مارانیدر ب کهیطوربا شدت علائم ارتباط دارند، به صیتشخ

 یروانیاحتمال بروز عوارض عصب تر،فیکنترل ضع ای تریطولان

با  مارانیب یآن بود که برخ گریتوجه د. نکته قابلابدییم شیافزا

همچنان  ص،یتشخ ماندر ز نینآلالیفن ترنییوجود داشتن سطح پا

آن است که  انگریموضوع ب نیا ،بودند دیشد ینیدچار علائم بال

از مقدار  یشتریب تیمستمر درمان، اهم یریگیموقع و پبه صیتشخ

 یکیژنت یفاکتورها انگریدارد که ب ییتنهابه نیآلانلیفن ییایمیوشیب

 در 10.(PKU; OMIM: 261600)د. متفاوت باش کیژنت یمشترک و اپ

زودهنگام،  صیپژوهش بر ضرورت تشخ نیا یهاافتهیمجموع، 

 یبرا کیمتابول داریو کنترل پا ،یعادلانه به خدمات درمان یدسترس

 .دارد دیکار کشور تد PKUن مارایب یامدهایبهبود پ

دهنده مطالعه حاضر که نشان یهاافتهیتوجه به  با، شنهاداتیپ

در مناطق با احتمال  یکتونورلیفن دتریبالاتر و تظاهرات شد وعیش

و بلوچستان است،  ستانیمانند استان س شتریب یشاوندیخو یهاازدواج

در مناطق محروم و با  ژهیوبه کیمند خدمات مشاوره ژنتنظام تیتقو

 ی. اجراشودیمحسوب م یبهداشت ورتضر کی ،یلیسنت ازدواج فام

 یشاوندیخو یهانگر درباره نقش ازدواججامعه یآموزش یهابرنامه

مانند  یارث کیمتابول یهایماریخطر تولد نوزادان مبتلا به ب شیدر افزا

PKUاز تولد،  شیاز ازدواج و پ شیپ کی، همراه با ارائه مشاوره ژنت

 ثر باشد. وم یماریموارد ب دیدر کاهش بروز جد تواندیم

و  PKUسابقه  یدارا یهادر خانواده نیناقل یغربالگر ن،یهمچن

 نه،یزم نیدر ا کیژنت یهاشیانجام آزما تیدرباره اهم یرسانعاطلا

مناطق  نیمراقبت سلامت در ا یهااز برنامه ریناپذییجدا یبخش دیبا

آن  نندهکو عوارض ناتوان یماریبار ب ه،یاول یریشگیپ قیباشد تا از طر

 یابد. کاهش
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Background: Phenylketonuria (PKU) is a genetic metabolic disorder that, if left 

untreated, leads to irreversible cognitive, behavioral, and neurological damage. Sistan 

and Baluchestan and West Azerbaijan provinces are among the regions that have 

reported high rates of the disease due to specific ethnic characteristics. This study aims 

to compare the frequency and pattern of clinical symptoms in the two provinces of 

Sistan and Baluchestan and West Azerbaijan. 

Methods: This cross-sectional descriptive-analytical study was conducted on 60 

patients with PKU who had been referred to Imam Ali Hospital (Zahedan) and Urmia 

Hospital during the past ten years. Data were collected from medical records and 

structured interviews. 

Results: The mean age of the patients was 5.67 ± 6.98 years. The mean height, weight, 

and head circumference were 30.28 ± 113.08 cm, 13.22 ± 25.13 kg, and 1.83 ± 43.36 

cm, respectively. The mean serum phenylalanine level at the time of diagnosis was 

13.58 ± 14.65 mg/dL. Of the 60 patients, 31 (51.7%) were male and 29 (48.3%) were 

female. The difference between the two sexes in the occurrence of clinical symptoms 

was not statistically significant (p<0.05). Psychiatric disorders were reported in 20 

(33.3%) of the patients. The prevalence of these disorders was significantly higher with 

increasing age (p = 0.041). 

Conclusion: This study indicates the existence of significant regional differences in the 

clinical manifestations of phenylketonuria; such that patients from Sistan and 

Baluchestan province experienced a higher rate of psychiatric and neurological 

symptoms than patients from West Azerbaijan. The severity of symptoms increased 

with increasing age and duration of illness, emphasizing the importance of early 

diagnosis and continuous therapeutic follow-up. It was also noteworthy that some 

patients still had severe clinical symptoms despite having lower phenylalanine levels at 

diagnosis. Overall, the findings of this study emphasize the need for early diagnosis, 

equitable access to health services, and sustained metabolic control to improve 

outcomes for PKU patients in the country. 
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