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  متابوليسم پورين و پيريميدين :14فصل 

Purine & Pyrimidine etabolism:  
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ر پيچيده اي است كه منجر به توليد اينوزين تشكيل پورين شامل مسي: بيوشيمي
. منو فسفات مي شود كه خود به آدنوزين يا گوانوزين منو فسفات تبديل مي گردد

. مي شوندتجزيه از طريق هيپوگزانتين و گزانتين به اسيد اوريك  سرانجام پورينها
ت كارباميل فسفاآنزيم  كه توسط (تشكيل پيريميدين از طريق كارباميل فسفات 

اسيد اوروتيك  از طريق تشكيلشروع شده و ) سنتاز دو سيتوزولي توليد مي شود
 منجر به توليد اوريدين منوفسفات و سپس تركيبات سيتيدين يا تيميدين مي گردد

  . )20شكل شماره ( 
  

  متابوليسم پورين و پيريميدين .20ه شمار شكل
  

  
  

Pyrimidines Purines 
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PRPS :فسفوريبوزيل پيروفسفات سنتتاز.ADSL :سوكسينات آدنيلو
اينوزين : IMP.ايكا ريبوزيل: AICAR.سيكا ريبوزيل: SAICAR.لياز

: ADA .گوانوزين منو فسفات: GMP.منوآدنيلات دآميناز: AMPD1.منوفسفات
هيپوگزانتين :HPRT. آدنين فسفوريبوزيل ترانسفراز:APRT.آدنوزين د آميناز

گزانتين : XDH. نوكلئوزيد فسفوريلاز: NP.گوانين فسفوريبوزيل ترانسفراز:
. گلوتامين: Gln. كارباميل فسفات سنتاز: CPS2). گزانتين اكسيداز(دهيدروژناز 

UMPS :اوريدين منوفسفات سنتاز.dTMP : دزاكسي ريبوز تيميدين
دي هيدروپيريميدين : DPD.تيميدين فسفوريلاز: TP.منوفسفات
: CMP.اوريدين منوفسفات: UMP.دي هيدروپيريميديناز: DHP.دهيدروژناز

 ديناوروتي: OMP.اوريدين منوفسفات هيدرولاز: UMPH.سيتيدين منوفسفات
 .منوفسفات

  
  :علائم باليني

 .عفونتهاي راجعه ادراري، سنگ كليه و نارسايي كليه: تظاهرات كليوي •
عقب ماندگي رواني حركتي، اپي لپسي، اسپاستيسيتي، : تظاهرات عصبي •

 .خود تخريبديستوني، عدم تعادل، اوتيسم، كري و رفتار 
 .آرتريت •
 .كوتاهي قد •
 .كرامپهاي عضلاني و لاغري عضله •
 .كم خوني •
 .نقص ايمني با بروز عفونتهاي راجعه •
 

  :بررسيهاي آزمايشگاهي
 .ساعته 24اسيد اوريك سرم، اسيد اوريك ادرار  –الف 
، در  0.2-3: در نوزادان: نسبت اسيد اوريك به كراتينين در ادرار صبحگاهي -ب

و در   0.2-1: سالگي 6-14، در  0.2-1.5: سالگي 2-5، در  0.2-2: يكسالگي
 . مول/مول 0.15-0.6: بزرگسالي
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در افزايش فعاليت آنزيم فسفوريبوزيل پيروفسفات سنتتاز، : افزايش اين نسبت •
سندرم لش نيهان و نفروپاتي جواني فاميلي ناشي از افزايش اسيد اوريك خون ديده 

  . مي شود
ر نقص آنزيمي نوكلئوزيد فسفوريلاز، گزانتينوري و افزايش د: كاهش اين نسبت •

  . فعاليت آنزيم نوكلئوتيداز ديده مي شود
مول /مول :فرمول تبديل مول و ميلي گرم در نسبت اسيد اوريك به كراتينين : نكته

  .ميلي گرم/ميلي گرم×  0.67= 
 .بررسي كريستالهاي ادرار  -پ
دينهاي ادرار توسط كروماتوگرافي مايع با عملكرد اندازه گيري پورينها و پيريمي -ت  

