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ПЛАН ЛЕКЦІЇ

• Пул вільних амінокислот в організмі: шляхи надходження та використання вільних амінокислот в 
тканинах. 

• Трансамінування амінокислот: реакції та їх біохімічне значення, механізм дії амінотрансфераз.

• Дезамінування вільних L-амінокислот в тканинах. 

• Декарбоксилювання L-амінокислот в організмі людини. Фізіологічне значення утворених продуктів. 
Окислення біогенних амінів. 

• Шляхи утворення та знешкодження аміаку в організмі.

• Біосинтез сечовини : послідовність ферментних реакцій біосинтезу, генетичні аномалії ферментів 
циклу сечовини.

• Загальні шляхи метаболізму вуглецевих скелетів амінокислот в організмі людини . Глюкогенні та 
кетогенні амінокислоти. 

• Біосинтез та біологічна роль креатину і креатинфосфату. 

• Глутатіон: будова, біосинтез та біологічні функції глутутіону.

• Спеціалізовані шляхи метаболізму циклічних амінокислот- фенілаланіну, та тирозину. 

• Спадкові ензимопатії обміну циклічних амінокислот: фенілкетонурія, альбінізм. 

• Обмін циклічної амінокислоти триптофану та його спадкові ензимопатії. 

• Метаболізм порфіринів: будова гему; схема реакцій біосинтезу протопорфірину IX та гему. 

• Спадкові порушення біосинтезу порфіринів, типи порфірій 
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• Глюкогені амінокислоти - перетворюються в ПВК і 
проміжні продукти ЦТК (а-КГ, сукциніл-КоА, фумарат, 
ЩОК).  через ЩОК, використовються в глюконеогенезі 
(ала, асп, гли, глу, глн, про, сер, цис, арг, гис, вал, мет, тре). 

• Кетогені амінокислоти – в процесі катаболізму 
перетворюються в ацетоацетат (Ліз, Лей) або ацетил-КоА 
(Лей) і можуть бути використані в синтезі кетонових тіл. 

• Змішані (глюко-кетогені) амінокислоти – при їх 
катаболізмі утворюються метаболіт цитратного циклу і 
ацетоацетат (Три, Фен, Тир) або ацетил-КоА (Іле). 
Використовуються для синтезу глюкози і кетонових тіл.

Метаболізм амінокислот



Кетогенні (2) Глюкогенні (14)Глюко- та кетогенні
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Загальні шляхи метаболізму 
амінокислот

ДЕЗАМІНУВАННЯ – відщеплення 
аміногрупи від амінокислот и з
ут воренням аміаку.

ТРАНСАМІНУВАННЯ - перенос 
аміногрупи від -амінокислот и до -
кет окислот и (звичайно до -
кет оглут арату) 

ДЕКАРБОКСИЛЮВАННЯ - відділення СО2

від амінокислот  з ут воренням біогенних 
амінів.



ТРАНСАМІНУВАННЯ ( ПЕРЕАМІНУВАННЯ )

•Трансамінування — реакція переносу α-аміногрупи з АК на α-

кетокислоту, внаслідок чого утворюється нова α-кетокислота і нова 

АК. 

Процес трансамінування зворотній, при ньому загальна кількість АК в 

клітині не змінюється.

Реакції каталізують амінотрансферази (їх близько 10 у людини), 

коферментом яких є  піридоксальфосфат (ПАЛФ) — похідне вітаміна 

В6 (піридоксину).
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ДЕЗАМІНУВАННЯ 

АМІНОКИСЛОТ

— реакції відщепленя α-аміногрупи від АК, 

внаслідок чого утворюється відповідна α-

кетокислота і виділяється молекула аміаку. 

Дезімінування буває:

А. прямим 

Б непрямим



Види прямого 

дезамінування АК

• окисне;

• неокисне;

• внутрішньомолекулярне;

• відновне;

• гідролітичне.



Окисне дезамінування

В фізіологічних умовах прямому окисному дезамінуванню підлягає 

тільки глутамінова к-та

Глутаматдегідрогеназа (Глу-ДГ) містить 6 субодиниць

Оптим. каталітич. активність при амінувані в межах рН 7,5-8,5, при 

дезамінуванні 8,5-9,5

активна в мітохондріях клітин практично всих органів, крім м’язів



О К И С Н Е    Д Е З А М І Н У В А Н Н Я

Окисне дезамінування проходить двома шляхами:
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Оксидаза L-аміинокислот

В печінці і нирках є оксидаза L-АК, здатна дезамінувати деякі L-

АК:

Оптимум рН оксидази L-АК  10,0, активність ферменту дуже 

низька

Оксидаза D-амінокислот

виявлена в нирках і печінці оптимум рН в нейтральному 

середовищі. Перетворює утворені із L-амінокислот, D-

амінокислоти в кетокислоти.



Неокисне дезамінування

В печінці людини присутні специфічні 

піиридоксальфосфатзалежні ферменти 

сериндегідратаза, треоніндегідратаза, які каталізують 

реакції неокисного дезамінування амінокислот серина і 

треоніна.



Внутрішньомолекулярне 

дезамінування

Внутрішньомолекулярне дезамінування характерне

для гістидину.

Реакцію каталізує гістидаза (гістидин-амміакліаза).

