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Abstract 
    Hereditary tyrosinemia type III is an uncommon inherited disorder of tyrosine metabolism 

caused by a deficiency of 4-hydroxyphenylpyruvate dioxygenase (HPD). This metabolic 

condition is passed down in an autosomal recessive pattern. Due to the rarity of the disease, the 

clinical presentation can be quite varied and unclear, but the primary symptoms are usually 

associated with elevated levels of tyrosine and phenolic metabolites, such as seizures, ataxia, 

and mental retardation. We presented the clinical, biochemical, and molecular features of a 

patient with tyrosinemia type III and his subsequent progress. Whole-exome sequencing 

revealed a novel HPD (276710) mutation (c.G1079C) in a homozygous pattern. Despite 

adhering to the prescribed diet, subsequent increased tyrosine level, the patient maintained 

normal neuropsychiatric development during the follow-up, raising questions about the 

effectiveness of a low-tyrosine diet. As a result, high tyrosine concentration may not act directly 

in neuronal damage of tyrosinemia type III patients. 
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 چكيده
ارث  یک  IIIنوع    یارث  یروزینمیت        متابول  یرشایع غ  یاختلال  اثر کمبود    یروزینت  یسم در    یلفنیدروکسیه-4است که در 

  یل شود. به دلیاتوزومال مغلوب منتقل م  ی الگو  یکدر    یکمتابول  یت وضع ینشود. ایم  یجاد( اHPD) یژنازاکسیدیرواتپ

و    یروزین سطح ت  یشمعمولاً با افزا  یه متنوع و نامشخص باشد، اما علائم اول  کاملاً  تواند یم ینی تظاهرات بال  یماری، نادر بودن ب

  ی و مولکول  یوشیمیاییب ینی،بال  یهایژگیهمراه است. ما و  یذهن یماندگو عقب  یتشنج، آتاکس ؛مانند یکفنول هاییت متابول

ت  یمارب  یک به  پ  IIIنوع    یروزینمیمبتلا  کرد  یبعد  یشرفتو  ارائه  را  توالیماو  اگزوم    یابیی.  جد  یککل  ژن   یدجهش 

HPD  ،c.G1079C    در عل  یگوتهموز  یالگو  یکرا  داد.  رژ  یبندیپا  رغمینشان  سطح   شده،یزتجو  ییغذا  یمبه 

و پمدت  در طول  تیروزین   بود  بالا  بیمار  را حفظ کرد    یروانپزشک  طبیعیرشد    یگیری  تردید  خود    ی اثربخش  زمینه در  که 

ت  یمرژ نت  یجادا  یروزینکم  بالا  یجه،کرد. در    یروزینمی ت  یمارانب  یعصب  یبدر آس  یماًممکن است مستق  یروزینت  ی غلظت 

 نداشته باشد.  یرتأث IIIنوع 
 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 

 . جهش یپرتیروزینمی،، هHPD، ژن IIIنوع  یروزینمیت ی:ديکل ی هاواژه
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 مقدمه