  :بالا
دفع پورين و پيريميدين تحت تاثير رژيم ( ساعته يا ادرار صبحگاهي  24در ادرار •

 ).غذايي قرار مي گيرد و در طي روز ممكن است تغيير قابل توجهي كند
قبل از  از روز) مانند قهوه، چاي، كاكائو و ليكورايس(اجتناب از متيل گزانتينها  •

 . آزمايش ادرار و در طي جمع آوري آن
 .عفونت ادراري رد كردن وجود •
ادرار را فورا فريز كرده و بر روي يخ خشك : به منظور تشخيص بيماري عصبي •

زيرا متابوليتهاي نشانگر در نقص آنزيمي آدنوزيل سوكسيناز بي ثبات (انتقال دهيد 
 ).هستند

  
 Disorders of purine :م پورينسنقائص متابولي - 1بخش 

metabolism:   
 
  :ازتفعاليت بيش از حد فسفوريبوزيل پيروفسفات سنت -1-1

Phosphoribosyl pyrophosphate synthetase (PRPS) 
superactivity:  

  :علائم باليني
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  .طبيعي :زمان تولد و دوره نوزادي
ممكن است با افزايش اسيد اوريك خون و وجود خون،  :دوره شيرخوارگي

  . يستال و اسيد اوريك در ادرار تظاهر كندكر
كري، عقب ماندگي شديد تكامل عصبي، عقب ماندگي ذهني و با  :دوره كودكي

  .بروز مي كنداوتيسم 
سنگ سيستم  در اين دوران :بزرگسالي دوره نوجواني يا اوايل دوره اواخر

رخ ي دفع سنگ و عدم علائم عصب ،ادراري، نقرس، آرتريت نقرسي، كوليك كليوي
  .مي دهد

   .فسفوريبوزيل پيروفسفات سنتتازنقص در آنزيم  :آنزيمنقص 
  .Xوابسته به :توارث ژنتيكي

  .درنا :ميزان بروز
  : روش تشخيص

 .افزايش اسيد اوريك: پلاسما •
 .و هيپوگزانتين افزايش اسيد اوريك: ادرار •
 .هاو لنفوبلاست هادر فيبروبلاست :بررسي آنزيم •
 

 ميلي گرم به ازاي هر كيلوگرم وزن بيمار 10-20وپورينول تجويز آل شامل: درمان
مصرف زياد  وپورين، قليايي كردن ادرارمصرف محدود از نظر رژيم غذايي  ،روزانه

از نظر تشكيل سنگهاي گزانتيني كليه صورت  بيمار بايستي مراقبت. استمايعات 
  .گيرد

  .ندارد :تشخيص قبل از تولدآزمون 
  .ارثي و نقرس يا افزايش اسيد اوريك خون وجود دارد در مادر نيز كري: نكته

  
   :نقص آدنيلوسوكسينات لياز - 2-1

Adenylo succinate Lyase(ADSL)deficiency: 
  :علائم باليني
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  .طبيعي :زمان تولد

عقب ماندگي  عقب ماندگي شديد رواني حركتي، :و شيرخوارگي نوزادي اندور
شامل عدم  اوتيسم در برخي از بيماران متوسط تا شديد، تشنج، يافته هاي ذهني

كليشه اي و خود آسيب، عدم تعادل در برخي از بيماران، تماس چشمي، رفتارهاي 
    .تو لاغري عضلاعضلاني عقب ماندگي رشد ، كاهش تونوس 

  . آدنيلوسوكسينات ليازنقص در آنزيم  :نقص آنزيم
  .اتوزوم مغلوب :توارث ژنتيكي

  .نادر :ميزان بروز
  : شخيصروش ت

سوكسينيل آميد و ايميدازول كربوكساميد سوكسينيل آدنوزين،  افزايش: خون •
 .ريبوزيد

افزايش سوكسينيل آدنوزين، سوكسينيل آميد و ايميدازول كربوكساميد  :ادرار •
 .ريبوزيد

افزايش سوكسينيل آدنوزين، سوكسينيل آميد و ايميدازول : مايع مغزي نخاعي •
 .كربوكساميد ريبوزيد