Ця реакція протікає тільки в печінці і шкірі.



Непряме дезамінування  АК

• протікає в 2 стадії з участю декількох ферментів.  

• характерне для більшості АК, так як вони не 

здатні  до прямого дезамінування (немає 

ферментів).

• На першій стадії відбувається одна або декілька 

реакцій переамінування з участю 

амінотрансфераз, внаслідок чого аміногрупа АК 

переходить на кетосполуку (α-КГ, ІМФ).

• На другій стадії відбувається реакція 

дезамінування аміносполуки (глу, АМФ), 

внаслідок чого утворюється аміак.



Непряме дезамінування

В м’язовій тканині і нервовій активність глу-ДГ низька, тому при 

інтенсивному фізичному навантаженні функціонує ще один шлях 

непрямого дезамінування з участю цикла ІМФ-АМФ. 

Непряме дезамінування АК відбувається при участі 2 

ферментів: амінотрансферази і глу-ДГ. 



НЕПРЯМЕ ДЕЗАМІНУВАННЯ (трансдезамінування)
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+
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Органоспецифічні ферменти

• АЛТ: ала + α-КГ       ↔     ПВК + глу 

• локалізуться в цитозолі клетин печінки і міокарда.

• ACT: асп + α-КГ       ↔     ЩУК + глу
• має цитоплазматичну і мітохондріальну форми. Міститься в міокарді і 

печінці.

• коефіцієнт де Рітіса =  АСТ/АЛТ = 1,33 ± 0,42 

• При інфаркті міокарда активність ACT в крові 
збільшується в 8—10 разів, а АЛТ — в 1,5—2,0 рази, 
коефіцієнт де Рітіса різко збільшується. 

• При гепатитах активність АЛТ в сироватці крові 
збільшується в - 8—10 разів, a ACT — в 2—4 рази. 
Коефіцієнт де Рітіса знижується до 0,6. 



БІОЛОГІЧНА РОЛЬ АМІНОТРАНСФЕРАЗ

1. Дуже активні і розповсюджені в тканинах ферменти, 

особливо АсАТ і АлАТ

2. Внаслідок їх дії утворюються замінні амінокислоти 

ала, асп, і - глутамінова, єдина, яка підлягає 

прямому окисному дезамінуванню                                                                    

3. Спосіб утворення -кетокислот із АК без продукції 

аміака

4. Початковий етап глюконеогенезу із глюкогених АК.

5.Визначення активності АсАТ і АлАТ в крові має 

діагностичне значення                                                                                                        



• Це процес відщеплення карбоксильної 

групи від амінокислот. 

Реакцію каталізують ліази, які в якості 

кофермента містять активні форми вітаміна 

В6 (ПАЛФ). 

Найбільше значення мюють реакції 

утворення біогенних амінів.

Декарбоксилювання



• Біогенні аміни, що утворилися при 

декарбоксилюванні амінокислот, досить 

часто є біологічно активними речовинами. 

Вони виконують функцію нейромедіаторів 

(серотонін, дофамін, ГАМК), гормонів 

(адреналін, норадреналін), регуляторних 

факторів місцевої дії (гістамін, карнозин, 

спермін)



Реакції утворення 

біогенних амінів

Серотонін утворюється із триптофану в 

наднирниках, ЦНС і опасистих клітинах.
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Серотонін –збудливий нейромедіатор середніх відділів мозку і 

гормон. Стимулує скорочення гладкої мускулатури, 

вазоконстриктор, регулює АТ, температуру тіла, дихання, 

антидепрессант.
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ГАМК утворюється і руйнується в ГАМК-шунті ЦТК в 

вищих відділах мозку. Він має дуже високу концентрацію.

ГАМК – гальмівний нейромедіатор (підвишує проникність 

постсинаптичних мембран для К+), підвищує дихальну 

активність нервової тканини, покращує кровообіг головного 

мозку.



Гістамін утворюється в опасистих клітинах 

і ентерохромаффіноподібних клітинах шлунку. 

Приймає участь в імунних, алергічних 

реакціях, активує секрецію соляної кислоти в 

шлунку.
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Дофамін утворюється в мозку та мозковій речовині 

наднирників  (фен → тир → ДОФА → дофамін).
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Дофамін – нейромедіатор среднього 

відділу мозку



Знешкодження біогенних 

амінів

• Велика кількість моноамінів  

інактивуються амінооксидазою 

(моноамінооксидазою, "МАО") 

шляхом дезамінування з

одночасним окисленням в 

альдегіди і утворенням аміаку. 



Спеціальні шляхи 
обміну амінокислот



Обмін аромат ичних амінокислот  
(фенілаланіну і тирозину)

Окиснення до кінцевих продукт ів із 
розривом ядра.

Утворення пігмент ів (меланіни –
забарвлюют ь волосся, шкіру, сіт ківку 
ока).

Декарбоксилювання із ут воренням 
біогенних амінів (наприклад, 
фенілетиламін, тирамін).

Утворення гормонів [щитоподібної залози
(т ироксин), наднирників (адреналін)].