از    روماتیکآ  ینه آمیداس  یک  یروزین ت-ال     که  است 

م  ینآلان یلفن  یدروکسیلاسیونه   یروزینت.  یدآیبه دست 

گ در  م  یاهان فقط  میکروارگانیسمو  سنتز  شود.  یها 

گ  یروزینت متابول  یاهان در  عنوان    ی تخصص  ی هایتبه 

نقشیشپ حامل    ن عنوابه  یمختلف  یزیولوژیکیف  یها ساز 

و جاذب دارد.   یدفاع  یباتترک   یدان،اکسیالکترون، آنت

کاتابول  یوسنتزیب  یرهایمس   در   یروزینت-ال  یکو 

گرفته  به  یواناتح قرار  مطالعه  مورد  گسترده   طور 

تول  یضرور  ینهآمیداس  یک  یروزینت.  (1)  است   ید در 

کاتکول  ین ملان  یروئید، ت   ی هاهورمون است. ینآمو    ها 

کاتابول  ا  یروزین ت  یسماختلالات    ین چند  یجاد باعث 

اکتساب ژنت  یاختلال  افزا   یکیو  ت  یشبا    یروزین غلظت 

شامل پنج    یروزینت  یککاتابول  یر مس  .(1)  شودیپلاسما م

ب سه  و  است  مغلوب    یماریمرحله    یعنی اتوزومال 

  ی هایماز اختلال در آنز یناش IIIو  I ،IIنوع  یروزینمیت

ا در  افزا  ، است  یرمس  ین مختلف  به  منجر  غلظت    یشکه 

م  یروزینت در    یروزینت  یبتخر  .(2-3)  شودیسرم 

پروگز  ی کبد  یهاسلول م  یهکل  یمالو  که  یرخ  دهد 

آنز  یکاف  یرمقاد  یحاو تمام  ن  یهایم از    ی برا  یازمورد 

مجموعه  یروزین ت  یسم کاتابول در  و  پنج    ی ااست  از 

 . (1) کندیاستواستات م  ید تول یمیواکنش آنز

نرخ  یروزینمیتشیوع   با    1در حدود    یدر سراسر جهان 

هر   افزا  100000در  است.  ت  یشنفر  خون    یروزینسطح 

مختلف موارد  ت  یدر  جمله    نوزادی، گذرا    یروزینمیاز 

 سندرم  (،  I  یروزینمی)ت  ینوزاد   ی ارث  یروزینمیت

)ت-یچنرر نوعهونهارت  تII  یروزینمی  و    III  یروزینمی( 

م تیرخ  اختلال    یدترینشد  Iنوع    یروزینمیدهد.  نوع 

نشانه  و  علائم  و  اول    یهااست  ماه  چند  در  را  خود 

تواند منجر  یم یکنوع  یروزینمیدهد. تینشان م یزندگ

نارسا و    ییبه  نرم   کلیهکبد  ضعو  و  شدن  یفشدن 

  یش ب  Iنوع    یروزینمیها شود. کودکان مبتلا به ت استخوان

در نوع دوم، علائم اغلب    .(4)  مانندیسال زنده نم  10از  

اوا کودک   یل در  م   یدوران  شاملیشروع  علائم    ؛ شود. 