افزايش گليسين و اسيد  ،پس از هيدروليز اسيدي خون: خونآمينه  اسيدهاي •
 .آسپارتيك مشاهده مي شود

 .هاو لنفوسيت هادر فيبروبلاست: بررسي آنزيم •
 

  .از جمله درمان تشنج است و درمان علامتيشامل  : درمان
    .ندارد :قبل از تولد تشخيصآزمون 

  
  :دآميناز عضله فاتآدنوزين منوفسيا  نقص ميوآدنيلات دآميناز -3-1

Myoadenylate deaminase (muscle AMP deaminase 
deficiency):    

  :علائم باليني
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  .طبيعي :نوزادي و شيرخوارگي اندور، زمان تولد
در اغلب موارد . خستگي زودرس و كرامپهاي عضلاني بدنبال ورزش :دوره كودكي

  .ممكن است بدون علامت يا با علائم كمي همراه باشد
  . ميو آدنيلات دآمينازنقص در آنزيم  :قص آنزيمن

  .اتوزوم مغلوب :توارث ژنتيكي
  .نادر :ميزان بروز

  : روش تشخيص
 .كراتين كينازافزايش : خون •
 . مونياك و افزايش طبيعي در لاكتات خونآافزايش ناكافي در : آزمون ايسكمي •

  .گرم ريبوز است 2-60 روزانه تجويز شامل : درمان
    .ندارد :قبل از تولد تشخيصآزمون 

  
 :Adenosine deaminase (ADA) deficiency  :نقص آدنوزين دآميناز -1- 4

  
  .تركيبي شديد استعلت نيمي از موارد نقص ايمني 

  
  :علائم باليني
  .طبيعي :دوره نوزادي و زمان تولد

نقص ايمني تركيبي شديد تظاهر با سندرم از چند ماهگي  :دوره شيرخوارگي
 ،ئم آن شامل عفونتهاي شديد باكتريايي و ويروسي، اسهال راجعه يا پايدارعلا. ميكند

بيمار  .است ذات الريه و التهاب راجعه گوش مياني، عفونت پوستي، اختلال رشد
در صورت دريافت  بدنبال دريافت واكسنهاي زنده ضعيف شده دچار عفونت منتشر و

. دشو پيوند برعليه ميزبان مي علائم واكنشدچار سالم، Tخون از فردي با سلولهاي 
بيماريهاي اتوايمون نظير كم خوني هموليتيك، كاهش پلاكت  در بيمار، علاوه بر اين

علائم عصبي مانند كاهش تونوس . در مبتلايان شايع استيا نارسايي تيروئيد 
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، نيستاگموس، اسپاستيسيتي، ديستوني، آتتوز و عدم توانايي نگه ترمورعضلاني، 
، اختلال عملكرد  Bكم بودن موي سر، تاخير تكامل، لنفوم سلولهايداشتن سر، 

كبد، هپاتيت راجعه، عدم مشاهده بافتهاي لنفاوي در معاينه حلق و نبودن سايه 
ديرتر بروز مي البته اشكال خفيف تر بيماري . مي دهند ويراديوگرافي رتيموس در 
اين بيماري  .بارز مي كنند بزرگسالي علائم نقص سيستم ايمني را دورهكنند و يا در

    .بدون اختلال در سيستم ايمني نيز گزارش گرديده است
  .آدنوزين دآمينازنقص در آنزيم  :نقص آنزيم

  .اتوزوم مغلوب :توارث ژنتيكي
  .هزار تولد زنده در نيويورك 400-500يك مورد در هر  :ميزان بروز

  : روش تشخيص
نها، افزايش آدنوزين و داكسي كاهش گاماگلوبولي، كاهش لنفوسيتها: خون •

 .آدنوزين
  .افزايش داكسي آدنوزين: ادرار •
 .در گلبولهاي قرمز: بررسي آنزيم •
 .خوني خشك شده بر روي كاغذ صافي لكهبر روي  :آزمون غربالگري نوزادي •
 

بمدت  به بيماران، تزريق گلبولهاي قرمز اشعه ديده و يخ زده از افراد سالم: درمان
م و ايمني با واسطه سلولي طبيعي در بيمار فراهم مي كند، پس آنزيسطوح  كماهي

