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شکلات متابول یکیژنت یکیاختلالات متابول ژن  یارث یکیافراد مبتلا به اختلالات متابول شتریشوند. ب یم سمیمنجر به م

 ی، روش  امختلف وجود دارد و علائم یکیژنت کیشوود. دود ا اختلام متابول یم میدارند که منجر به کمبود آنز یوبیمع

 متفاوت است. اریبس آنها یآگه شیو پ یدرمان

 ست؟یچ سمیمتابول

ستفاده از انرژ ای لیتبد یمربوط به بدن برا ییایمیش یبه تمام واکنش  ا سمیمتابول سم میگوینداتفاق  یا . چند متابولی

 عبارتند از: سمیمثام عمده متابول

 .یانرژ یآزادساز یموجود در غذا برا ی ا ی ا و چرب نی، پروتئ ا دراتیکربو  هیتجز

 ادرار. قیبه مواد زائد دفع شده از طر یاضاف تروژنین لیتبد

 و انتقام آنها به داخل سلوم  ا. گریبه مواد د ییایمیمواد ش لیتبد ای هیتجز

ش کی سمیمتابول ست. مواد اول یاما ب افتهیسازمان  ییایمیخط مونتاژ  صولات نهینظم ا زائد به طور  تمام و مواد مهی، مح

ستفاده ستند  یگرید ی ا نی ا و پروتئ میآنز ،در خط مونتاژ کارگران. رندیگ ی، حمل و دفع قرار مدی، تولمداوم مورد ا  

 .ندازندا یم راهرا  ییایمیش یکه واکنش  ا

 یارث یکیاختلالات متابول لیدلا

سط بدن تول یبه طور کل ای میآنز کی، یارث یکیاختلالات متابول شتریب در شکل ایشود  ینم دیتو شود که  یم دیتول یبه 

سته به وظ بیکارگر غا کیگمشده مانند  می. آنزستینوثر م ست. ب  ی، عدم وجود آن به معنامیآن آنز فهیدر خط مونتاژ ا

 نشود. دیتول یمحصوم اساس کی ستممکن ا ای، است یسم ییایمیتجمع مواد ش

، دو یارث یکیجفت ژن وجود دارد. اکثر افراد مبتلا به اختلالات متابول کی یمعمولاً رو میآنز دیتول هینقشوووه اول ای کد

 نی، به ا سوووتند معیوبژن  ناقل نیوالد یک از.  ر نیاز والد کیاز  ر  ژن کی –برند  یاز ژن به ارث م وبینسوووخه مع

 .ددارن ینسخه عاد کیو  وبینسخه مع کیکه آنها  یمعن

ست   نیوالد شند. با ا یکیژنت کیاز اختلام متابول یعلائم چیممکن ا شته با سخه ژن مع ی، کودکحام نیندا  وبیکه دو ن

وراثت شکل از انتقام  نیشود. ا یکیژنت کیمتابول اختلامکند و دچار  دیتول یموثر کاف میتواند آنز ی، نمبرد یرا به ارث م

 شود. یم دهیمغلوب نام یاتوزوم
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 یارث یکیانواع اختلالات متابول

 قیتواند از طر یجهش  ا م نیشوووود. ا یم جادیای وجود دارد که در اثر جهش تک ژن یکیژنت کیدووود ا اختلام متابول

 یگروه  ادر برخی ،  National Institutes of Health (NIH)خانواده منتقل شووود. طبق منبع معتبر  ینسوول  ا

آنها  نی. متداوم تربیشوووتر اسوووت یادرزاداختلالات خاص م یبرا افتهیخاص احتمام انتقام ژن جهش  یقوم ای ینژاد

 عبارتند از:

 ا ییکایآمر ییقایشکل در آفر یسلوم داس یخون کم  

 یی  ااروپا در کیستیک بروزیف 

 یشرق یاروپا انیهودیدر  وچرگ یماریب 

 متحده الاتیا سفیدپوستاندر   موکروماتوز 

 وجود دارد: ابتیاست. دو نوع د یکیمتابول یماریب نیتر عیشا ابتید

 وجود داشته باشد. یکیعامل ژنت کیتواند  ی، اگرچه م، علت آن ناشناخته است1 نوع 

 شود. جادیا زین یکیبه طور بالقوه توسط عوامل ژنت ای، باشد یتواند اکتساب ی، که م2 نوع 