قرمز و  حساسچشم  یدرد  و    یعیطبیرغ  یت ها،  نور  به 

ت   پوست  شدنیمضخ پا است.   یزن  IIنوع    یروزینمیکف 

ذهنیم رشد  بر  نوع    یننادرتر.  (5)  بگذارد  یر تأث  یتواند 

ا  IIIنوع    یروزینمیت علائم  شامل  ین است.    ؛نوع 

دوره   ی،ذهن  یماندگعقب دادن  دست  از  و    ی اتشنج 

حال،    ینمتناوب( است. با ا  ی)آتاکس  یتعادل و هماهنگ

سطح    یموقت  افزایش  نوزادان   از  درصد  10حدود   در 

ا  یروزینمی)ت  دارند  یروزینت در  علت    ین گذرا(.  موارد 

  C  یتامینکمبود و  یلبه دل   استو ممکن    یستن  یکیژنت

زودرس    یمانزا  یلبه دل  یکبد   یهایمنارس بودن آنز  یا

 . (1-6)  باشد

ناش  یک  IIIنوع    یروزینمیت اتوزومال مغلوب    ی اختلال 

فعال در  کمبود  افزا  HPD  یت از  با  و  سطح    یشاست 

از    یروزینت ادرار،  در  آن  مشتقات  گسترده  دفع  و  خون 

  یدروکسیه  4  اسید،یروویکپیلفن  یدروکسیه-4  ؛جمله

لاکتیکفن   ید اس  استیک  لیفن  یدروکسیه-4و    ید اس  یل 

م ت   ین ا   .(7)  شودیمشخص  نادر    یارث  یروزینمینوع 

گزارش   از موارد در سطح جهان  یاست و تنها تعداد کم

است  ت.  (8)  شده  خوب  IIIنوع    یروزینمیعلائم    ی به 

ه   ییشناسا و  است  ت  ین ب  یارتباط   یچنشده    یروزین سطح 

فنوت نوع جهش    ینیبال   یپ سرم،  طی  .  باشدموجود نمیو 

  ی اگسترده   یفاختلال ط  ین مبتلا به ا  یمارانب  گزارشات،

تشنج   یا و  یفخف یذهن یماندگاز عقب ی،از علائم عصب

  ی کبد   یببدون آس  ی،ذهن   یهایو ناتوان یسمگرفته تا اوت

م نشان  مختلف  یرا  مقالات  در  که  همانطور  دهند. 

بس است،  شده  ب  یاریگزارش  تظاهرات    یدارا  یماراناز 

عصب جمله  ی رشد    ی ها یناتوان  ی،ذهنیماندگ عقب  ؛از 
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نقص  یری،گیاد باختلال  و  اختلال    ی،فعالیشتوجه 

فشار  یکروسفالی، م  ی،آتاکس  ی،رفتار و تشنج افت    خون 

از    . (9)  نشده است   یفتوص  یککلاس  یپ اما فنوت  هستند 

موارد  یبرخ  یگر،د  یسو مطالعات  ت  یاز    یروزینمی از 

که    کرده اند  زارشگ  طبیعیرا با رشد و هوش    IIIنوع  

از بدون علامت ب   ؛شاملعلائم    زیادتنوع    حاکی    یماران 

از طر داده   ی غربالگر  یقکه  تا  شده   تشخیص  بیماران  اند 

میعصب  علائم  یدارا ا  .(10-11)  باشد ی    یک   ینجا،در 

جهش    یک  یلبه دل  یراندر ا  IIIنوع    یروزینمیمورد از ت 

،  14  اگزون در    زایماریب  یاحتمال  یگوتهموز  یدجد

c.G1079C    ژن پسر   یکدر    HPDدر    شیرخوار 

س با  علامت  گزارش    یروزینت  ی بالا  طحبدون  پلاسما 

 شده است. 

 

 مورد معرفی 

شیر   پسر  یک  تکامل    3خوار  و  رشد  با  ایرانی  ماهه 

علائم   بدون  و  حرکتی  و  روانی  ذهنی،  طبیعی 

ترم   به شکل  شیرخوار  است.  نورولوژیک مراجعه کرده 

خوار  گرم بود. شیر  2800و وزن بدو تولد او   متولد شده 

مادر و  پدر  فامیلی  ازدواج  فامیلی  )  حاصل  پسر  نسبت 

برادر  و    خاله است.  خانواده  دوم  فرزند  و  خاله(  دختر 

در خانواده   نوبت سقط  دو  سابقه  است.  سالم  او  بزرگتر 

شیر شد.  سن  گزارش  در  تشکیل  ماهگی    3خوار  جهت 

کلینیک  پرونده،   اطفال   یکمتابولبه  غدد  بیمارستان    و 

استانبوعلی قبلمراجعه کرد.    مازندران  سینا  از آن   زیرا 

ای پس از  به شکل سرپایی فقط با کنترل آزمایشات دوره 

  در غربالگری غربالگری مثبت تحت پیگیری بوده است.  

بیمار تیروزین )  ،اولیه  لیتر( و    1326سطح  میکرومول در 

ماهگی    3سوکسینیل استون بالا داشت. وزن و قد او در  

)صدک    6ترتیب  به و  درصد  50-75کیلوگرم   )58.5  

تیروزین  درصد   25-50متر)صدک  سانتی سطح  بود.   )

(   10-145میکرومول در لیتر )محدوده نرمال    750.7سرم  

فنیل سطح  سرم  و  لیتر    14.1الانین  در  میکرومول 

نرمال   نتایج  32-85)محدوده  زمایشات  آ( گزارش شد.  