درمان جايگزيني آنزيم با آنزيم گاوي كونژوگه . اين درمان بايستي هر ماه تكرار شود
اين . بسياري از بيماران مفيد است درنيز ثابت شده  1به پلي اتيلن گليكولشده 

در هفته عملكرد سيستم  يكبار دو بار در هفته و سپسبا تزريق عضلاني درمان ابتدا 
از روش اخير جهت آمادگي بيماران شديدا . ه حالت طبيعي بر مي گرداندايمني را ب

از ژن درماني نيز جهت درمان . بدحال براي دريافت پيوند نيز استفاده مي شود
 بند نافجدا شده از خون  34CDسلولهاي از به اين ترتيب كه  ،استفاده شده است

محيطي بيمار، بعنوان دريافت كننده هاي وكتور ويروسي حاوي ژن خون  اتولوگ
  .مي شوندآدنوزين دآميناز انساني استفاده شده و سپس به بيمار تزريق 

                                                 
١  PEG-ADA 
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  .پيوند مغز استخوان يا كبد جنيني: درمان قطعي
ونه پرزهاي مبررسي آنزيم در آمنيوسيتها و ن :تشخيص قبل از تولدآزمون 
    .كوريوني

  
    :لئوزيد فسفوريلازنقص نوك -1- 5

Nucleoside phosphorylase (NP) deficiency:  
 

  :علائم باليني
  

  .طبيعي :دوره نوزادي و زمان تولد
سالگي  و بندرت  1-6معمولا بين علائم بيماري  :و كودكي شيرخوارگي اندور

شامل تاخير تكامل، ضعف يا فلج بيماري تظاهرات . ديرتر از آن آغاز مي شود
كاهش يا افزايش تونوس عضلاني، عفونتهاي دو اندام يا همه اندامها،  اسپاستيك

مكرر پوست، ريه و گوش مياني، كم خوني هموليتيك خود ايمن و نقص ايمني 
   . سلولي مي باشد

  .پورين نوكلئوزيد فسفوريلازنقص در آنزيم :نقص آنزيم
  .اتوزوم مغلوب :توارث ژنتيكي

  .نادر :ميزان بروز
  : روش تشخيص

 .كاهش اسيد اوريك، افزايش گوانوزين و اينوزين: لاسماپ •
 .كاهش اسيد اوريك، افزايش گوانوزين و اينوزين: ادرار •
 .در گلبولهاي قرمز: بررسي آنزيم •
 

  .پيوند مغز استخوان :درمان
    .ندارد :تشخيص قبل از تولدآزمون 
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  :جواني فاميلينو نفروپاتي هيپراوريسميك -6-1
Familial juvenile hyperuricaemic nephropathy:                   
           

  :علائم باليني
  

  .طبيعي :، شيرخوارگي و كودكينوزادي انزمان تولد، دور
معمولا علائم آن از زمان بلوغ شروع مي شود و شامل نقرس و  :دوره نوجواني

   .نارسايي كليوي زودرس مي باشد
  .كليوي احتمالا نقص در انتقال: بيوشيمينقص 

  .اتوزوم مغلوب :توارث ژنتيكي
  .نادر :ميزان بروز

  : روش تشخيص
 .اسيد اوريك افزايش: پلاسما •
 .كاهش اسيد اوريك: ادرار •
 .سابقه فاميلي مثبت •
 

  .نامعلوم :درمان
  .ندارد: تشخيص قبل از تولدآزمون 

  
                       :Xanthinuria :گزانتينوري - 7-1
 

  :علائم باليني
  

  .طبيعي :شيرخوارگي و نوزادي انن تولد، دورزما
خون بروز شروع مي شود و شامل اوايل كودكي معمولا علائم آن از  :كودكي دوره

آسيب ، نارسايي كليوي، )از نوع گزانتين كه راديولوسنت است(در ادرار، سنگ كليه 
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كاهش يا افزايش تونوس  و ، يافته هاي تغيير شكل ظاهريعضلاني و مفصلي
  .بيماري در بيش از نيمي از هموزيگوتها بدون علامت است. مي باشدني عضلا

