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  MSUD  چیست؟ 

 چیست؟ )MSUD( افرا شیره ادرار بیماری
 آمینھ اسیدھای بھ ویژه پروتئین ھا، متابولیسم در نقص باعث کھ است ژنتیکی اختلال یک )MSUD( افرا شیره ادرار بیماری

 می شود. والین و ایزولوسین لوسین، شامل )BCAAs( شاخھ دار
 

 درمان، عدم صورت در است. گرفتھ مبتلا نوزادان در گوش جرم و ادرار موجود شیرین بوی از را خود نام بیماری این
MSUD شود. مرگ و کما تشنج، رشد، در تأخیر بھ منجر می تواند 

MSUD سراسر در اختلال این می کند. مبتلا را کودک ١ جھان، سراسر در نوزاد ١٨۵،٠٠٠ ھر از کھ است نادر بیماری یک 
 جمعیت و نوزاد ٣٨٠ در ١ حدود تخمینی شیوع با قدیم، منونیت جمعیت مانند خاص، قومی گروه ھای در اما  ، دارد وجود جھان

 می دھد. رخ بیشتر بسیار نوزاد، ٢۶٠٠ در ١ اشکنازی، یھودی

MSUD شاخھ دار آمینھ اسیدھای متابولیسم در اختلال یک بھ عنوان ١٩۵٧ سال در و شد توصیف ١٩۵۴ سال در نخستین بار 
 فراھم را بیماران ماندن زنده امکان بار اولین برای کھ یافت توسعھ ویژه ای متابولیکی فرمول ،١٩۶٠ دھھ در گردید. شناسایی

 و دقیق بھ طور باید شاخھ دار آمینھ اسیدھای می کند. تأمین را ،BCAAs بھ جز ضروری، مغذی مواد تمامی فرمول این کرد.
 در دقیق پزشکی پیگیری و مراقبت نیازمند بیماری این شوند. اضافھ فرد غذایی رژیم بھ طبیعی نمو و رشد نیازھای با مطابق
 است. بیمار زندگی طول

   MSUD ھای نشانھ و انواع

 خفیف تر. دیگر انواع و کلاسیک نوع است: اصلی نوع دو شامل افرا شیره ادرار بیماری

 مشخص بوی و تحریک پذیری، تغذیھ، در ناتوانی شامل و می شوند ظاھر زندگی اول ھفتھ در معمولاً کلاسیک MSUD علائم
 شود، بی حال بدھد، دست از را خود مکیدن رفلکس است ممکن نوزاد روز، چند طی ھستند. گوش جرم و ادرار در افرا شربت

 درمان، و تشخیص عدم صورت در شود. عضلات سفتی از دوره ھایی با ھمراه عضلانی شلی دچار و کند گریھ بلند صدای با
 می کنند. پیشرفت مرگ و کما تشنج، بھ بھ سرعت علائم این

 داده تشخیص نکند، آشکار را علائم عفونتی یا بیماری کھ زمانی تا اغلب و ھستند خفیف تر معمولاً MSUD دیگر انواع
 جلب را توجھ کھ باشد نشانھ ھایی اولین از است ممکن )FTT( رشد در اختلال و تکامل در تأخیر انواع، این در نمی شوند.

 شود. زندگی کننده تھدید متابولیک بحران یک بھ منجر می تواند عفونت یا بیماری می کند.

 MSUD تشخیص

 می کنند. بررسی نوزادان غربالگری برنامھ ھای طریق از MSUD بھ ابتلا نظر از را نوزادان متحده ایالات ایالت ھای تمام
 زیرا شود، گزارش روز ١٠ ظرف در باید آن نتایج و گیرند قرار آزمایش مورد تولد از پس ساعت ٧٢ تا ٢۴ بین باید نوزادان
 فراھم را طبیعی رشد امکان و دھد کاھش را دائمی آسیب خطر می تواند زندگی) اول روز ١٠ (در زودھنگام درمان و تشخیص

 سازد.

 حتی یا شوند شدید آسیب دچار است ممکن مبتلا کودکان نمی شود، انجام MSUD برای نوزادی غربالگری کھ کشورھایی در
 بدھند. دست از را خود جان تشخیص از پیش

 یا خطر معرض در کودک ھر بنابراین، نمی شوند.. داده تشخیص  نوزادی غربالگری حین در است ممکن MSUD دیگر انواع
 یا مثبت صورت در و شود، آزمایش پلاسما آمینھ اسید  کامل پانل از استفاده با سریعاً باید MSUD بھ مشکوک علائم دارای

 گردد. آغاز درمان بلافاصلھ باید نتایج، بودن مشکوک

MSUD وراثتی اختلال یک 



MSUD بھ مبتلا کودک والدینِ از یک ھر است. مغلوب اتوزومال اختلال یک MSUD ژن یک و غیرطبیعی ژن یک دارای 
 و بوده غالب طبیعی ژن زیرا نمی گیرند، قرار بیماری تأثیر تحت والدین این می شوند. شناختھ ناقل عنوان بھ و ھستند طبیعی

 می کند. حفظ را طبیعی عملکرد

 ھر در باشند، ناقل والد دو ھر اگر است. برده ارث بھ خود والدین از یک ھر از را معیوب ژن یک MSUD بھ مبتلا کودک
 دارد: وجود زیر احتمال بارداری