خون   اوره  نیتروژن  سطح  متابولیک  و    40بیوشیمیایی 

دسیمیلی بر  کراتینین  گرم  دسی میلی  0.5لیتر،  بر  گرم 

سطح   امینوترانسفراز  آلیتر،  لیتر،    84سپارتات  در  واحد 

امینوترانسفراز  آسطح   سطح   18لانین  لیتر،  در  واحد 

تیروئید   لیتر، سطح  1.8هورمون  محرک  واحد در  میلی 

)  T4 ،  1.37هورمون   لیتر  در  واحد  (،  mIU/Lمیلی 

 4.9لیتر، سطح فسفر  گرم بر دسیمیلی  10.4سطح کلسیم  

بر دسیمیلی دی  گرم  ویتامین  بر    96لیتر، سطح  نانوگرم 

لیتر بود. با  گرم بر دسیمیلی  1.8لیتر و سطح منیزیم  میلی

با   بالا،  استون  سوکسینیل  و  تیروزین  سطح  به  توجه 

تایپ   تیروزینمی  با  Iتشخیص  شیر  و  نیتیزینون   ،

بروز   از  شواهدی  شد.  شروع  اختصاصی  فرمولاسیون 

علائم عصبی و اختلال حرکتی مشاهده نشد. با این حال  

های کبدی یک نوبت افزایش خفیف داشت. برای  نزیمآ

بعدی  شیر مراجعه  طی  شیر  تعدادخوار  خشک  پیمانه 

بود    ماهگی  8شد. مراجعه شیرخوار در سن    افزایش داده 

پیمانه    10که تحت درمان با روزانه یک عدد نیتیزینون و  

ارزیابی در  بود.  خشک  مشاهده  شیر  تکاملی  تاخیر  ها، 

رفت  چهار دست و پا راه می  ،نشستمینشد و شیرخوار  

و در معاینه ارگانومگالی نداشت. وزن و قد شیرخوار به  

)صدک    8.7ترتیب   و  درصد  25-50کیلوگرم   )68  

)صدک  سانتی مراجعات درصد   25-50متر  در  بود.    )

کاهش   به  توجه  با  شیرخوار،  و  فنیلسطح  بعدی  الانین 

بهتر شدن تیروزین هم چنین نداشتن تاخیر تکاملی، ادامه  

 روند درمانی در نظر گرفته شد. 

زادتر شد  آالانین رژیم بیمار با توجه به کاهش سطح فنیل

تحریک  حالت  مشابه  چشمی  علائم  دچار  بیمار  ولی 

شکایت   چشم  سوزش  و  خارش  از  بیمار  گردید.  چشم 
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لذا   و    برایداشت.  شد  درخواست  چشم  مشاوره  بیمار 

استون ادرار   بررسی سوکسینیل  نیتیزینون موقتا قطع شد، 

و مشاوره چشم برای مراجعه بعدی بیمار درخواست شد.  