نقص سولفات اكسيداز و  .گزانتين اكسيداز يا دهيدروژنازنقص در آنزيم  :آنزيمنقص 
   .بيماري هستنداين  از سايرعلل  كمبود كوفاكنور موليبدنيوم

  .اتوزوم مغلوب :توارث ژنتيكي
  .نادر :ميزان بروز

  : روش تشخيص
 .هيپوگزانتينافزايش گزانتين و شديد ، افزايش اسيد اوريك كاهش: لاسماپ •
 .، گزانتين و هيپوگزانتين خيلي بالاكاهش اسيد اوريك: ادرار •
 .سابقه فاميلي مثبت •
 

 .استمصرف فراوان مايعات  و پورينمصرف رژيم غذايي با محدوديت  شامل :درمان
تجويز آلوپورينول مفيد نده باشد، صورتي كه مقداري از فعاليت آنزيم باقي ما رد

  .است
  .ندارد: تشخيص قبل از تولدآزمون 

  
 :Lesch-Nyhan syndrome              :نيهان- سندرم لش -8-1
  

  :علائم باليني
  

  .طبيعي :زمان تولد و دوره نوزادي
. ماهگي طبيعي مي باشد 6-8پسري است كه تا  معمولابيمار  :دوره شيرخوارگي

بروز سنگهاي اوراتي  كريستالها يا شنهاي نارنجي در پوشك، ار ظهورچسپس د
عفونت ،دفع بدون درد خون در ادرار ،)كه راديولوسنت هستند( سيستم ادراري 

كه معمولا قبل از تكامل يافته هاي  از ادرار مي شودسنگ ادراري، كوليك و دفع 
 6حركتي در  اشكال در تكامل ساير علائم شامل .دتظاهر مي كننعصبي و رفتاري 

كم خوني ، ماهه دوم زندگي همراه با كاهش يا افزايش تونوس عضلاني
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حركات غير ارادي نظير ديستوني، كره و آتتوز، مگالوبلاستيك بعلت كمبود فولات، 
بروز حركات كره بدنبال هيجانات مثبت يا منفي، حركات رقص مانند در دستها و 

و وضعيت قيچي بودن  اي، اسپاستيسيتياسپاسمهاي اپي ستوتونيك  دوره ،   1پاها
و اسپاسم عضلاني كه منجر به دررفتگي مفصل ران مي شود، اندامهاي تحتاني 

دربرخي  و عقب ماندگي ذهنيتشنج  افزايش رفلكسهاي تاندوني و بابنسكي مثبت،
رفتارهاي تهاجمي و خود آسيب مانند گاز گرفتن لبها و از بيماران، ديزآرتري، 

مي  هابافت رفتناز دست  هكه منجر ب) اه با جيغ زدن و گريه كردنهمر(انگشتان 
از تشخيص افتراقي هاي اين رفتارها  2اتونومي و سندرم كورنليا دلانژ ديس(شود 

استفراغ، تاخير رشد  حسي، حساسيت به درد، غياب آسيب اعصاب محيطي، )هستند
منجر  است كهو زبان  ناهماهنگي لبها و اختلال عملكرد بيضه ها ،نقرسوزن و قد، 

يا تقريبا طبيعي  طبيعي  بيماران هوش معمولا. به اشكال در تغذيه و بلع مي شود
تهاجم  .راه رفتن را ياد نمي گيرندادرار و مدفوع دارند، اما هرگز  كنترل ده ووب

  .دندر بزرگسالان درمان نشده روي مي دهنقرس و آرتريت حاد نقرسي  ،كلامي
  .  گوانين فسفوريبوزيل ترانسفراز - گزانتين هيپوآنزيم نقص در  :آنزيمنقص 

  .مغلوب Xوابسته به  :توارث ژنتيكي
  . هزار تولد زنده 380يك مورد در هر  :ميزان بروز

  : روش تشخيص
 .اسيد اوريك و هيپوگزانتين افزايش:ادرار •
 .و گلبولهاي قرمز هموليز شده هادر فيبروبلاست: بررسي آنزيم •
 