Схема обміну:



Порушення обміну фенілаланіну і 
тирозину

Фенілкетонурія, або 
фенілпіровиноградна олігофренія 
(ФКУ) – це т яжке захворювання,
викликане дефіцитом ферменту 
фенілаланінгідроксилази, що 
призводит ь до блокади 
перет ворення фенілаланіну на 
тирозин, виникає накопичення в 
організмі фенілаланіну і продукт ів 
його перетворень: фенілпіруват у, 
феніллакт ату і фенілацетату. Без 
лікування, призводит ь до 
розумової відст алост і.



ФКУ

 Уперше  описана О. Феллінгом у 1934р.

 Спадкова хвороба зумовлена дефект ом 

гена фермент у фенілаланінгідроксилази,

що знаходит ься на довгому плечі 12 хромосоми

(12q 22-24) і успадковуєт ься за аут осомно-рецесивним

типом.

 1 з 50-70 людей є носієм гена фенілкетонурії.

 Зуст річаєт ься приблизно в 1 особи на 15000 
новонароджених. Але част от а захворюваност і в 
різних популяцій відрізняєт ься:  1:2600 у Туреччині; 
1:4500 в Ірландії; 1:30000 у Швеції; 1:119000 в 
Японії.

 Відомо кілька форм ФКУ (розрізняют ься за т яжкістю).





Наслідки гіперфенілаланінемії
 В нормі рівень фенілаланіну в крові - 180 ммоль/л 

(3 мг/дл) або менше.

 Фенілаланін не розщеплюєт ься, а накопичуєт ься і 
перет ворюєт ься на фенілпіруват , феніллактат  і фенілацетат , 
які виявляються в сечі. В нормі дані речовини не 
ут ворюют ься.

 Ці сполуки викликають порушення синтезу мієліну, 
транспорт у амінокислот  крізь гематоенцефалічний бар'єр, 
зниження рівня  нейрот рансмітерів (кат ехоламінів, 
серот оніну), т окчично діють на нервову систему.

 Все це призводит ь до вираженого зниження інт електу . 
Дитина з ФКУ виглядає при народженні здоровою. 
Відст авання психічного розвит ку може відбуватися пост упово 
і ст ати очевидним лише через кілька місяців. Встановлено, 
що без лікування дитина вт рачає близько 50 балів IQ до 
кінця першого року життя.



Ознаки ФКУ
Світле волосся і блакитні очі 

(недост атній синтез меланіну)
Сеча і піт  мають “мишачий” 

запах
Схильніст ь до дерматит ів, суха 

шкіра
Підвищена збудливіст ь, судомний 

синдром
диспрот еїнемія, генералізована 

гіперамінацідемія, компенсований 
метаболічний ацидоз

 Розумова відст аліст ь ( 65% -
важка, 31.8% - помірна т а 3.2% 
- легка )



Діагност ичні критерії

 Визначення рівня фенілаланіну в 

крові. Скринінг-тест проводиться 

не раніше 3 доби після народження.

В нормі до 2,2 мг/дл.

 Мікробіологічний тест Гатрі.

 Реакція Фелінга (забарвлення сечі в зелений колір при 
додаванні кількох крапель 5-10% розчину хлорного 
заліза (FeCl3) та оцтової кислоти).

 Визначення екскреції фенілпірувату з сечею (до 1–2
г/добу) з 10-12 дня життя.



Лікування ФКУ
Хворим із перших місяців життя прот ягом 5-8 років 

призначаєт ься спеціальна дієт а, що виключає 
фенілаланін. Із харчування дитини необхідно повністю 
виключити м’ясо, рибу, яйця, хліб, печиво, каші, 
гриби, горіхи, шоколад, сир. Меню повинно складатися 
із продукт ів з підвищеним вміст ом вуглеводів, жирів т а 
включати багато фрукт ів і овочів. 

Вказане дієт ичне лікування сприяє попередженню 
розвит ку інт електуальної недост атност і.

Спеціальні лікувальні продукт и харчування 

для хворих на ФКУ. Ці продукт и 

виробляют ься на основі гідролізат у казеїну 

або суміші амінокислот : Лофеналак, 

феніл-Фрі, Нофелан,Тет рафен та інші.



Альбінізм
Альбінізм – вроджена відсут ніст ь або 

недост атніст ь фермент у тирозинази, який 
забезпечує синт ез меланіну, що призводит ь до 
розвит ку різноманіт них клінічних форм альбінізму.
 Захворювання описане у 1959р.
 Альбінізм зуст річаєт ься з част от ою 1 на 10000-
20000 тис.
 Успадкуваєт ься за аут осомно-рецесивним т ипом.
 Ген локалізований на довгому плечі 11-ї 
хромосоми.
 Виділяют ь тот альний, неповний і част ковий 
альбінізм.



Ознаки альбінізму

 Депігмент ація шкіри, волосся, 
очей, незалежно від раси і віку

Шкіра не піддаєт ься засмазі, у 
хворих легко виникают ь сонячні 
опіки, схильніст ь до злоякісних 
новоут ворень

 Волосся біле або жовт увате
 Через відсут ніст ь пігмент у зіниці 

здают ься червоними
 Світ лобоязнь, погіршення зору
 Інт елект  таких хворих част іше 

нормальний.





Алкаптонурія
Алкапт онурія - рідкісна вроджена аномалія обміну, 

яка характ еризується виділенням із сечею 
гомогент изинової кислот и. 

