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 : بیماری متابولیک تعريف

عدم فعاليت مناسب         ، وراثتي هستند كه علت ايجاد آنها   هاي نادربيماري،گروهي از  تلالات مرتبط با اسيدهاي ارگانيكاخ

تري كه  ، آنها بايد به اجزاءكوچكهاي موجود در مواد غذايي استفاده كندراي اينكه بدن بتواند از پروتئينب  هاست.آنزيم

ها ها ضروري است تا تغييراتي در اين اسيد آمينه؛ پس حضور تعدادي از آنزيمتبديل شوندشوند،  اسيد آمينه ناميده مي

ها اين  درست يك يا چند عدد از اين آنزيميا فعاليت نا به علت عدم حضور و استفاده كند.كنند تا بدن بتواند از آنها ايجاد 

 شود. اختلالات ايجاد مي
  

هاي موجود در مواد غذايي را ندارند كه اين عامل باعث افزايش  هضم مناسب پروتئين، توانايي هاافراد مبتلا به اين بيماري

علائم مسموميت در مغز، سطح برخي از مواد سمي و مضر در خون و ادرار و در نتيجه ايجاد مشكلات جسمي و ذهني و  

اسيدهاي   حاصل از تجزيه علاوه بر اين به دليل اينكه انرژي  ؛  شودشبكيه( و ديگر ارگانها مي)چشم ، لوزالمعده و  كبد،كليه

گردند  ابوليك دچار كمبود انرژي ميهاي متاين بيماران در طول بحرانشود  هاي سلولي صرف ميآمينه براي ساير فعاليت

 براي جلوگيري از عقب ماندگي ذهني و مشكلات جسمي درمان فوري نياز است.
  

در حالي كه برخي ديگر ممكن است    ، دهندلائم بيماري را در اولين روزهاي بعد از تولد نشان ميع  بسياري از كودكان مبتلا،

گاهي حملات ناگهاني كه  شود.ز بيماران هيچ علامتي مشاهده نمي در بعضي ا  علائم بيماري را چند سال بعد بروز دهند.

 شود.  شود ديده ميهاي متابوليك ناميده ميبحران
  

 علت:

اند كرده افراد مبتلا به اين بيماري ژن معيوب را از مادر و  پدر دريافت    . ها استها در بدن به عهده ژن  كنترل ساخت آنزيم

 كنند.آنزيم ساخته شده درست فعاليت نميشود يا  ها ساخته نمييا آنزيم  ، حاصل شده در ژن ها  كه به خاطر اين تغيير 

 

 های متابولیكي:دلايل ايجاد بحران
  
 ي پروتئين دريافت مقدار زياد •

 بيماري و يا عفونت  •

 گرسنگي طولاني  •

 رويدادهاي استرس زا همچون عمل جراحي  •
  

-ان قرار گيرند چون ممكن است آسيبتحت درم   كودكاني كه علائم بحران متابوليكي  را دارند بايد در بيمارستان بستري و 

 هايي ايجاد شود.
  

 بیماری متابولیک  کودک مبتلا به ازخود مراقبتي والدين در راهنمای  



 

 

 

 :های متابولیكيعلائم بحران 

 استفراغ   ، اشتهاييكم   •

 احساس ضعف و خواب آلودگي •

 ها و مفاصل سستي ماهيچه •

 كاهش قند خون  •

 افزايش ميزان اسيد خون •

 ر سطح هشيارييتغي •

 تشنج  •

 

 مشكلات ناشي از عدم درمان بحران های متابولیكي:

 دهد.كما و ساير موارد تهديد كننده حيات ممكن است رخ    ، سكته  ، مشكلات تنفسي، تشنج 

 

 :زمايشگاهي در طي بحران متابولیكيهای آيافته

 وجود كتون در ادرار •

 كاهش قند خون  •

 افزايش سطح برخي از مواد سمي در خون •

 افزليش مواد اسيدي خون •
  
 آنچه والدين بايد بدانند :   
  