 است پورينمصرف با محدوديت  پر پروتئين و پر كالري م غذاييرژيشامل  :درمان
اما منجر به افزايش گزانتين و هيپوگزانتين و  كه متاسفانه خيلي موثر نمي باشد،

احتمالا سنگهاي گزانتيني مي شود كه بايستي به طريق سنگ شكني يا جراحي 
 و يلي گرم روزانهم 200-400مصرف فراوان مايعات و تجويز آلوپورينول .درمان شوند

سنگهاي . نيز توصيه مي شود تجويز فولات كه در دو مرحله توليد پورين لازم است

                                                 
١  Balism 
٢  Cornelia De Lange syndrome 
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عوارض عصبي بايستي درمان علامتي . اوراتي با مصرف آلوپورينول حل مي شوند
كنترل رفتارهاي خود آسيب، كشيدن دندانها و محدود كردن شوند و تنها راه موفق 
  . فعاليت فيزيكي است

بررسي آنزيم در آمنيوسيتها و نمونه پرزهاي  :تشخيص قبل از تولدن آزمو
  .كوريوني

  
 ،با يا بدون وجود فلج مغزي افزايش اسيد اوريك خوندر هر بيمار مبتلا به : نكته

، دفع بدون درد خون در ادرار دفعهمچنين . فعاليت اين آنزيم بايستي بررسي شود
بزرگسالي در بيمار با يا دوره نقرسي در حملات حاد آرتريت  بروز سنگ اوراتي يا

 ، اماباشدرفتار و هوش طبيعي  همراه با يا حركات آتتوئيد كهفلج مغزي  وجود بدون
پايش را اسپاستيك دارد و يا بهنگام راه رفتن  نقادر براه رفتن نيست يا راه رفت بيمار

     .نياز به بررسي اين آنزيم داردبر روي زمين مي كشد، 
  
  :آدنين فسفو ريبوزيل ترانسفراز نقص -9-1

Adenine phosphoribosyltransferase (APRT) deficiency:     
            

سالگي تظاهر  74ممكن است بدون علائم بوده  و يا از زمان تولد تا   :علائم باليني
. مشخص مي شود شيرخوار بر روي پوشك رنگ بندرت با ظهور نقاط قهوه اي. كند

لامت دار تظاهرات آن شامل سوزش ادرار و وجود خون، كريستال يا در موارد ع
 تب و عفونت ادراري، كوليك كليوي يا احتباس ادراري بعلت سنگ، سنگ در ادرار، 

نارسايي مزمن كليه  و حاد كليه در شيرخوارگي بعلت سنگنارسايي  بروز احتمال
ي هيدروكسي آدنين و سنگها از نوع د. كليه مي باشد محتاج به دياليز يا پيوند

  .راديولوسنت هستند
  . آدنين فسفو ريبوزيل ترانسفرازنقص در آنزيم  :آنزيمنقص 

  .اتوزوم مغلوب :توارث ژنتيكي
  .نادر :ميزان بروز
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  : روش تشخيص
 .دي هيدروكسي آدنين 2-8افزايش آدنين و : ادرار •
 .در گلبولهاي قرمز: بررسي آنزيم •
 

پورين، مصرف فراوان مايعات و تجويز مصرف  رژيم غذايي با محدوديت: درمان
حداكثر ميزان ميلي گرم به ازاي هر كيلو گرم وزن بيمار تا  10 آلوپورينولروزانه 

قليايي كردن ادرار اثري ندارد و استفاده از سنگ شكني  .مفيد استميلي گرم  300
  .جهت برداشتن سنگهاي از قبل تشكيل شده لازم است

  .ندارد: ولدتشخيص قبل از تآزمون 
  

 : نقائص متابوليسم پيريميدين -2بخش 
Disorders of pyrimidine metabolism: 

  
                       :Hereditary orotic aciduria:اوروتيك اسيدوري ارثي - 1-2
 

 :علائم باليني
 
  .طبيعي :ان تولدزم 

 بدرمان،خ پاس وندبشامل كم خوني مگالوبلاستيك  :نوزادي و شيرخوارگي اندور
، عقب ماندگي ذهني، اسهال ، استرابيسم، اختلالات عصبي، انسداد اختلال رشد