В процесі перет ворення т ирозину, на рівні ут ворення 
гомогент изинової кислот и, внаслідок дефіциту або 
зниження акт ивност і оксидази гомогент изинової кислот и 
виникає ферментний блок. 

Кислот а накопичуєт ься в крові і сечі, окиснюєт ься та 
перет ворюєт ься на т емно-коричневий пігмент  –
алкаптохром.

Сеча при стоянні набуває т емно-червоного кольору. Як 
тимчасове явище алкаптонурія спост ерігається при 
авіт аминозі С.

Описав у 1909 р. А.Гаррод.



Ознаки алкаптонурії
 Гомогент изинова кислот а із крові пот рапляє 

до хрящової т канини, сухожилків, зв’язок, 
інт ими аорт и, внаслідок чого т ут  з’являют ься 
темні плями (охроноз) – їх видно ззовні в 
ділянці вух, носу, щік, на склерах. Іноді 
спост ерігаються тяжкі ушкодження суглобів.

 Захворювання може бути виявлене при 
дослідженні сечі. При додаванні лугів 
виникає її пот емніння. При ст оянні на повіт рі 
або при додаванні розчину хлориду заліза 
(III) сеча забарвлюєт ься в т емно-синій колір. 
Ці зміни пояснюют ься окисненням 
гомогент изинової кислот и з ут воренням в ній 
алкаптону (т ой, що «захоплюює луги»).

 Лікування симптомат ичне.





Тирозиноз
Тирозинемія, або 

тирозиноз - хвороба, 
пов’язана з дефект ом 
фермент а 
гідроксифенілпіруват -
оксидази. 

 При цьому захворюванні 
не ут ворюєт ься 
гомогент изинова кислот а з 
попередників, внаслідок 
чого вміст  тирозину і 
гідроксифенілпіровино-
градної кислот и в крові і 
виділення їх із сечею 
підвищуют ься. 

 Захворювання описане в 
1956 р. Бабером. 

 Розрізняют ь 3 т ипи 
тирозинозу.



Тирозиноз
Зуст річаєт ься рідко. 
Характ еризується т яжким ураженням 
печінки і нирок. 
Клінічно : т оксикозом, розладами 
функції шлунково-кишкового т ракту, 
набряками, асцитом, геморагічним 
синдромом, збільшенням печінки і 
селезінки, рахіт оподібними змінами 
кіст кової сист еми. 
Патоморфологічно: дифузним 
цирозом печінки, дилатацією 
ниркових канальців, дист рофією 
ост рівців підшлункової залози, 
рахіт ичними змінами кіст кової 
тканини. 
Прогноз несприятливий.



Паркінсонізм
Паркінсонізм – захворювання, пов’язане із 

порушенням обміну кат ехоламінів. Через порушення 
обміну ДОФА та дофаміну, виникає гальмування 
ут ворення дофаміну із ДОФА в мозку.



Ознаки паркінсонізму
Для паркінсонізму характ ерні 
наст упні симптоми:

 м’язова ригідніст ь,

 гіпокінезія і т ремор в спокої,

 хворий приймає положення 
“прохача”,

 мала ампліт уда і "скут іст ь" 
рухів,

 симптом "зубчатого колеса"

Пошкодження виникає на рівні 
чорної субст анції мозку.



Обмін гет ероциклічних амінокислот  
(т риптофану, гістидину)

Обмін т риптофану

Триптофан є незамінною амінокислот ою і 
повинен обов’язково надходит и до організму 
у складі харчових продукт ів, особливо 
тваринного походження (м’ясо, яйця, 
молоко). 

Обмін т риптофану може здійснюватися 
кількома шляхами, найважливішими з яких є 
ут ворення нікот инової кислот и (віт аміну РР) і 
медіат ора нервової сист еми – серот оніну. 

Як біогенний амін, серот онін впливає на 
тонус гладенької мускулат ури бронхів, кишок, 
судин, викликає підсилену перист альтику 
кишок, звужує судини нирок, знижує діурез, 
сприяє зупинці кровот еч.  

Давно відомо, що нест ача триптофану в 
дієт і прискорює розвит ок захворювання -
пелагри, пов’язаного із дефіцит ом віт аміну 
РР. 



Синдром Хартнупа (т риптофанемія)

Хвороба Хартнупа – порушення т ранспорт у неполярних 
амінокислот  (переважно т риптофану) в тонкому кишківнику 
та проксимальних канальцях нефронів.
Описано D. Baron т а ін. в 1956 р., у родини Hartnup.
Успадковуєт ься за аутосомно-рецесивним т ипом.
Дефект  гена SLC6A19 (локалізований в 5p15.33), кодує 
транспорт ер неполярних амінокислот  в 
нирках т а кишківнику.
Частот а в популяції ст ановит ь 1: 15 000.
Розвиваєт ься ендогенний дефіцит  
нікот инової кислот и.

Симптоми: фот очут ливіст ь, пеллагроподібний висип на 
відкритих ділянках т іла, аміноацидурія, мозочкова ат аксія, 
ніст агм, тремор, зат римка психічного розвит ку.
Для лікування використ овуют ь нікот инову кислот у.