  طبیعی زمایش کنترل، سطح سوکسینیل استون ادرار  آدر  

بیمار  برای  لذا  شد  گزارش  بالا  ادرار  تیروزین  سطح  و 

تایپ   تیروزینمی  تشخیص  مطرح گردید. در    IIاحتمال 

یافته دلیل  به  دیسپلازی  ضمن،  به  مشکوک  بالینی  های 

اسکلتی از جمله پهن بودن مچ دست برای بیمار بررسی 

و   ریکتز  نظر  در    1تشخیصی  دیوگرافیرااز  شد.  انجام 

دیس خفیف  شواهد  ها  مولتیگرافی  پلکس  استوزیس 

نظر احتمال موکوپلی ساکاریدوزیس،  از  لذا  رویت شد 

فعالیت   در  آبررسی  شد.  درخواست  زمایشات  آنزیم 

تایپ   ساکاریدوز  موکوپلی  خفیف    4احتمال  نوع  از 

مطرح شد. هم چنین، در کروماتوگرافی درخواست شده 

بالا گزارش  تیروزین  و  والین  ایزولوسین،  لوسین،  سطح 

زمایش کنترل مجدد، افزایش سطح قابل توجه  آشد. در  

( گزارش 32:  طبیعیمیزان  )  82.9سوکسینیل استون ادرار  

نتایج   به  توجه  با  بالین  آشد.  با  که  مختلف  زمایشگاهی 

بیمار جهت  نداشت  مطابقت  تحل   یه تجز  بیمار    یل و 

توال  یکیژنت تست  از  استفاده  اگزوم    یابییبا  انجام  کل 

نشانشد   هموز  یکدهنده  که   در    یگوتجهش 

که جهش    بود  HPDدر ژن    c.G1079C،  14  اگزون

 است.  III  یروزینمینوع ت ی زا برایماریب یاحتمال

خاص با    ییغذا  یمرژ  یکبا استفاده از    ینمصرف پروتئ

پا فن  یروزینت  یینسطوح  از    ینآلان یلو  و  شد  کنترل 

خرین وزن و قد  آ.  شداجتناب    یناز پروتئ   یغن  یغذاها

ترتیب   به  صدک    29.5بیمار  از  )بیش    95کیلوگرم 

و  درصد )صدکسانتی  111(  بود.  درصد   90  متر   )

  ی کبد  یهایمسرم و آنز  یروزینسطح ت  ینی،تظاهرات بال 

اول  یمارب مداومکنون  تا  یزیتو  ین از  شکل  مورد    به 

 
1. Skeletal Survey 

استگرفتقرار    یابیارز یک  نزیمآ.  ه  جز  به  کبدی  های 

پیگیری   مراحل  بقیه  در  به    طبیعینوبت،  شواهدی  بود. 

معاینه   ندارد.  حاضر  حال  در  گواتر  و  ارگانومگالی  نفع 

مشاوره    طبیعیژنیتالیا   و  اعصاب  و  مغز  مشاوره  است. 

است. رژیم غذایی بیمار رعایت شد و رشد    طبیعیچشم  

است.   مطلوب  تکامل  بال  یچهو  کبد  ینی تظاهرات    ی و 

ب  .نداردوجود   عصب  یمارخوشبختانه  علائم  هرگز    ی ما 

قابل    مهدکودک نشان نداد و عملکرد او در    یتوجهقابل

 است.  قبول 

 

 بحث

ژن   یناش  IIIنوع    یروزینمیت   نادرست  عملکرد  از 

HPD  4کننده  )کد-HPPD  که است    یمآنز  یک( 

مس  یضرور ا  یروزینت  یسمکاتابول  یردر    یم آنز  یناست. 

نورون  در  نوتروفعمدتاً  سلول   هایه کل  ها، یلها،    ی هاو 

احتمال  ینبنابرا  شود، یم  یان ب  یکبد   ین ا  ی تظاهرات 

و   یعصب  سیستمدستگاه    درگیری  شامل  می تواند  یماریب

کل حال  هایهعملکرد  در  شود.  کبد  اطلاعات    یو  که 

ش  یکاف  یدمیولوژیکاپ مورد   یروزینمیت  یقدق  یوعدر 

ن  IIIنوع   دسترس  م  ینتخم   یست، در  که یزده    شود 

متابول  شکل  یننادرتر اختلال  سه    است   یروزینت  یسماز 

وجود    یل که به دل  احتمال می رودحال،    ینبا ا .(13-12)

