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-چربی-زمانیکه موادغذایی عمده (قند
پروتیین)مصرف شده ووارد بدن میشوند توسط 

ه وانرژي انزیم هاي مختلفی تجزیه شد
ن به مصرف بدن وترکیبات مفید حاصله ازآ

دن دفع مضررحاصله نیزبایدازبمیرسدوترکیبات 
گرددحال اگرهرکدام ازاین آنزیمها دچارنقصان 

اختلال عملکرد باشندغذاهاي مذکوربه خوبی و 
تجزیه ومصرف نمیشوند ومیزان مواد 

ضردربدن افزایش یافته که بر بسیاري از اندام م
کلیه و.....)تاثیرات -قلب-کبد-ازجمله(مغزها

  . منفی راخواهد داشت

ض درکدام رده غذایی باشد اینکه نقبرحسب 
نزیمی کمبود داشته باشد دهها بیماري وچه آ

بااسامی مختلف مطرح خواهد شدکه به 
  مجموعه این بیماریها بیماري متابولیک گویند.

اکثراین بیماریها بصورت ژنتیکی منتقل میشوند 
بنابراین درازدواج هاي فامیلی احتمال بروزاین 

  بیماري بالاتر میرود.

  بالینی علایم

کودکان مبتلا به بیماري متابولیک درزمان تولد 
بدون علامت هستند ودرمراحل بعدي زندگی 

  علامت دارمیشوند

شـــدت علایـــم بـــالینی بیمـــاري متابولیـــک 
  خانواده معمولا متفاوت است2در

هرچه علایم بالینی بیماري زودتر 
  ظاهرشودنشانه بدتربودن بیماري است

وغیرقابل انتظار دریکی  اگرسابقه مرگ ناگهانی
ازاعضاي فامیل وجود داشته باشد باید به 

  فکربیماري متابولیک بود.

اکثربیماریهاي متابولیک رامیتوان درصورت 
رمان به موقع کنترل کردوبعضی تشخیص ود

وند پیهابه راحتی میتوان باانجام ازآن
یا پیوند کبد بطورکامل درمان کرد مغزاستخوان 

  وعمرطبیعی میکنند.



درصورت بروز علایم زیرهرچه سریعتربه پزشک 
  مراجعه شود:

کاهش -عقب ماندگی ذهنی وتاخیرتکاملی-
  قدرت عضلات وتشنج

بوي -بوي خاصی ازبیمارمثل (بوي عرق پا-
  شیرینی و...)استشمام میشود

ي درکودك علایمی که بصورت دوره ا-
ن مشخص نشود تکرارشود ودربررسی علل آ

زمایش اسید خون درآبالابودن –مثل استفراغ 
  –گازخون شریانی 

  اهش هوشیاريک

سابقه فوت –وجود سنگ کلیه -بزرگی کبد-
ناگهانی وبدون علت خاصی درفرزندان دیگر 

  خانواده یادرفامیل 

  بیماري قلبی ویاضعف عضلات بدن-

  تشخیص وپیگیري

امروزه روش غربالگري براي تشخیص زودرس 
شده است تست  بیماري متابولیک راه اندازي

هاي غربالگري حتمادربرگیرنده همه بیماریهاي 
  متابولیک نیست.

درصورت هریک ازعلایم فوق باید بررسی کامل 
ظربیماري هاي متابولیک توسط پزشک ازن

غددمتابولیسم کودکان انجام شود که 
خوشبختانه درمرکزامیرکلا این امکان وجود 
 داردکه درصورت تایید بیماري درمان مربوطه

رژیم غذایی خاص )شروع شود –(دارویی 
ودرمرحله بعدي میتوان جهت بیمار بررسی 
ژنتیک انجام داد تانوع نقص ژنتیکی بیماري 

  متابولیکی بطوردقیق مشخص شود.

این بیماري ها درمان طولانی مدت وپیگیري 
قیق (رعایت رژیم غذایی وبررسی ازمایشگاهی د

   رانیازدارند.ازنظر کنترل بیماري مربوطه ) 

همچنین درجریان عفونت هایی مثل 
استفراغ ) این –اسهال –تب –(سرماخوردگی 

بیماریها ممکن است دچارعود شوندوگاه 
نیزنیازبه بستري شدن دربیمارستان واقدامات 

  درمانی وسیعتردارند.

زمان بروز علایم بیماري متابولیک درزمان 
نوزادي وشیرخوارگی نیست وممکن است 

علایم بیماري اي بعد به طور ناگهانی درساله
زیمی خفیف باشد که ظاهرشود یعنی نقص آن

  درجریان یک استرس شدید آشکار شود.

عفونت درهرکودکی که به دنبال علایم معمول 
استفراغ ...)دچارکاهش -اسهال-سرفه- مثل(تب

سطح هوشیاري وبی حالی شدید شودباید به 
  بیماري متابولیک شک کرد.        
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