Обмін гістидину

Гістидин відносит ься до 
незамінних амінокислот , 
входит ь до складу 
багат ьох білків т варинного 
походження. Зокрема, 
його багат о в гемоглобіні, 
кат алізаторах т канинного 
дихання - цитохромах, а 
також в білках печінки т а 
нирок. Імідазольне кільце 
гістидину входит ь до 
складу активних цент рів 
багат ьох гідроліт ичних 
фермент ів, в т ому числі 
ацетилхолінест ерази, 
трипсину, хімот рипсину.



Гіст амін
При декарбоксилюванні під 

впливом фермент у 
гіст идиндекарбоксилази із 
гіст идину ут ворюєт ься гіст амін –
один із медіат орів нервової 
системи. Гіст амін підсилює 
секрецію шлункового соку, в т ому 
числі соляної кислот и. Він 
підвищує т онус гладеньких м’язів, 
зокрема м’язів мат ки. Тому в 
період вагіт ност і кількіст ь гіст аміну 
в організмі значно підвищуєт ься. 
Він т акож сприяє зниженню 
арт еріального т иску, розширює 
судини, в т ой час як аміни деяких 
інших циклічних амінокислот  
(т ираміну, триптаміну) підвищуют ь 
арт еріальний тиск. Гіст амінові 
препарати заст осовуют ь для 
збудження шлункової секреції, 
антигістамінові - для загоєння 
виразок, при алергії, деяких 
формах ревматизму, поліарт риту 
та інших захворюваннях.



Гістидинемія
Гіст идинемія - захворювання, пов’язане з 

дефект ом гіст идази, яка кат алізує окиснювальне 
дезамінування гіст идину. 

Успадковуєт ься за аут осомно-рецесивним т ипом.
Спост ерігаєт ься виразне підвищення вміст у 

гіст идину в крові і част ково в сечі. 
Підвищуєт ься активніст ь трансамінування і 

перет ворення гіст идину на імідазолпіруват , 
імідазоллакт ат  та імідазолацет ат .

При цій молекулярній хворобі част о 
спост ерігаєт ься порушення функцій ЦНС (зниження 
інт електу, порушення мовлення, судоми).

У хворих світ ле волосся, блакитні очі.



Ці амінокислот и входят ь до 
складу багат ьох білків організму 
людини, в тому числі фермент ів 
і гормонів. Наприклад, цистеїн 
входит ь до ст руктури т іолових 
фермент ів. Від високої 
реактивност і т іолових (SН-) груп 
і взаємоперет ворення цистеїну в 
цистин залежит ь функція 
фермент ів і інших сполук. 
Наприклад, при розриві 
цистинових (дисульфідних) 
міст ків вт рачає активніст ь інсулін, 
а т акож гормони гіпофізу -
оксит оцин і вазопресин. Серед 
сірковмісних сполук важливе 
значення має кофермент  
трипептид глутат іон, який 
містить акт ивну сульфгідрильну 
групу, в фермент і 
глутат іондегідрогеназі.

Обмін сірковмісних амінокислот  



Обмін цист еїну і цистину
 Утворюєт ься піруват , який 
використ овуєт ься для глюконеогенезу 
або підлягає окисному 
декарбоксилюванню. 
 Із цистеїну ут ворюєт ься таурин, який 
входит ь до складу жовчних кислот  
(т аурохолевої), відіграє важливу роль в 
обміні і функціях серця і нервової 
системи.
 Утворення сірчаної кислот и із цистеїну 
відбуваєт ься шляхом відщеплення 
сірководню, який окиснюєт ься в 
тканинах до сірчаної кислот и. Сірчана 
кислот а використ овуєт ься для синтезу 
парних сполук в печінці з т оксичними 
речовинами, які ут ворюют ься при гнитті 
білків в т овст ій кишці, а т акож для 
синтезу мукополісахаридів.
 Із цистеїну ут ворюєт ься 
меркаптоет иламін (має т іолову групу) –
складова частина коензиму А.



Глутатіон називають «головним антиоксидантом»



• Захист від активних форм кисню;

• участь в переносі амінокислот через мембрану клітини;

• відновлення дисульфідних зв’яззів;

• влив на активність ферментів;

• підтримання оптимального стану біомембран;

• участь в метаболімі ксенобіотиків 

• біосинтез лейкотрієнів

Біологічна роль глутатіону

:



Цистинурія
Цистинурія - аномалія обміну 

цистину і цистеїну. Проявляється 
підвищеним виділеням із сечею цистину, 
лізину, аргініну, орнітину; проявляється 
симптомами пієліту. Цистин погано 
розчиняється у воді, тому сприяє 
утворенню каменів у сечовидільних 
шляхах. 

Це спадкове захворювання із групи 
первинних тубулопатій, передається за 
аутосомно-рецесивним типом. 

Всі типи цистинурії розвиваються при 
мутаціях гену SLC3A1. Цистинурія 
відноситься до поширених вроджених 
аномалій: частота гомозигот в багатьох 
етнічних групах складає 1:10000—
1:15000.

В основі патогенезу цистинурії лежить 
вроджена ензимопатія – недостатність 
ферментної системи, що каталізує процес 
реабсорбції амінокислот в ниркових 
канальцях. 



Цистиноз
Цистиноз  (синдром Абдергальдена-Кауфмана-

Ліньяка)-мультисистемна спадкова хвороба, обумовлена 
накопиченням амінокислот и цистину в лізосомах кліт ин, 
част а причина синдрому Фанконі.

