
 نقص إنزيم أرجيناز 
 الوصف

)إحدى وحدات بناء البروتينات(  نقص إنزيم أرجيناز هو اضطراب وراثي يؤدي إلى تراكم الأحماض الأمينية الأرجينين

والأمونيا في الدم بشكل تدريجي. الأمونيا، التي تتشكل عند تكسير البروتينات في الجسم، تكون سامة إذا ارتفعت مستوياتها  

 .بشكل كبير. الجهاز العصبي يكون حساسًا بشكل خاص لتأثيرات الأمونيا الزائدة

يظهر نقص إنزيم أرجيناز عادةً في سن الثالثة تقريبًا. وغالبًا ما يظهر على شكل تيبّس في العضلات، خاصةً في الساقين، بسبب 

التشنج العضلي غير الطبيعي )التصلب(. قد تشمل الأعراض الأخرى تباطؤًا في النمو، تأخرًا في النمو وفقدان المهارات  

وبات، الارتعاش، وصعوبة في التوازن والتنسيق )الرنح(. في بعض الأحيان، قد تؤدي الوجبات  التنموية، الإعاقة الذهنية، الن

الغنية بالبروتين أو التوتر الناتج عن المرض أو فترات الصيام إلى زيادة سريعة في مستوى الأمونيا في الدم، مما قد يؤدي إلى  

 .نوبات من التهيج، رفض الطعام، والتقيؤ

 .في بعض الحالات، قد تكون علامات وأعراض نقص إنزيم أرجيناز أقل حدة ولا تظهر حتى وقت لاحق من الحياة 

 مدى انتشار المرض 

  1,000,000إلى  300,000يعُد نقص إنزيم أرجيناز اضطرابًا نادرًا للغاية، حيث يُقدر أنه يحدث بمعدل حالة واحدة لكل 

 .شخص

 الأسباب 

 .هذا الجين مسؤول عن إنتاج إنزيم الأرجيناز  .ARG1يحدث نقص إنزيم أرجيناز بسبب طفرات )تغيّرات جينية( في جين  

ينتمي نقص إنزيم أرجيناز إلى مجموعة من الأمراض الوراثية تعُرف باسم اضطرابات دورة اليوريا. دورة اليوريا هي سلسلة  

من التفاعلات التي تحدث في خلايا الكبد، حيث يتم من خلالها معالجة النيتروجين الزائد الناتج عن استخدام البروتين في الجسم  

 .وريا، الذي يُفرَز عن طريق الكلىوتحويله إلى مركب يعُرف بالي

إنزيم الأرجيناز مسؤول عن الخطوة الأخيرة في دورة اليوريا، حيث يقوم بإزالة النيتروجين من الأرجينين لإنتاج اليوريا. في  

الأشخاص المصابين بنقص إنزيم أرجيناز، يكون هذا الإنزيم معطلاً أو غير موجود، مما يؤدي إلى عدم تحلل الأرجينين بشكل  

تاج اليوريا بشكل طبيعي، ويتراكم النيتروجين الزائد في الدم على شكل أمونيا. يعُتقد أن تراكم  صحيح. ونتيجة لذلك، لا يتم إن

 .الأمونيا والأرجينين هو السبب الرئيسي للمشكلات العصبية والأعراض الأخرى المرتبطة بنقص إنزيم أرجيناز

 الوراثة 

، مما يعني أن كلا النسختين من الجين في كل خلية يجب أن تحتوي على الطفرة حتى  وراثي متنح  يُورّث هذا الاضطراب بنمط 

 .يظهر المرض. وعادةً ما يكون والدا الشخص المصاب حاملين لطفرة في الجين، لكنهما لا يظهران أي أعراض للمرض

 

 علاجال

 



،  1استخدام علاج إنزيمي بديل لإنزيم أرجيناز  (ARG1-D) 1تشمل استراتيجيات الإدارة الحالية لمرض نقص أرجيناز 

  قليلت خطة العلاجيةمصمم لخفض مستويات الأرجينين المرتفعة لدى المرضى المصابين. بالإضافة إلى ذلك، تتضمن ال

للتحكم في   في الجسم  النيتروجين أدوية للتخلص من البروتين الغذائي، وتناول مكملات الأحماض الأمينية الأساسية، واستخدام 

 .مستويات الأرجينين والأمونيا
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