سلولها1نوع  ابتید در سلولها T ی،  سول دیتول که بتا در پانکراس یبه   یم نیحمله کرده و آنها را از ب  ستند نیکننده ان

 شود: ریتواند باعث موارد ز یم نی، کمبود انسولبرند. با گذشت زمان

 یویو کل یعصب بیآس 

 یینایب اختلام 

 یو عروق یقلب ی ا یماریخطر ب شیافزا 

اختلالات  نیاز مهمتر یشوووند. برخ ی مچنان کشووف م دیشووده و موارد جد ییشووناسووا یارث یکیاختلام متابول دوود ا

 عبارتند از: یکیژنت یکیمتابول

سلوم  ا  ستند که مواد زائد متابول اندامکهایی ا  زوزومی: لیزوزومیل یساز رهیذخ اختلالات  یم هیرا تجز سمیدر داخل 

خل ل یمیمختلف آنز یکنند. کمبود ا به تجمع مواد سوووم ی ا م زوزومیدر دا ند منجر  باعث اختلالات  یتوا شوووود و 

 :زیر شود یکیمتابول

 رشد ریاستخوان و تاخ یعیطب ریساختار غ:  ورلر سندرم 

 یماریب Niemann-Pick: شوند یم یعصب بیو آس هی، مشکل در تغذنوزادان دچار بزرگ شدن کبد 

 یماریب Tay-Sachs  :4؛ کودک معمولاً فقط تا یعصب دیشد بیآس، کودک چند ما ه کیدر  شروندهیضعف پ 

 کند یم یزندگ یسالگ 5 ای



 

 

 کوین یولوژیپاتوب شگاهیآزما

 
 

 رخ  بزرگسووالان ای، در کودکان فی، اغلب خفدرد اسووتخوان، بزرگ شوودن کبد و تعداد کم پلاکت :گوچر یماریب

 مید د.

 سیب به  ،  مراه با ییانتها یدرد در اندامها :یفابر یماریب سال یقلب یهایماریو ب هیکلآ سکته در بزرگ ؛ فقط یو 

 .مردان مبتلا  ستند

 س :کراب یماریب صب بیآ شد در  ری، تاخشروندهیپ یع سالار سالان ن ی؛ گا نخرد  یقرار م ریتحت تأث زیبزرگ

 رندیگ

شدن کبد پس از تغذیمنجر به زردکه قند گالاکتوز  هیتجزاختلام : یگالاکتوزم ستفراغ و بزرگ  ش هی، ا  ریش ایمادر  ریبا 

 شود. یخشک توسط نوزاد م

 در این بیماری،شووود.  یدر بدن م نهیآم ید ایباعث تجمع اسوو BCKDبه نام  یمیشووربت افرا: کمبود آنز یادرار یماریب

 د د. یشربت م یادرار بو

 ییشود. در دورت عدم شناسا یدر خون م نیآلان لیفن یمنجر به سطوح بالا PAH می(: کمبود آنزPKU) ایکتونور لیفن

 .دیآ یبه وجود م یذ ن ی، ناتوانتیوضع نیا

 شود. یو ضعف م ی، درد عضلانقند منجر به کا ش سطح قند خون رهی: مشکلات ذخکوژنیگل رهیذخ ی ا یماریب

 شود. یم یعضلان بیمنجر به آس، یتوکندری: مشکلات داخل مییایتوکندریم اختلالات

 یم یو اغلب مشکلات قلب یعصب بیباعث آساست که  نیبه نام فراتاکس ینی: مشکلات مربوط به پروتئشیدریفر یآتاکس

 د د. یرخ م یدر راه رفتن معمولاً در بزرگسال ییشود. عدم توانا

س اختلالات شابه لیزوم یپراک سزوزومهای: م ستند که با آنز یکوچک اندامکهایزوم  ا  ی، پراک سلوم پر  ی ا می  داخل 

شووود.  سوومیمتابول یتواند منجر به تجمع محصووولات سووم ی ا م زومیدر داخل پراکسوو میآنز فیشووده اند. عملکرد ضووع

 :است ریشامل موارد ز یزوم یاختلالات پراکس

 در نوزادان یعصب بی، بزرگ شدن کبد و آسدورت یعیطب ریغ ی ا یژگیو :زلوگر سندرم 

 می تواند در کودکی یا اوایل بزرگسالی بروز کندعلائم آسیب عصب  :آدرنولکودیستروفی. 

