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Abstract 
Introduction: Tyrosinemia is a congenital metabolic disease in which the breakdown 
of the amino acid tyrosine is reduced and its amount is increased in the body. 
Tyrosine metabolites can involve specific organs that according to the clinical 
manifestations there are three types of this disease. 
Case: This article reports type 1 tyrosinemia in a 2-year-old child who complained 
of urinary problem and restlessness. Despite the absence of pathological findings in 
fetal ultrasound screening, imaging findings indicate involvement of both kidneys. 
Conclusions: It is a rare, inherited and metabolic disease that despite the challenges 
of diagnosis has simple cure. 
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 چکیده
 نبد در آن مقدار و شده مختل نیروزیت آمینه اسید تجزیه آن، طی که است مادرزادي متابولیک ماريیب کی نمییروزیت :مقدمه

 سه به گوناگون کلینیکی تظاهرات برحسب که کندیم ریدرگ را خاصی هايارگان آن از حاصل هاي متابولیت تجمع. ابدییم شیافزا
 .شودیم تقسیم نوع

 بود؛ کرده مراجعه والدین توسط بیقراري و ادراري تیکاش با که ساله 2 کودکی در را 1 نوع تیروزینمی مقاله نیا: بیمار معرفی
 دو هر درگیري از حکایت تصویربرداري يهاافتهی جنین، سونوگرافی غربالگري در پاتولوژیک ضایعه فقدان علیرغم. کندیم گزارش

 .دارد کلیه
 .دارد ياساده درمان تشخیصی، يهاچالش وجود با که است متابولیک و ارثی نادر، بیماري این :گیري نتیجه

 :کلیدي واژگان
 ه،آمین اسید متابولیک، بیماري
 تیروزینمی ،FAH کمبود

ا

مقدمه
ه با است ک ی با توارث اتوزومال مغلوبکیژنت يک ناهنجاری ینمیروزیت
ل ش آن درسلویزاث افن باعیروزینه تید آمیه اسیتجز رد لتلاجاد اخیا

اختلالات  نیدتریشدآن  1 تیپ هپ دارد کیت 3 .شودیم هاارگانها و 
 .]2, 1[ داراست را

 1(یا تیروزینمی هپاتورنال) در جهان،  1میزان شیوع تیروزینمی تیپ 
تولد زنده است و در تمامی نژادهاي قومی مشاهده شده  100000در 

فرانسوي تبار بدلیل رواج  يهاییکانادااست اما در میان جمعیت 
 ابدییمتولد زنده افزایش  12500در  1فامیلی احتمال آن به  يهاازدواج

]3[. 
و در صورت  دهشص داده یتشخ ياول نوزاد يشتر درماه هایب يماریب

جان خود را از دست  یسالگ 10 از اغلب کودکان تا قبل ؛عدم درمان
. تظاهرات بیماري شامل تب، بی قراري، هپاتومگالی، ]1[ دهندیم

زردي، افزایش ترانس آمینازهاي سرمی و هایپو گلایسمی است. 
درصد  40 دردرصد و حملات نوروپاتی محیطی  37کارسینوم کبدي در 

به شکل  تواندیم هاهیکل. درگیري ]4[شیرخواران گزارش شده است 
سندرم شبیه فانکونی با اسیدوز متابولیک، هیپوفسفاتمی، 

 .]4[دیده شود  Dهیپرفسفاتوري و ریکتز مقاوم به ویتامین 
 يهامیآنزا و دهینواسیآم یشگاهیآزما يهایبررسبا  قطعی صیتشخ

تیروزین  ياواسطهضمن آنکه وجود متابولیت هاي  .بودخواهد  ديکب
(مانند سوکسینیل استواستات و سوکسینیل استون) در سرم و ادرار 

 .]4[ارزش تشخیصی دارد 

ت یدودو شروع درمان؛ با مح ص زود هنگامیختشغلب در صورت ا
(با نام تجاري nitisinone وتئین و تیروزین و مصرفمصرف پر

، رشد طبیعی، زنده ماندن انسش توانیمرصد موارد د 90اورفادین) تا 
کاهش اختلالات متابولیک کلیوي و بهبود عملکرد کبدي را افزایش داد 

]1 ,5[. 
هدف این مقاله، جلب توجه همکاران گروه پزشکی به وجود این قبیل 

با تظاهرات بالینی گوناگون و منظور نمودن آن در اقدامات  هايناهنجار
 تشخیصی خود جهت درمان هرچه سریعتر آن است.