 Вперше описав Абдергальден в 1909р.

 Причина - мут ація в гені

СТNS, який кодує цистинозин

- лізосомальний т ранспорт ер.

 Спадкуєт ься за аут осомно-

рецесивним типом.

 Част от а – 1:200тис.



Ознаки цистинозу
 Форми цистинозу: нефропат ична, 
проміжна т а очна
 Світле волосся, шкіра
 Затримка рост у
 Кристалічна кератопат ія та 
ретинопат ія, фот офобія, сліпот а
 Синдром Фанконі (глюкозурія, 
аміноацидурія, прот еїнурія, 
фосфат урія)
 Поліурія, полідипсія і 
зневоднення
 Метаболічний ацидоз, 
гіпокаліємія, гіпофосфат емія
 Гіпофосфат емічний рахіт  у діт ей і 
ост еомаляція у дорослих
 Гіпот иреоз



Обмін мет іоніну
Мет іонін – головний донат ор метильних груп і 

сірки. Незамінна амінокислот а, в організмі людини 
не синт езуєт ься. Із мет іоніну може ут ворюват ися 
цист еїн, прот е цей процес незворот ній і мет іонін не 
можна замінит и цист еїном або цистином. Активна 
форма мет іоніну (S-аденозилмет іонін) бере участ ь в 
реакціях т рансметилювання. Перенесення метильної 
групи від мет іоніну на різні субст рати обумовлює 
ут ворення багат ьох біологічно активних сполук. 
Метильні групи холіну, креатину і креатинфосфат у, 
адреналіну, мелат оніну ут ворюют ься із мет іоніну.



Обмін амінокислот  з розгалуженим 
ланцюгом (лейцин, валін, ізолейцин)

Лейцин, валін, ізолейцин 
відносят ься до амінокислот  з 
розгалуженим ланцюгом. Всі  вони 
незамінні для людини. Амінокислот и 
берут ь активну участ ь в синт езі 
білків, особливо в м'язовій т канині , 
відіграют ь важливу роль в енергет иці 
та мет аболізмі нервових кліт ин.

Основні шляхи мет аболізму:
 Трансамінуванння до відповідних

α–кет окислот , кат алізуєт ься 
амінот рансферазами.
 Окиснювальне декарбоксилювання 
з ут воренням ацил-КоА-т іоефірів, 
кат алізуєт ься дегірогеназою 
розгалужених α–кет окислот .
 Дегідрогенування з ут воренням 
α,β-ненасичених т іоефірів ацил-КоА.



Хвороба кленового сиропу
Хвороба сечі кленового сиропу (лейциноз) –

порушення окиснювального декарбоксилювання -
кет окислот , ут ворених із валіну, ізолейцину і 
лейцину, дефект  дегідрогенази α-кет окислот  з 
розгалуженим ланцюгом. В крові т а сечі 
відбуваєт ься накопичення амінокислот  з 
розгалуженим ланцюгом т а токсичних продукт ів їх 
метаболізму.

Успадковуєт ься за аут осомно-рецесивним 
типом. Част от а 1:180тис. 



Ознаки хвороби кленового сиропу
Захворювання характ еризуєт ься:

 Наявністю у сечі запаху 
кленового сиропу.
 При народженні у діт ей немає 
жодних симптомів, але без 
лікування у хворих виникають 
серйозні пошкодження ЦНС.
 Поганий апетит ,млявіст ь, 
гіпоглікемія
 Блювання, зневоднення, 
гіпот онія
 Кетоацидоз
 Опіст от онус, судоми
 Панкреатит
 Кома т а різноманіт ні 
неврологічні порушення



Метаболіз порфіринів
Порфірини – циклічні сполуки, 

ут ворені 4 пірольними кільцями, 
зв'язаними між собою 
мет енильними міст ками. 
Порфірини здат ні ут ворюват и 
комплекси з іонами мет алів, що 
з'єднуют ься з ат омами азот у 
пірольних кілець. 
Металопорфірини – прост етичні 
групи гемопрот еїнів:
• Гемоглобін
• Міоглобін
• Цитохроми
• Ферменти кат алаза, 
пероксидази,т риптофанпіролаза.



Етапи синт езу гему
 Взаємодія гліцину з сукциніл-КоА з ут воренням α-аміно-β-
кет оадипінової кислот и

 Декарбоксилювання α-аміно-β-кет оадипінової кислот и з 
ут воренням δ-амінолевулінової кислот и (ДАЛК)

 Взаємодія двох молекул δ-амінолевулінової кислот и в 
реакції дегідрат ації з ут воренням порфобіліногену



Синтез гему



Порушення синт езу гему



Ерит ропоетичні порфірії
Нозологічна 
форма порфірії

Причини 
порушення 
мет аболізму 
порфіринів

Основні клінічні 
симптоми

Ерит роцит и, 
УПГ III, ПП 
IX, КП III

Сеча, ПБГ, 
УПГ III, 
ДАЛК, КПГ 
III

Кал ПП IX, 
КПГ III

Ерит ропоет ич-
на уропорфірія 
(порфірія  
Гюнт ера)

Дефект  уро-
порфіриноген-
ІІІ-ко-
синт ази

У новонароджених. 
Фот очут ливість. 
Дерматити,
конт рактури.  
Склеродермія. 
Можлива сліпот а. 
Гемоліт ична анемія. 
Перебіг т яжкий, з  
реміcіями

Знижена 
осмот ична 
резист ентніст ь, 
ретикулоцит оз.
Вміст  УПГ І і
КПГ І різко 
збільшений .

