
 .  . 5  . 87 41

 250   1  )
 (

.  .

 (Ochronosis)
 .

)
 (

pH pH

 .

)
 (

 .

 .

 .

221  / 473



87  . 5  . . 42

)  .
 (

 .

.

 .
)

.  (
 8   4  

 .

 .

 .
 .

.  3 

 .
 (Urocanic acid)

.

 (Histidinemia)

 .  10  1 
.  12 

 .

.

 .
.

 .

 .

 (Hartnup disorder)

 ( )
.

« »

221  / 474



 .  . 5  . 87 43

 .
 .

 .
 .

 10  
 .

 .

 .
 .

)

 .( )

 .
 .

 .

 .
)

 .  (

.

 .

 .

 .

 .

 .

 .

.

 (Maple syrup urine Disease)

 Branched-chain alpha-ketoacid)

221  / 475



87  . 5  . . 44

 (dehydrogenare complex

)
 (

 .
MSUD  5 

.
MSUD

MSUD

 .

 .

 .
 .

 .

 .
 .

.

 (Cerumen)

) Alloisoleucine

 (
MRI .

 .

.

.
MSUD

)
(

MSUD

.
MSUD

 .
 .
 .  185   1  

 1  Mennonite

 .  176

.

(Homocystinemia)

. S

« »

221  / 476



 .  . 5  . 87 45

)  .
 (

 .
:

1 )
 (

 40 
 . B6

 .
 .

 (Ectopia lens)
 .

 .  (Iridonesis)

 .  .

 50 
 .  20 

 .
 .

 .
)

 (

.

.
)

 (
 .

 ( )
 .

 .

 .

.

 . ( I I )

 .

.

 .
.

221  / 477



87  . 5  . . 46

 .( III )

 .

 .

 .

 .
 .

I ) I

 (
 .

.

 .

 .

) B12 B6

 (
III II )

 .  (

B6  .
.

Canavan

N

 .
N  .

N

 .
)

 .(
N

 .
.

 6  3 

 .

)
(

« »

221  / 478



 .  . 5  . 87 47

MRI CT .

 .

N  .

.

 7 
 (-SH)  .

)
 .  (A

 .
)

.  (

( )  :
 5  

)
 (

 5 
 .

.

 .
 5  .

.  5 

 .

 .
 .

 (CPS)
 (OTC)

 .
 (AL ) (AS )

 .  (ARG)

N  .
 . GPS

N .
N N

 ( )
 .

 ( )
.

221  / 479



87  . 5  . . 48

 .

. X OTC

 30 

 .

.

 .

 .
 .

 .

.

 .
 .

 .
 .

 .

)  200 M

.(  35 M

(OTC)

 .

.

 .

 .
 .

 . Reye

« »

221  / 480



 .  . 5  . 87 49

 .

.

 .
CPS

 .

 . CPS

 .

 .

 . OTC

 .

 . DNA

.

 .

 .
CPS

 . OTC

OTC

 .

.

 .

 .

.

 .  7 

 .

 .

 .

221  / 481



87  . 5  . . 50

 .
 .

.

 .

 .

 (Diplegia)  .

 .

 (Cerebral palsy)
 .

 .
 .

.

 .
 .

 .
 .

) Guanidino  .
 (

 .
 .

.

 (50  40 M)
 8  6 

 .
4000 M )

(
 3  2 

 .

.

 5 

 .  (Putrescine)
:

 (Gyrate atrophy)  1
 5  

 40  10  5 
 .

« »

221  / 482



 .  . 5  . 87 51

 .
.

 2
 (HHH )

 .

 .
.

)
 .  (

)

 .(

.

 .
 1 

 .
 .

.

Reye

 .
 .

 .

 .

 .

.

 .

 .

 .

 ( )
 .

 65 .  20

221  / 483



87  . 5  . . 52

 .

 .
ESRD

.

 .
 .

.
LDH

 . TBG

OTC

 .

. OTC

 2 

L D

.
L-2

 .

L-2  .

 .
 .

 ( )

N

.
L-2 D-2

MRI .
.

 3   .

 .

.
 .

 .

 .
 (NKH)

« »

221  / 484



 .  . 5  . 87 53

 .
 .

 .
 .

 30

 .
. NKH

Immino

 .

.

 ( I ) ( )
 .  5 

)  .

1. Milme MD. Amino aciduria. In: Hart F(Ed). 
French’s index of differential diagnosis; 1985: 
22-23.

2. Bodamer O. Disorders of amino acid metabolism 
- I. In up to date 2004.

3. Bodamer O. Disorders of amino acid metabolism 
- II. In up to date 2004.

4. Rezvani I. Rosenblatt DS. An approach to inborn 
errors of metabolism. Defects in metabolism of 
Amino acids. In: Behrman(Ed). Nelson’s text book 
of pediatrics; 2000: 343-376.

5. Grompe M. Disorders of tyrosine metabolism. 
In up to date 2003.

6. Thoene IG. Disorders of Amino acid metabolism. 
Disorders of urea cycle. In: stein JH(Ed). internal 
Medicine; 2000: 1906.

 (II
 .

.

 .
.

221  / 485


