
什么是 PAH 缺乏症？什么是 PAH 缺乏症？

PAH 缺乏症是一种罕见的遗传性疾病，会导致人
体无法分解一种名为苯丙氨酸的氨基酸。PAH 缺
乏症病情轻重不一，呈疾病谱系分布。苯丙酮尿
症 (PKU) 是最常见的 PAH 缺乏症类型。高苯
丙氨酸血症是病情较轻的 PAH 缺乏症亚型，而蝶
呤缺乏症是与之相关的疾病。在这些疾病的患儿
中，苯丙氨酸会在血液中蓄积，进而引发各类健
康问题。尽早确诊并规范治疗 PAH 缺乏症，可有
效避免患儿出现发育迟缓、智力低下及其他严重
健康损害。   

PAH 缺乏症有哪些症状？PAH 缺乏症有哪些症状？

PAH 缺乏症的症状在出生时可能并不明显，但如

果不加以治疗，出生数月内会逐渐显现。症状可
能包括：

•	尿液和呼吸带有霉味

•	皮疹

•	发育迟缓

•	智力发育落后

•	癫痫发作

PAH 缺乏症如何治疗？PAH 缺乏症如何治疗？

确诊 PAH 缺乏症的患儿需长期执行低苯丙氨酸
饮食方案。苯丙氨酸广泛存在于各类食物中，鸡
蛋、牛奶、乳制品、坚果、豆制品、豆类、肉类
及鱼虾等高蛋白食物中含量最高。多数 PKU 患
儿需长期食用专用 PAH/PKU 配方食品，补充
生长发育必需的蛋白质与营养物质。PAH 缺乏症
患儿一经确诊，即可开始低蛋白饮食管控，且需
终身遵从饮食规范。严格遵循医疗团队饮食建议
的患儿，一般可正常生长发育。随着宝宝长大成
人，医护人员可能会向您推荐其他药物。  

从哪里可以获得更多信息？从哪里可以获得更多信息？

使用手机摄像头扫描下方二维码。

北卡罗来纳州新生儿筛查计划 

苯丙氨酸羟化酶 (PAH) 缺乏症
含苯丙酮尿症 (PKU)  
家长告知书

所有在北卡罗来纳州出生的婴儿出生时都要
接受筛查，以查看是否存在及早发现能够治
愈的某些疾病或其他健康问题。本次新生儿
筛查结果显示，您的宝宝可能患有苯丙氨酸
羟化酶 (PAH) 缺乏症。您的宝宝将被转诊
到专科医生处，进行进一步检查以确认是否
患病。

PAHPAH 缺乏症患儿出生时通常没有明显体 缺乏症患儿出生时通常没有明显体
征。征。

接下来会发生什么?接下来会发生什么?

您宝宝的儿科医生会将其转诊至北卡罗来纳大
学教堂山分校遗传与代谢科 PKU 专科门诊，
由擅长小儿代谢疾病的专科医师接诊。您的宝
宝将接受后续检查以确诊。 
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