Червоного 
кольору; вміст  
УПГ І, КПГ І 
різко 
збільшений

Вміст  КПГ І 
значно 
збільшений

Ерит ропоет ична 
прот опорфірія

Дефект
гемсинт е-
тази

Після 30 років. 
Фот очутливіст ь. 
Перебіг 
доброякісний. 
Гіпохромна
анемія з високим  
вміст ом заліза в 
сироват ці крові

Флуоресценція в 
УФ-зоні; вміст  
ПП  IX —
збільшений;
КПГ III —
збільшений

У межах 
норми

Вміст  ПП IX, 
КПГ III 
збільшений
незначно

Ерит ропоет ич-
на 
копропорфірія

Дефект  
копропорфі-
ріногенокси-
дази

Фот очутливіст ь. 
Гіпохромна
анемія

КПГ III —
значно, ПП IX 
— незначно 
підвищений

КПГ III —
незначно 
підвищений

Вміст  КПГ III 
і ППГ IX 
незначно 
збільшений



Печінкові порфірії
Нозологічна 
форма 
порфірії

Причини 
порушення 
мет аболізму 
порфіринів

Основні клінічні 
симптоми

Ерит роцит и, 
УПГ III, 
ПП IX, КП 
III

Сеча, ПБГ, УПГ 
III, ДАЛК, КПГ 
III

Кал ПП IX, 
КПГ III

Гост ра 
переміжна 
порфірія

Підвищена 
активність DАЛК-
синтази;
Знижена 
активність 
уропорфіроген І
синтетази 

Ураження нервової 
сист еми. 
Гост рі болі в живот і
Перебіг хронічний з 
ремісіями.

У межах 
норми

Значно збільшений 
вміст  ПБГ і ДАЛК, 
сеча не забарвлена
Вміст  КПГ III 
збільшений незначно

Вміст  ПП IX і 
КПГ незначно 
збільшений

Урокопро-
порфірія 
(пізня 
шкірна 
порфірія)

Дефект  
уропорфіриноген
-декарбоксилази

Після 30 років.
Фот очутливіст ь. 
Гіперт рихоз. 
Псевдосклеродермія 
Порушена функція 
печінки (клініка 
гепатиту).

У межах 
норми

Червона; УПГ III 
збільшений, КПГ  
підвищений; ППГ і 
ДАЛК — у межах 
норми.

Вміст  ПП IX, 
КПГ III 
збільшений

Змішана 
порфірія

Дефект  
прот опорфірино-
геноксидази

Шкірна симпт омат ика 
у чоловіків. У жінок 
по т ипу ГПП, але 
клінічні прояви слабші

У межах 
норми

Вміст  ДАЛК і ПБГ, 
КПГ III збільшений, 
особливо в період  
загост рення

Вміст  ПП IX і 
КПГ   III значно 
збільшений

Спадкова
копропор-
фірія

Дефект  
копропорфіри-
ногеноксидази; 
Підвищена 
активніст ь 
DАЛК-синт етази

Фот очут ливіст ь. 
Болі в живот і
Гіперт ензія

У межах 
норми

Забарвлена в ро-
жевий колір; вміст
ДАЛК і ПБГ
збільшений, КПГ
III значно 
збільшений, УПГ —
в межах норми

Вміст  КПГ III
збільшений;
ПП IX незначно
збільшений





Шляхи утворення аміака

- окисне дезамінування амінокислот 

-дезамінування  біогенних амінів і азотистих основ

- всмоктування аміака із кишківника (деградація 

білків мікроорганізмами кишківника призводить до 

утворення аміака)

--гідролітичне дезамінування АМФ в мозку 

(фермент аденозиндезаміназа)



• Концентрація аміака в нормі 11-35 

мкмоль/л



Аміак може знешкоджуватися наступними 
способами:

1) відновне амінування α-кетоглутарата з
утворенням глутамата при участі 
глутаматдегідрогенази (зворотня реакція окислення 
глутамата):

Ця реакція не має великого значення, для 

знешкодження аміака, хоча використовується для утворення 

глутамінової кислоти;









NADглутамат

HNADHNHаткетоглутар 3



2) утворення аміда глутамінової кислоти — глутаміна при 

участі глутамінсинтетази:

Ця реакція протікає в багатьох тканинах, но найбільш важлива для 

нервової тканини, особливо чутливої до токсичної дії аміака. Глутамінсинтетаза 

має високу спорідненість до аміаку. Завдяки цьому фермент забезпечує 

підтримання концентрації аміака на низькому, нетоксичному для органіму рівні. 

Реакція протікає в мітохондріях клітин. В реакції приймають 

участь кофактор-іони Mg2+. Глутамінсинтетаза — регуляторний фермент. Його 

алостеричним інгібітором є АМФ. 

