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E5_BA_8A_E5_8C_BB_E5_c22_594136.htm 酶蛋白都由基因编

码。如果编码某一种酶蛋白的基因发生的突变使所编码的蛋

白质的活性中心发生了改变，那么这一种酶的活性往往降低

甚至完全丧失，相应的生化反应也就不能顺利地进行，由此

可以造成这一反应的底物或前体的积贮或者造成正常产物的

不足或异常产物的出现。如果前体是有毒害的或正常产物是

必需的，就会带来先天性代谢异常疾病。 苯丙氨酸经苯丙氨

酸羟化酶的催化成为酪氨酸（反应1）。如果编码这一酶的基

因发生突变而使这一反应不能顺利进行，那么体内苯丙氨酸

积贮，尿中出现苯丙氨酸的氧化产物苯丙酮酸、苯乳酸、苯

乙酸和邻-羟苯丙酮酸等异常产物，从而导致苯丙酮尿症；患

者脑发育受损害，多数智力低下。由于正常产物酪氨酸又是

黑色素的前体，所以酪氨酸的不足使患者毛发和肤色都较浅

。 酪氨酸一方面经过许多生化反应而生成黑色素，另一方面

经过两个生化反应而成为尿黑酸，后者又进一步分解成为延

胡索酸和乙酰乙酸或转变成为一种褐黄色物质。如果基因突

变使酪氨酸转氨酶失活，那么反应2便不能顺利进行，于是发

生高酪氨酸血症（或称酪氨酸血症Ⅱ），患者血液中酪氨酸

增多，智能低下。如果对-羟基苯丙酮酸氧化酶失活则反应3

不能顺利进行，出现遗传性酪氨酸血症（或称酪氨酸血症Ⅰ

），患者肝脏肿大，肾功能受损。如果尿照酸氧化酶失活则

反应4不能顺利进行，发生尿黑酸尿症，患者的尿液在接触空

气后变为黑色，老年时容易由于褐黄色物质在软骨组织中的



沉积而引起关节炎。如果酪氨酸酶失活则反应5不能顺利进行

，黑色素不能形成，于是导致白化症。 更多信息请访问：百
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