 گزارش مورد
، ساکن بجنورد، حاصل زایمان طبیعی و سر ساله 2 مار پسر بچهیب

والدین منسوب (پسرعمو و  موعد، و بدون مشکل پري ناتال است.
قه اببوده و ستک کلیه کودك  درمادخترعمو) هستند. در سابقه فامیلی؛ 

در ابتدا شکایت بیمار . شودیمبیمار دیده  پدري خانواده نیز درسنگ 
قرار ی بررس وردمشامل پلی اوري، خارش مزمن چشم و بی قراري 

داده  1 پیت ینمیروزیتگسترده؛ تشخیص  يهایبررسپس از  وگرفت 
 شد.

 يانهیزمبیماري بی قراري و پیگیري مار به علت یب بدین ترتیب که
شامل رنگ  ییهاافتهیمجدداً مورد بررسی قرار گرفت. در معاینه 

پریدگی، اتساع شکمی، و هپاتومگالی با قوام نسبتاً سفت بدست آمد. 
نرمال بود. در  U/C، U/A، Cr ،Bun یگاهآزمایش يهایبررسر د

 لانرمال اما آلکالن فسفاتاز با AST و ALT کبدي يهامیآنزبررسی 

 گزارش موردمقاله 

http://dx.doi.org/10.29252/nkjms-10031
https://orcid.org/0000-0002-8657-7980
https://orcid.org/0000-0002-9924-8609


 

92 

 شکوريو  حقیقی

)IU/L 461 ( و ی. در سونوگرافدشگزارش CT  ماریب دهشانجام اسکن ،
م.م در  5/4 دادو سنگ به ابع شدید در کلیه راست ونفروز یورترو روهید

میلی متري در حالب  20م.م در کلیه چپ و سنگ  5/2کلیه راست و 
 ). 1شکلتحتانی راست رؤیت شد (

) و µmol/l600وجود سوکسینیل استون (در نهایت با بررسی 
) در ادرار و همینطور تیروزین µmol/l32(سوکسینیل استواستات 

)µmol/l 218 گذاشته شد. 1) در پلاسما؛ تشخیص بر تیروزینمی نوع 

و تجویز شیر خشک مخصوص  نیت مصرف پروتئیدر حال حاضر محدود
ه است. جهت رفع مشکل براي بیمار شروع شد گرکمکی دی يهادرمانو 

سه و  و تعبیه استنت حالب TUL یجراحتحت عمل  ماریبکلیوي 
حالب بطور کامل قرار گرفت و سنگ مجدد  TULتحت  هفته بعد؛

.دشخارج 

 

 
 ب                الف

 نماي کرونال -نماي عرضی ب -اسکن بیمار مبتلا به تیروزینمی: الف CT.1 شکل
 

 
 مسیر متابولیسم تیروزین .2شکل 

 

 بحث

نجاري و نوع شایع آن است. نحوه م ناهرف نیدتریشد 1 پیت ینمیروزیت
انتقال بصورت اتوزومال مغلوب و میزان شیوع در پسران و دختران 

 يهانشانهمتفاوتی دارد و از اولین  يهانشانهشکایات و  مساوي است.
روع آن درماه شکه  باشدیمآن مشکلات وزن گیري، اسهال و استفراغ 