  .است سيستم ادراري و احتمالا نقص سيستم ايمني سلولي
  .اوريدين منو فسفات سنتازنقص در آنزيم  :نقص آنزيم

  .اتوزوم مغلوب :توارث ژنتيكي
  .نادر :ميزان بروز

  : روش تشخيص
  .اوروتيك افزايش اسيد: پلاسما •
 .افزايش اسيد اوروتيك :ادراراسيدهاي آلي  •
 .در گلبولهاي قرمز: بررسي آنزيم •
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ازاي هر كيلوگرم وزن اوريدين ميلي گرم به  25-150 روزانه تجويزشامل  :درمان
  .درمان با اندازه گيري اسيد اوروتيك بايستي پايش شود. استبيمار 

  .ندارد: تشخيص قبل از تولدآزمون 
  
  :نوكلئوتيداز 5`پيريميدين نقص -2-2

 Pyrimidine 5`-nucleotidase deficiency:    
 :علائم باليني

 
  .طبيعي :زمان تولد 

از دوره نوزادي با هموگلوبينوري احتمالي بروز مي  :نوزادي و شيرخوارگي اندور
و بزرگي  يليك در گلبولهاي قرمزهموليتيك مزمن با نقاط بازوفيلكم خوني . كند

  .شيرخوارگي تظاهر مي كندوره ددر طحال 
  .هيدرولازاوريدين منو فسفات نقص در آنزيم  :نقص آنزيم

  .اتوزوم مغلوب :توارث ژنتيكي
  .نادر :ميزان بروز

  : روش تشخيص
 .افزايش گلوتاتيون: بررسي گلبول قرمز •
 .در گلبولهاي قرمز: بررسي آنزيم •
  

 .با سرب مزمن مسموميت :تشخيص افتراقي
  .زريق خون لازم مي باشدبندرت ت: درمان

  .نسبتا خوب است :پيش آگهي
  .ندارد :تشخيص قبل از تولدآزمون 
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 : نقص دي هيدرو پيريميدين دهيدروژناز -3-2
Dihydropyrimidine dehydrogenase (DPD) deficiency:         
           

 :علائم باليني
 
  .طبيعي :زمان تولد 

اشكالات تغذيه از دوره نوزادي با   :و نوجواني ، كودكيشيرخوارگي ،نوزادي اندور
شيرخوارگي، كودكي و  دوران در. بروز مي كند اي واحتمالا افزايش تونوس عضلاني

رشد و احتمالا يافته  اختلالتشنج، سر كوچك، عقب ماندگي ذهني،  علائم نوجواني
 5مسموميت با . اغلب موارد بدون علامت هستند. هاي اوتيسم ظاهر مي شوند
  .علامت شديد و گاهي كشنده است فلورواوراسيل در بيماران بدون

  .دي هيدرو پيريميدين دهيدروژنازنقص در آنزيم  :نقص آنزيم
  .نامعلوم :توارث ژنتيكي

  .نامعلوم :ميزان بروز
  : روش تشخيص

 .افزايش اوراسيل و تيمين :پلاسما •
 .افزايش اوراسيل و تيمين :ادرار •
 .ش اوراسيل و تيمينافزاي: مايع مغزي نخاعي •
  .گلبولهاي سفيدو  هادر فيبروبلاست: بررسي آنزيم •
  

  .ندارد: درمان
  .ندارد :تشخيص قبل از تولدآزمون 

  
  Thymidinephosphorylae(TP)deficiency: :ميدين فسفوريلازتينقص  -2- 4
 

 :علائم باليني
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  .طبيعي :زمان تولد 

علائم گوارشي  و  ،توكندرياييمي آسيب مغزياز دوره نوزادي با  :دوره نوزادي
  .تظاهر مي كنند آسيب عصبي عضلاني

  .نقص در آنزيم تيميدين فسفوريلاز :نقص آنزيم
  .ميتوكندريايي دزاكسي ريبو نوكلئيك اسيد سندرم كاهش :نقص بيوشيمي
  .اتوزوم مغلوب :توارث ژنتيكي