ش  مبتلا  افراد علامت،  در   یواقع  یوع بدون  است  ممکن 

  12q24در  HPDباشد. ژن  یشترب یعموم یتجمع یانم

تقر دارد،  را    یلوبایتیک   21  یژنوم  ی توال  یک  یباً قرار 

م شامل  یپوشش  و  و    14دهد  است ا  13اگزون    ینترون 

)  ی نجف.  (14)   4را که در    ی( کودک 2018و همکارانش 

دل  یماهگ ها  یلبه  ب  ی تشنج  در    ی بستر  یمارستانمکرر 

صرع   یلکردند. دو ماه بعد دوباره به دل  ارزیابیشده بود،  

شد.    ی بستر  یمارستانخون در ب   یروزینسطح ت  یشو افزا

با رژ درمان   یروزینت  ودیت مصرفبا محد   ییغذا  یماو 
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 شد.  

آنام  ینآلانیلفن فرمول  سر  منجر  یکسو  رشد  و    یعبه 

به مقاد  یروزین بهبود علائم شد. سطح ت   یعیطب  یرپلاسما 

ا  یافتکاهش   در  تشخ  ینو  نوع    یروزینمیت  یصمورد، 

III  شد گرفته  نظر  مطالعه  .(10)  در  توسط    یادر 

Rüetschi در ژن   زایماریچهار جهش ب-4 ،و همکاران

HPD  غ خانواده  سه  و  یردر  شد  گزارش    یک مرتبط 

هتروز بق  یگوت مورد  و  ما مرکب  بیمار  مانند    یه 

   . (6) بودند  یگوتهموز

کلبه حدود    یطور  امروز  به  ب  18تا  از   یمارانمورد 

مدت در    یعارضه طولان  ین تریعگزارش شده است و شا

بوده   ی روان  تاختلالادرصد    75به میزان  ها  گزارش  ینا

به  موردی    اندو و همکاران  .است   یروئید ت  یپرکارمبتلا 

مادرش    یفخف و  کودک  کردنددر  با    گزارش  که 

و همکاران    یالاو  .(15)  همراه بود   یفخف  یماندگعقب

سال   ت   یمارب  9،  2001در  به  مورد   ،III  یروزینمیمبتلا 

قرار   حاضر  موردبرخلاف    که   دادندمطالعه  ،  مطالعه 

در    یعصب  یها  یو ناهنجار  یحرکت  یروان  یماندگعقب

از طرفی دیگر مانند  داده شد.    یص تشخ  یماران از ب  یبرخ

ما،   بمطالعه  تمام  ک   یماراندر  و  کبد    یعی طب  لیه عملکرد 

ه و  ناهنجاریچبود  پوست    یگونه  مشاهده   یادر  چشم 

از مطالعات  در    . (16)نشد تظاهرات    یمارانب   بسیاری  با 

عصب جمله  یرشد  فکر  ؛از  مشکلات    ی،اختلالات 

،  2یفعالیشب  یتوجهکماختلال    ی،نارساخوان  یادگیری،

رفتار و    یپوتونیه  یکروسفالی،م  ی،آتاکس  ی،اختلال 

هاندگزارش شده تشنج   اما    ی برا  یکیکلاس  یپ فنوت  یچ ، 

است  یفتوص  IIIنوع    یروزینمیت طبق  .  (9)  نشده 

همکاران Patrizia D'Eufemia یقات  تحق   و 

(2009)،  4-HPD  ها    یلاست که توسط نوتروف  یمیآنز

 
2. ADHD  

ب شدت  به  ها  نورون  داخل  یم  یان و  ترشح  در  و  شود 

آئروژ  3یتریکن   یداکس  یسلول سودوموناس    ینوزا در 

  30زن    یکها در  یلتوسط نوتروف  NOکند.  یشرکت م

داده شد   شد. نشان یزآنال IIIنوع  یروزینمیساله مبتلا به ت

از گروه    یشترب  یار بس  یمارجدا شده از ب  های یلکه نوتروف

م  NOشاهد   ب  کنندیآزاد  به  با توجه    یم آنز  ی بالا  یان و 

HPD   از حد    یش گفت که آنها ب  توانی ها، مدر نورون

NO  م م  کنندی آزاد    یری درگ  ی برا  یلیدل  تواند یو 

ب  یفتوص  یعصب به تیشده در  نوع    یروزینمیماران مبتلا 

III (12) باشد. 