 .است یاول زندگ هاي
 ن ویجن بمناس يریبه صورت عدم وزن گ ینیر آن در دوران جنیتأث 

چون زردي غیر طبیعی و افزایش تمایل به  ییهانشانهبعد از تولد 
خونریزي است که در صورت عدم درمان؛ درگیري کلیوي و عصبی 

ن یروتئپانتظار به علت عدم تحمل  لقاب دشروع خواهد شد. فقدان شر
 .]6, 1[در شیرخوار است 

در صورت عدم درمان مرگ به علل نارسایی کبدي، اختلالات عصبی و 
 .]7[ دهدیمسالگی رخ  10 تاگاهی سرطان کبد 

) fumarylacetoacetaseعلت بیماري کمبود  FAH) بوده و 
یمبیوشیمیایی در سرم و ادرار  يهاافتهیبا  1تشخیص تیروزینمی نوع 

بدرستی عمل نکند؛ کاتابولیسم تیروزین  FAH. زمانیکه آنزیم باشد
تیروزین و متابولیت هاي آن در خون  مختل شده و در نتیجه غلظت

یم. یکی از این متابولیت هاي مضر، سوکسینیل استون ابدییمافزایش 
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کل شباعث تخریب جدي کلیه و کبد شود ( تواندیمکه افزایش آن  باشد
2.( 

 6درگیري کلیوي در موارد طول کشیده و درمان نشده و معمولاً بعد از 
. شکل شایع این درگیري بصورت اختلال عملکرد شودیمماهگی شروع 

توبولی است و تظاهرات آن شبیه سندرم فانکونی با آمینواسیداوري 
موارد اسیدوز توبولار کلیوي از کلی، از دست دادن فسفات و در بسیاري 

. سطح شودیمتداوم دفع ادراري فسفات؛ ریکتز نیز عارض  . باباشدیم
سرمی کلسیم معمولاً طبیعی است. عدم درمان شیرخوار تا چند هفته 

 .]8[ شودیم، منجر به فوت وي هانشانهیا چند ماه بعد از شروع 
و رژیم کم  NTBC( nitisinone(سالگی با  2شروع درمان قبل از  

درصد را به همراه دارد  90تیروزین، افزایش احتمال بهبودي کلی تا 
-4مهارکننده  NTBCانجام شده نشان داده است که  يهایبررس. ]6[

هیدروکسی فنیل پیروات داکسیژناز در کبد انسان است که با بلوك و 
ابولیت هایی نظیر سوکسینیل استواستات، در یا کاهش تشکیل مت
 .]9[مؤثر است  1درمان تیروزینمی نوع 

بیشتر مطالعات این زمینه بصورت گزارش موردي بوده است و براساس 
ت شدید کبدي به علت مشکلا اغلب کودکان ؛در صورت عدم درمانآن 

ه ب دنیقبل از رس و عوارض دیگر از جمله مشکلات عصبی و کلیوي تا
 .]9, 5, 1[ دهندیمجان خود را از دست  یسالگ 10

 نتیجه گیري

 Sakai؛1990بیماري ژنتیک بسیار نادري است. در سال  ینمیروزیت 
کلینیکی اولین بیمار تیروزینمی با  يهاافتهیدر ژاپن  Kitagawaو 

. در هر نوزاد با والدین ]10[ تظاهرات کبدي و کلیوي را مطرح کردند
وي حتماً باید به اختلالات کبدي و کلی يانهیزممنسوب و بیماري 

عنوان تشخیص افتراقی درنظر گرفته شود. با این حال درمان زود هنگام 
از بروز عوارض جلوگیري کند ولی در موارد پیشرفته بیماري،  تواندیم

 .باشدیمکلیه تنها راه درمان  پیوند کبد و گاهی پیوند همزمان کبد و

 تشکر و قدردانی
 ارولوژيپرسنل و پزشکان محترم بخش  یاز تمام انپژوهشگر

 ریدمطالعه تق نیدر ا امام حسن شهرستان بجنورد یتخصص مارستانیب
.ندینمایمو تشکر 
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