  .درنا :ميزان بروز
  : روش تشخيص

 .لي بالالاكتات بالا و تيميدين خي: پلاسما •
 .خيلي بالا نديو تيمي بالا لاكتات: ادرار •
  .گلبولهاي سفيددر : بررسي آنزيم •
  

  .ندارد: درمان
  .ندارد :تشخيص قبل از تولدآزمون 

  
  :نقص دي هيدروپيريميديناز - 2- 5

Dihydropyrimidinase (DHP)deficiency:  
 

 :علائم باليني
 
  .طبيعي :زمان تولد و دوره نوزادي 

دي آنزيمي علائم مشابه نقص از دوره شيرخوارگي با  :رگيدوره شيرخوا
آتروفي علاوه بر اين اشكالات تغذيه، . شروع مي شود هيدروپيريميدين دهيدروژناز

. ي پرزهاي ميكروني روده و فلج اسپاستيك همه اندامها نيز بروز مي كنددمادرزا
    .بيماران ممكن است بدون علامت باشند

  .دي هيدروپيريميديناززيم نقص در آن :نقص آنزيم
  .اتوزوم مغلوب :توارث ژنتيكي
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  .نادر :ميزان بروز
  : روش تشخيص

 .و تيميدين بالا اوراسيل: پلاسما •
 .، دي هيدرو اوراسيل و دي هيدرو تيميدين بالاو تيميدين بالا اوراسيل :ادرار •
  . اوراسيل و تيميدين بالا: مايع مغزي نخاعي •
  

  .ندارد: درمان
  .ندارد :قبل از تولد تشخيصآزمون 

  
 :Ureidopropionase deficiency        :نقص يوريدوپروپيوناز -6-2
 

 :علائم باليني
 
  .طبيعي :زمان تولد و دوره نوزادي 

دي هيدرو  آنزيمي از دوره شيرخوارگي با علائم مشابه نقص :دوره شيرخوارگي
افزايش تونوس  ديستوني،علاوه بر اين . پيريميدين دهيدروژنازشروع مي شود

   .ميدهد وير در بيمار عصب بينايي و اسكوليوز همآتروفي  عضلاني،
  .يوريدوپروپيونازنقص در آنزيم  :نقص آنزيم

  .اتوزوم مغلوب :توارث ژنتيكي
  .نادر :ميزان بروز

  : روش تشخيص
 بالا، دي هيدرواوراسيل و دي هيدروتيميدين طبيعي يا اوراسيل و تيميدين: ادرار •

 .، بتا آلانين و يوريدو ايزوبوتيرات بالا، يوريدوپروپيوناتبالا طبيعي يا
  

  .ندارد: درمان
  .ندارد :تشخيص قبل از تولدآزمون 
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 :ساير نقائص متابوليسم نوكلئوتيد - 7-2

   :cleotidase hyperactivity:افزايش فعاليت بيش از حد نوكلئوتيداز -1-7-2
 

  .يد هم ناميده مي شوداين بيماري بعنوان سندرم كمبود نوكلئوت
  

  :علائم باليني
، تشنج، عدم تعادل، عفونتهاي راجعه )اساسا تكلم(شامل عقب ماندگي رواني حركتي 

 . مي باشد) نظير بيش فعالي، توجه كم و تعامل اجتماعي ضعيف(و اختلالات رفتاري 
  .نوكلئوتيدازآنزيم افزايش شديد فعاليت : نقص آنزيم

  .غلوباتوزوم م :توارث ژنتيكي
  .نامعلوم :ميزان بروز

  : روش تشخيص
 .اوريك پائين يا در حد پائين طبيعي اسيد: ادرار •
 .هادر فيبروبلاست: بررسي آنزيم •
 .طبيعي: ساير بررسيهاي پورين و پيريميدين •
  

 هتدريج ببه ازاي هر كيلوگرم وزن بيمار كه ب اوريدين ميلي گرم 50تجويز : درمان
ي هر كيلوگرم وزن بيمار افزايش مي يابد و موجب ميلي گرم به ازا 100 ميزان

  .بهبود قابل ملاحظه در تكلم، رفتار، تشنج و فراواني عفونتها مي گردد
  .ندارد :تشخيص قبل از تولدآزمون 