ب  بیمارمشابه   ت  یمارانما،  به    یروزینمی بدون علامت مبتلا 

ژنت  IIIنوع   مطالعات  با  تنها  که  است  داشته    یکی وجود 

تظاهرات و    یعوس  یفدهنده ط نشان  یناند. اشده   ییشناسا

تشخ  یدشوار علائم    یکیژنت  یماریب  ینا  یصدر  است. 

مشخص نشده است و    یهنوز به خوب  IIIنوع    یروزینمیت

بال  یروزین،ت  یسطح سرم  ینب  یارتباط  یچه   ینی تظاهرات 

قبل مطالعات  در  جهش  نوع  ند  یو  درمان  اردوجود   .

ت  یمارانب  یبرا  یخاص به  در    IIIنوع    یروزینمیمبتلا 

ن پاتوف  یست دسترس  ا  یعصبیبآس  یزیولوژی و    ین در 

استبه  یماریب نشده  شناخته  کامل   رغمیعل.  (17)  طور 

ب  ییغذا  هاییه توص به  شد،    یمارکه  ما    بیمارداده 

سطح    ی نداشت، که منجر به غلظت بالا  یخوب  یسازگار

حال، در درازمدت، او علائم    ینشد. با ا  یروزینت  یسرم 

 IIIنوع    یروزینمیمربوط به ت   یروانپزشک  یا  ی رشد عصب

 Edyta  یهایافته مطابق با  مطالعه ما    هاییافتهرا نداشت.  

Szymanska  و   ( 14)  و همکاران  Vakili   و همکاران  

داد   (17) نشان  که  یکاست  با    ییغذا  یمرژ  ند 

برا  یروزینت   یتمحدود است    یماران ب   ینا  یممکن 

 یماراندرمان ب  یحال، مطالعات قبل  ینبا ا  نباشد.  یضرور

 
3. NO 
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در    یژه ومحدود، به   ینآلان یلو فن  یروزین ت  ییغذا  یمبا رژ

