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Нарушения обмена фенилаланина и тирозина приводят к ряду врождѐнных и 

приобретѐнных заболеваний, большинство из которых связано с дефектами 

ферментов их метаболизма. 

Фенилкетонурия (ФКУ) 

Причина: 

Дефицит или отсутствие фермента фенилаланингидроксилазы, катализирующего 

превращение фенилаланина в тирозин. 

Биохимические изменения: 

 Накопление фенилаланина в крови 

 Образование токсичных метаболитов: фенилпировиноградной, фенилмолочной 

и фенилуксусной кислот 

Проявления: 

 Кератит 

 Поражения кожи ладоней и стоп 

 Умственная отсталость 

 

Тирозинемия III типа 

Причина: 

Дефицит 4-гидроксифенилпируватдиоксигеназы. 

Проявления: 

 Неврологические расстройства (редкая форма) 

Дефицит фермента тирозиназы или нарушение синтеза меланина. 

Отсутствие или снижение пигментации кожи, волос и глаз 

 Повышенная чувствительность к свету 

 

Тирозин является предшественником: 

 Катехоламинов (дофамин, норадреналин, адреналин) 

 Меланина 

 Тиреоидных гормонов 

Нарушения его обмена могут сопровождаться эндокринными и 

неврологическими расстройствами. 

Краткая таблица 
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Заболеван

ие 
Дефект фермента 

Основные 

проявления 

Фенилкето

нурия 

Фенилаланингидроксилаз

а 

Умственная 

отсталость 

Алкаптону

рия 
Гомогентизинатоксидаза Потемнение мочи 

Тирозинем

ия I 

Фумарилацетоацетатгидр

олаза 
Поражение печени 

Альбинизм Тирозиназа Гипопигментация 

 

Если нужно, могу сделать сравнительную схему, экзаменационный ответ или 

клинические задачи с разбором. 
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