
Αναπλιρωςθ πρωτεϊνϊν και 
μεταβολιςμόσ αμινοξζων



Εκ γενετισ ςφάλματα του μεταβολιςμοφ 
μποροφν να διθμιουργιςουν προβλιματα 

ςτθν αποικοδόμθςθ των αμινοξζων

 Φαινυλαλανίνθ: Ζνα από τα α-αμινοξζα, 
βρίςκεται φυςιολογικά ςτο γάλα κθλαςτικϊν

 Αλκαπτονουρία: Ζλλειψθ ενηφμου 
αποικοδόμθςθσ βενηολικοφ δακτυλίου 
φαινυλαλανίνθσ



Φαινυλοκετονουρία

 Η ανικανότθτα μεταβολιςμοφ τθσ 
φαινυλαλανίνθσ ςε τυροςίνθ αποτελεί μια 
οργανικι γενετικι πάκθςθ που ονομάηεται 
Φαινυλοκετονουρία

 Η φαινυλαλανίνθ ςυςςωρεφεται ςτα υγρά του 
ςϊματοσ γιατί δεν μπορεί να μετατραπεί ςε 
τυροςίνθ

 Σχεδόν όλοι οι αςκενείσ που δεν 
υποβάλλονται ςε κεραπεία είναι νοθτικά 
κακυςτερθμζνοι



ΔΙΑΓΝΩΣΗ

 Η ανίχνευςθ τθσ φαινυλαλανίνθσ ςτο αίμα 
δεν επαρκεί  για τθν διάγνωςθ

 Γίνεται ενδοφλζβια χοριγθςθ φαινυλαλα-
νίνθσ και μζτρθςθ κινθτικισ του ενηφμου

 Οι περιςςότερεσ γεννθτικζσ ανωμαλίεσ  
αντιμετωπίηονται με μείωςθ πρόςλθψθσ του 
αμινοξζοσ που δεν μεταβολίηεται


