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Phenylalaninstoffwechsel des Menschen - Genwirkkette

	Stoffwechsel-erkrankung
	Phenylketonurie 
	Albinismus 
	Kretinismus 
	Alkaptonurie 

	Symptome der

Stoffwechselerkrankung
	· Gen, welches das Enzym Phenylalanin-Hydroxylase codiert, ist defekt.
· bei Ausfall des Enzyms entsteht aus Phenylalanin die Phenyl-brenztraubensäure.
Symptome:

· Beeinträchtigen der Gehirnzellentwicklung.
· geistige Entwicklungsstörungen mit Epilepsie.

· Patienten lernen kaum Sprechen und weisen ein vermindertes Wachstum des Schädels auf.
· Intelligenzquotient liegt selten über 20.

· Hyperaktivität, Aggressivität, Zerstörungswut, Erregungszustände, Zornesausbrüche und Selbstverstümmelungs-tendenzen.
· helle Hautfarbe und blaue, selten auch rote Augen.

Therapie:

· lebenslange Diät, eiweißarme Ernährung, die phenylalaninarm ist.
· Aminosäure Tyrosin muss eingenommen werden.

	· Gen, welches das Schlüssel-enzym Tyrosinase zur Bildung von Melanin codiert, ist defekt.

· Albinismus ist eine Stoffwechsel-störung, bei der die Synthese der Haut- und Haarfarb-Pigmente gestört ist.
· Tyrosin wird normalerweise in Melanin umgewandelt.
Symptome:
· Menschen mit Albinismus sind deutlich anfälliger für Sonnenbrand und Hautkrebs.
· die Augenfarbe wird bei dieser Stoffwechsel-erkrankung in der Regel deutlich heller.
· Einschränkung der Sehschärfe und im räumlichen Sehen, da Melanin wichtig für den Sehvorgang ist.
· Fovea centralis, wird bei Albinos nicht oder nur unvollständig ausgebildet. 
· bei fehlendem Melanin gibt es Probleme bei der Entwicklung der Sehnerven, es können keine räumlichen Bilder produziert werden.

Therapie:

· Der Stoffwechseldefekt kann nicht therapiert werden.
· Symptome können mithilfe von Sehhilfen, getönten Kontakt-linsen oder entsprechendem Hautschutz behandelt werden
	· Gen, welches das Enzym Schilddrüsenperoxidase zur Bildung von Thyroxin aus Tyrosin codiert, ist defekt.
· Phenylalanin wird über Tyrosin in Thyroxin umgewandelt, daraus entsteht ein wichtiges Schilddrüsenhormon.
· Thyroxin reguliert den Stoffwechsel und regelt Wachstum und Entwicklung.
· Vollbild der Krankheit heißt Kretinismus.
Symptome:

· gehemmte geistige Entwicklung.
· verzögertes Körperwachstum durch verlangsamten Stoff-wechsel.

· Neugeborene: Trinkschwäche, Bewegungsarmut, große sichtbare Zunge.
· verlangsamte Herzfrequenz und übermäßiges Schlafbedürfnis.

· erworbene Hypothyreose: Leistungsminderung, Konzen-trationsschwäche und Müdigkeit.

· Depressionen,Gedächtnis-minderung, Appetitlosigkeit, Verlangsamung des Pulses und der Reflexe, sowie niedriger Blutdruck und Gewichts-zunahme.
Therapie:

· Lebenslange Verabreichung von Thyroxin 
	· Gen, welches das Enzym Homogentisat-Dioxygenase zur Bildung von Wasser und Kohlenstoffdioxid aus Homogentisinsäure codiert, ist defekt.

· Phenylalanin wird über Tyrosin in Homogentisinsäure umgewandelt.
Symptome:

· Homogentisinsäure wird mit dem Harn ausgeschieden, diese färbt sich durch Oxidation dunkel ( „Schwarzharn“.
· Homogentisinsäure lagert sich in Form von Kristallen im Knorpel-gewebe der Gelenke ein.

· Einlagerungen verursachen schmerzhafte, gichtähnliche Gelenkentzündungen, Schwarzfärbung des Knorpels, Nierensteine und Verkalkung der Aortenklappen.

Therapie:

· lebenslange Phenylalanin- und Tyrosin-arme Diät

· Zuführung hoher Dosen an Ascorbinsäure.
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