 البته طبق تجويز پزشك(استفاده كنيد  )شير خشك هاي خاص ، بايد از رژيم غذايي و  به محض اطلاع از بيماري كودک •

 اسيدي بودن خون  ظم آزمايشگاهي براي كنترل ميزانانجام تست هاي من •

بخصوص بعد از انجام ورزش سنگين يا بيماري( بسته  )خون  هاي  خون براي كنترل سطح اسيد آمينهانجام آزمايشات مكرر •

 به نوع بيماري و نظر پزشك 

 و فعاليت سنگينورزش    ،، بيماريگرسنگي طولاني مدتپيشگيري از   •

 مصرف شود. يعات و غذاهاي حاوي كربوهيدرات )انواع قندها(در هنگام بيماري مقادير بيشتري ما •

 شود.پر كربوهيدرات باعث كاهش اسيدي شدن خون مي  رعايت رژيم غذايي كم پروتئين وكم چربي و     •

مغزها    سبزيجات خشك شده و   ، تخم مرغ   ،ماهي  ،مرغ   ، گوشت، و تركيبات لبنيات،  شامل: شير حاوي پروتئين  مواد غذايي   •

 غيره ( محدود شود.  گردو و   ، پسته  ، )بادام 

شود كه اغلب مواد موجود در  با حداقل مقدار پروتئين توصيه مياسيد آمينه هاي مضر همراه    يك برنامه غذايي بدون • 

قندها صرف توليد انرژي   سبزيجات و غيره خواهد بود. كه اين  ، ميوه ها   ، ماكاروني   ، غلات  ، آن كربوهيدراتها شامل: نان

 كند. و از بحران متابوليكي جلوگيري ميشود  مي

  

از • برخي  مختصر  در  بيماري  يك  حتي  مبتلا  ميكودكان  آنفولانزا  و  سرماخوردگي  بحران همچون  بروز  به  منجر  تواند 

استفراغ،   ،تب  ،كاهش اشتها   به محض اينكه كودكتان علائمي مانند:   ،پيشگيري از هر مشكليبراي    متابوليكي شود.

 . عفونت يا هرگونه علائم بيماري  را داشت فورا به پزشك مراجعه كنيد ، اسهال

  



 

 

 جلوگيري شود. بروز هرگونه مشكل جسمي براي او    كودک در طول دوره بيماري بايد در بيمارستان بستري شود تا از •
  

 
  
  

 

 درمان:

ممكن است زندگي طبيعي داشته    ،اندبروز بحران متابوليكي قرار گرفته  كودكاني كه تحت درمان فوري و مداوم قبل از 

با اين حال درمان قطعي  ، به طورباشند براي هيچ يك از  كلي هر چه درمان زودترآغاز شود نتيجه بهتري خواهد داشت 

و رعايت رژيم غذايي با محدوديت پروتئين و حاوي كربوهيدرات بالا،   اشكال اين بيماري وجود ندارد  ولي درمان به موقع

هاي اسيد امينه و ويتامين ها  طبق صلاحديد و نظر پزشك  ، جايگزيني مكملدر صورت لزوم مايعات داخل وريدي ) سرم (

 ( براي تغذيه بهتر باشد.   NGTمعالج و در برخي موارد قرار دادن سوند معده )  

 اجرا شود. هاي دارويي  بايد طبق نظر پزشكدرمان
  

 توجه: 
  

والدين گرامي در صورتي كه تمايل به داشتن فرزند ديگري داريد به علت اينكه اين بيماري ژنتيكي است و شما  ناقل بدون  

 را انجام دهيد.زنتيك زير نظر پزشك متخصص ژنتيك  علامت بيماري هستيد بايد مشاوره  

 نحوه درمان كودک خود لطفا با پزشك معالج او مشورت نماييد.  جهت اطلاع ازجزئيات بيماري و

  

 
  
  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 

 پرستاري كودكان ونگمنبع: 

 كودكان( غدد)فوق تخصص زاده ندا موستوفيدكتر  :مشاور علمی

 واحد آموزش به بيمار

  

  

  