کودک  توص   یدوران  است  کرده   یهرا  ممکن  که   اند، 

را بهبود بخشد، اگرچه    یماریمدت ب  یطولان  ی آگهیشپ

 .(9-10)  آن هنوز ثابت نشده است یاثربخش

مبتلا    یاز پسر  یو همکارانش مورد  یلن ، ه2012در سال  

را گزارش کردند که با استفاده از    IIIنوع    یروزینمیبه ت

  ینت داده شد، که جهش اسپل  یص نوزادان تشخ  یغربالگر

IVS11 + 1G> A  ا  یگوتهموز ژن    11  ینترون در 

HPD  شد در  گزارش  محدود  ی،ماهگ  30.    یت با 

طب   ین، پروتئ  یفخف ر  یعیرشد    ی حرکت-یروان  شد و 

 . (2) داشت 

که    نشان داد  (2015)  و همکارانSzymanska   مطالعه

بالا مستقبه  یروزینت  یغلظت    ی عصب  یبآس  با  یمطور 

بیفتوص در  ت  یمارانشده  به    IIIنوع    یروزینمیمبتلا 

نیست آنها  مرتبط  با    11دختر    یک.  علامت  بدون  ساله 

ذهن کردندرا    یعیطب  یرشد  افزا  گزارش  دفع    یشکه 

طر  ار  یلفنیدروکسیه-pمشتقات    یادرار   یق از 

افزا  HT3  یبرا  یکمتابول  یغربالگر سطح    یشبا 

از    یروزینت ل  یکرومولم  535به    425سرم  در  در  یتر 

او آ این   . شدگزارش    زمایشات  مهم  بیمار    نکته  این  که 

به ناشناخته  ینوریپروتئ  یلدلتنها  علت  با  ارجاع    ،مکرر 

بود شد و    ینآلان یلفنمحدودیت  با    ییغذا  یهایمو رژ  ه 

  .(14) دریافت نکرده بودهرگز  یروزینت

مطالعه  در   همکاران  یلیوک در  و(2011)  و    ی هایژگی، 

مولکول  یوشیمیاییب  ینی، بال به    یرانیا  یمار ب  یک  یو  مبتلا 

مدت    یبررس  IIIنوع    یروزینمیت به  پ  7و    یگیری سال 

جد نوع  )  یدی شد.  جهش  در c.759+1G>Aاز   )

HPD   الگو بیمار    ییشناسا  یگوت هموز  ی در  شد. 

همچنان رشد عصبی روانی طبیعی داشت و رژیم غذایی  

تیروزین)  شده توصیه کم  غذایی  بیمار   (رژیم  این  در 

پیدا نکرد    یک ،  (2020)باروسو و همکاران    . (17)  ادامه 

را    یکنوزادان از نظر اختلالات متابول   یبا غربالگرمورد  

را با   ین کم پروتئ ییغذا یمو بلافاصله رژ ندکرد ییشناسا

ت  سطح  مداوم  کرد  یروزینکاهش  هفت  ندآغاز  تا   .

یافت.  از نظر رفتار و دامنه توجه بهبود    یاو کم  ی،سالگ

  ی قبول، عملکرد شناختقابل  یروزین سطح ت  حفظبا وجود  

  یز کودک ن  ین. خواهر اشتکمتر از همسالانش دا  یکم

کم اختلال  سابقه  او  و    یفعال  یشب-یتوجهمانند  داشت 

غربالگر از  سالگ  ی خانوادگ  ی پس  هشت  سن    ی در 

 .(9) داده شد یصتشخ IIIنوع  تیروزینمی

 

ی ريگ جهينت  

ت   کی  ما    نوع    ینمیروزیمورد  علامت  را   IIIبدون 

کرد غربالگر  میگزارش  با  )بدون     ک یمتابولپانل  یکه 

خانوادگ متابول  یسابقه  اختلالات  شناساکیمثبت    یی ( 

تجز با  و  تحل   ه یشد    ی احتمال  گوتی)هموز  ی کیژنت  لیو 

اگزون     زایماریب ژن    c.G1079C،  14در    HPDدر 

بالا  رخواریش  کیدر   سطح  با  علامت  بدون    ی پسر 

  م یرغم عدم انطباق با رژیشد. عل  د یی پلاسما( تا  نیروزیت

طهی توص  ییغذا در  او  پ  یشده،  رشد    یریگیمدت  به 

ا  یروان-یعصب  یعیطب داد.  اهم  نیادامه    ت یموضوع 

آ اثربخش  یبرا  نده یمطالعات  بهتر   ییغذا  میرژ  یدرک 

ت اثر    نیروزیکم  تغآو  بر  را    یماریب  یعیطب  ریس  ریین 

ای  ن،یکند. علاوه بر ایم  دیتاک  بالا  نکته مهم در  بیمار  ن 

عنوان  استون بود که بهلیینبون اولیه سطح ادراری سوکس

برای   تشخیصی  و میکار    Iنوع    یروزینمیت معیار  رود 

وس به  بیمار  این  درمان  به  منجر  موضوع  یله  همین 

احتمال   با  سیر لی  و  گردید  Iنوع    یروزینمیتنیکیزینون 

با   تطابق  عدم  کننده  مطرح  بیمار  آزمایشگاهی  و  بالینی 

ژنتیکی   تشخیص  نهایت  در  و  تیروزیمی  نوع  این 

 شد.  IIIنوع  یروزینمیت
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