 یکیشود. اختلالات متابول یخاص کنترم م ی ا نیدر خون توسط پروتئ ابیفلزات: سطح فلزات کم سمیمتابول اختلالات

 در بدن شود: فلز یو تجمع سم نیعملکرد پروتئنقص در تواند منجر به  یم یارث

 شود یاندام  ا جمع م ری، مغز و سادر کبدمس  مقدار زیادی :لسونیو یماریب 

 شود و باعث  ی، مفادل و قلب جمع مکنند که در کبد، لوزالمعده یرا جذب م یادیروده  ا آ ن ز : موکروماتوز

 شود یم بیآس
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 یارث یکیعلائم اختلالات متابول

شکل متابول یکیژنت یکیاختلالات متابول علائم سته به م س یسمیب ست. برخ اریب  یکیاز علائم اختلالات متابول یمتفاوت ا

 عبارتند از: یارث

 یحال یب 

  اشتهاکا ش 

 شکم درد 

 راغاستف 

 وزن کا ش 

 یزرد 

 رشد ایوزن  شیافزا عدم 

 در رشد ریتأخ 

 تشنج 

 کما 

 بزاق ای، عرق ادرار، نفس یعاد ریغ یبو 

ست به طور ناگهان علائم شود  یممکن ا سط غذا ا، دارو ا شرفتیپ یبه آرام ایظا ر  ست تو  ی، کم آبکند. علائم ممکن ا

شوند.  یظا ر م طیاز شرا یاریشود. علائم در چند  فته پس از تولد در بس جادیعوامل ا ریسا ای یجزئ ی ا یماری، ببدن

 شود. جادیطوم بکشد تا علائم ا لهاممکن است سا یارث یکیاختلالات متابول ریسادر 

 یارث یکیاختلالات متابول صیتشخ

شخ یاز آنها با غربالگر یاز بدو تولد وجود دارد و برخ یارث یکیمتابول اختلالات امروزه تمام شوند.  یداده م صیمعموم ت

 کنند.  ی( غربام مPKU) ایکتونور لینوزادان تازه متولد شده را از نظر فن

شود. پس از  یداده نم صی، اغلب تا زمان بروز علائم تشخداده نشود صیدر بدو تولد تشخ یارث یکیاختلام متابول کی اگر

در دسترس است. مراجعه به  یکیژنت کیاختلالات متابول شتریب صیتشخ یبرا یا ژهیو DNA ایخون  شی، آزماعلائمبروز 

 د د. یم شیرا افزا حیدح صیتشخاحتمام  یتخصص آزمایشگاه کی

 یارث یکیدرمان اختلالات متابول

س یارث یکیاختلالات متابول یبرا یمحدود ی ا درمان سا ست. نقص ا سترس ا  یماریب نیا جادیکه باعث ا یکیژنت یدر د

 را حل کنند. سمیکنند مشکل متابول یم ی، درمان  ا سع. در عوضستیقابل ادلاح ن یفعل هاییشود با فناور یم
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 کنند: یرا دنبام م یچند ادل کل یکیژنت یکیاختلالات متابول ی ا درمان

 گرددحذف  ای، کا ش کرد زهیمتابول یتوان به درست یرا که نم ییدارو ای ر نوع غذا  مصرف. 

 ش ای میآنز ست رفته  گرید ییایمیماده  ست جا رفعامیغ ایکه از د را تا حد ممکن به  سمیتا متابول شود نیگزیا

 .دحد نرمام برسان

 کنند، حذف شوند یاختلام سوخت و ساز بدن جمع م لیرا که به دل سمیمتابول یسم محصولات. 
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