 شود. MSUD بھ مبتلا و ببرد ارث بھ را غیرطبیعی ژن دو ھر کودک کھ دارد احتمال ٪)٢۵( ۴ در ١ ●
 بیماری علائم ولی باشد، ناقل و ببرد ارث بھ را معیوب ژن یک و طبیعی ژن یک کودک دارد احتمال ٪)۵٠( ۴ در ٢ ●

 باشد. نداشتھ را
 مبتلا. نھ و باشد ناقل نھ و ببرد ارث بھ را طبیعی ژن دو ھر کودک دارد احتمال ٪)٢۵( ۴ در ١ ●

 کنند. منتقل خود فرزندان بھ را MSUD بیماری نمی توانند ھستند، طبیعی ژن دو دارای کھ افرادی

 با بود. خواھند بیماری ناقل خودکار طور بھ او فرزندان تمام است، غیرطبیعی ژن دو دارای MSUD بھ مبتلا فرد کھ آنجا از
 باشد. MSUD بھ مبتلا یا ناقل نیز دیگر والد کھ می شوند مبتلا بیماری بھ صورتی در تنھا فرزندان این حال، این

 MSUD درمان

 اصلی بخش است. متمرکز کنترل شده کاملاً غذایی رژیم یک بر و شود آغاز وقت اسرع در باید MSUD بھ مبتلا کودکان درمان
 شاخھ دار آمینھ اسیدھای بھ جز ضروری مغذی مواد تمام کھ است ویژه) فرمولای یا خشک (شیر پزشکی" "غذای یک رژیم، این

 است. مختل مبتلایان در آمینھ اسیدھای این متابولیسم زیرا می کند؛ فراھم را والین) و ایزولوسین (لوسین،

 بھ خون، در آمینھ اسیدھای سطح و کودک رشد بر منظم نظارت با و درمان، تیم تجویز اساس بر آمینھ اسیدھای این دقیق مقدار
 آمینھ اسیدھای غذایی، برنامھ این است. محدود بسیار رژیم این در طبیعی پروتئینی منابع مصرف می شود. افزوده غذایی رژیم
 علائم بروز و شاخھ دار آمینھ اسیدھای سطح افزایش از کھ حالی در می دھد، قرار کودک اختیار در را نمو و رشد برای کافی

 می کند. جلوگیری بیماری

 است. ضروری زندگی طول در مستمر پزشکی پیگیری و پروتئین مصرف بر دقیق نظارت

 و )BCAAشاخھ دار( آمینھ اسیدھای سطح افزایش بھ منجر می تواند غذا در پروتئین حد از بیش مصرف یا استرس بیماری،
 مصرف کاھش صورت در می تواند خفیف بیماری یک حتی شود. خون در (کتواسیدھا) آن ھا تجزیھ از حاصل سمی محصولات

 در بستری است ممکن و بوده ضروری غذایی رژیم تغییر شرایط، این در باشد. حیات تھدیدکننده ی خشک، شیر و مناسب غذای
 کنند. کنترل دقیق طور بھ  را آمینھ اسیدھای سطح تا می کند کمک پزشکان بھ خون مکرر آزمایشات باشد. نیاز بیمارستان

 نیاز مورد آنزیم ھای از کافی سطح دارای اھداکننده کبد زیرا است، MSUD بیماران برای درمانی گزینھ ھای از یکی کبد پیوند
 از جلوگیری و معمولی غذایی رژیم یک داشتن امکان موارد از بسیاری در درمان این ھاست.BCAA   متابولیسم برای

 فرزندان بھ را آن می تواند و است بیماری این ژن ناقل ھمچنان شده پیوند فرد حال، این با می کند. فراھم را متابولیک بحران ھای
 سطح افزایش بیماری، دوره ھای طول در شده، پیوند افراد برخی در کھ است ضروری نکتھ این بھ توجھ کند. منتقل خود

 است. شده مشاھده شاخھ دار آمینھ اسیدھای

 MSUD بیماران بھ  مبتلا خانواده ھای از حمایت گروه

 خانواده ھای ام اس یو دی، بیماری بھ مبتلایان برای )c)(3(۵٠١ غیرانتفاعی سازمان یک ام اس یو دی خانواده ھای از حمایت گروه
 است. بیماری این بھ علاقھ مند سایرین و بھداشتی مراقبت ھای متخصصان آن ھا،

 ١٩٨٢ سال در متخصصان و خانواده ھا برای را ام اس یو دی سمپوزیوم نخستین بودند، حمایت و اطلاعات دنبال بھ کھ والدینی
 شده اند. برگزار منظم بھ طور متخصصان و خانواده ھا برای دیگری سمپوزیوم ھای زمان، آن از کردند. برگزار



 سراسر در متخصص و خانواده ۵٠٠ حدود با ما گروه و شد مطرح خانواده ھا برای حمایتی گروه یک بھ نیاز ،١٩٨٣ سال در
 کرد. رشد و گرفت شکل جھان

 برگزار سمپوزیومی نیز یک بار سال دو ھر و الکترونیکی) یکی و چاپی (یکی می کنیم منتشر خبرنامھ یک سال در بار دو ما
 می آورد. ھم گرد را پژوھشگران و پزشکان خانواده ھا، کھ می کنیم

 و یافتھ بھبود درمان ھای درباره تحقیقات تا می کند تلاش حمایتی گروه این پزشکان، و خانواده ھا میان ارتباط ایجاد بر علاوه 
 جامعھ نیازھای بھ پاسخگویی برای را لازم قانونی حمایت ھای و دھد، افزایش را ام اس یو دی درباره آگاھی کند، ترویج را بالقوه
 آورد. فراھم
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