433 POHАДФглутамінАТФNHглутамат 



3)утворення карбомоїлфосфата шляхом 

конденсації NH3, CO2 АТФ, каталізується

карбомоїлфосфатсинтетазой I (фермент діє в 

мітохондріях). Ця реакція протікає в печінці і є 

початковою стадією синтезу сечовини:

43232

223

2

2

POHАДФHPOCONH

OHАТФCONH







Роль аміака в нирках

В нирках аміак утворюється внаслідок гідроліза глутаміна 

(реакцію каталізує глутаміназа) і дезамінувания глутамата при участі 

глутаматдегідрогенази. Виводиться аміак у вигляді іонів аммонія в 

складі амонійних солей. Іони амонія утворюються внаслідок 

взаємодії з протонами:

Утворення і екскреція іонів амонія нирками забезпечують виведення 

протонів. При ацидозі збільшується потреба глутаміна нирками і 

відбувається прискорення глутаміназної реакції, за рахунок індукції 

синтезу глутамінази. Прискорення утворення NH4
+ необхідне  для 

виведення кислот при ацидозі. Завдяи цьому зберігаються іони Na+, які 

могли би виводитися з аніонами кислот.

  43 NHHNH



Біосинтез сечовини (орнітиновий цикл)

Процес ендергонічний, потребує 3 моль АТФ для 

синтезу однієї молекули сечовини. Синтез сечовини 

відбувається в печінці. 

За добу сутки синтезується приблизно 2530г сечовини. 

Синтез сечовини — циклічний процес. Сумарне 

рівняння:

72443

2232

)(2

232

OPHАМФPOHАДФфумаратсечовина

OHАТФаспартатOHNHCO







Орнітиновий цикл.



O

P O

OH

HO C

O

NH2

COOH

CH2

HC NH2

COOH
NH2

C

NH

(CH2)3

CHNH2

COOH

O

карбамоїлфосфат

аспарагінова
кислота

цитрулін

COOH

CH
H
N

CH2

COOH

CHN

NH

(CH2)3

CHNH2

COOH

аргініносукцинат

NH2

(CH2)3

CHNH2

COOH

орнітин

H2N C NH2

O

СЕЧОВИНА

NH2

C NH

NH

(CH2)3

CHNH2

COOH

аргінін

HC

HC

COOH

COOH

фумарат

NH3

CO2

2 ATP

2 ADP+Pi

1

оксало-
ацетат

малат

ATP

AМP+PPi

H2O

Pi

2 3

4

5

СИНТЕЗ СЕЧОВИНИ

орнітиновий цикл;

цикл Кребса-Гензелейта

NH3+ CO2+ 2H2O + 3ATP+ Асп →

NH2CONH2+ 2ADP +2Pi + 

+ АМР+PPi+ Фумарат

Три етапи:

I -синтез α-амінокислоти цитруліну -

дві реакції- проходить в мх

II - синтез α-амінокислоти аргініну-

дві реакції - проходить в цитоплазмі

III-синтез сечовини – одна реакція -

проходить в цитоплазмі. 

Ферменти:

1 – карбамоїлфосфатсинтетаза

2 – орнітинкарбамоїлтрансфераза

3 – аргініносукцинатсинтетаза

4 – аргініносукцинатліаза

5 - аргіназа



Механізм токсичної дії аміаку 

Аміак — токсична сполука. Навіть незначне підвищення його 

концентрації  неблагоприємно діє на організм, і, перш за все на ЦНС.

глюкоза

ПВК

Ацетил-КоА
ЩОК

ЦТК

АТФ

Глу Глнα-КГ

NH3 NH3

Енергодефіцит

ГАМК

Судоми

Порушення обміну нейромедіаторів

трансамінування

NH3 + Н2О         NH4
+ + ОН- Алкалоз

Гальмування 

метаболізма

Набухання нейроглії 

Набряк мозку

Гіпоксія

О2

HbO2          Hb + O2

Энергодефицит



↓ трансмембраний переніс  Na+ и К+, конкуруючи з ними 
за іонні канали  ↓ проведення нервових імпульсів.

• Низькі концентрації аміаку стимулує дихальний 
центр, а високі – пригнічують.

NH3 + Н2О         NH4
+ + ОН-

Na+

K+

NH4
+



Гіпераммоніємії

виникають внаслідок порушень функціонування орнітинового циклу —
головного шляху знешкодження аміаку

Класифікація

Спадкові (первинні)

Набуті  (вторичнні)

Причини

Спадккові форми гіпераммоніємії виникають внаслідок генетичного дефекту ферментів 
орнітинового циклу. Супроводжуються порушенням розумового розвитку.

Набуті (вторичнні) гіпераммоніємії розвиваються внаслідок захворювань печінки і вірусних 
інфекцій. Наслідком дефекту ферменту є накопичення субстрату даного ферменту і його попередників, 
які здійснюють токсичний вплив на організм. Наприклад, недостатність карбамоїлфосфатсинтетази I 
веде до накопичення аміаку. Підвищення концентрації аміакк може викликати припадки з втератою 
свідомості, судоми, збудження, блювоту. Наприклад, на фоні надлишкового вмісту білка в їжі або при 
кишківниковій кровотечі мікрофлора кишківника активно продукує аміак, який здатен переходити в 
кров воротної системи. Якщо у хворого є супутній цироз печінки (при якому розвиваються коллатералі 
між воротною веною і великим колом кровообігу), то розвивається гіпераммоніємія. Вірусні інфекції 
можуть призводити до зниження синтезу ферментів орнітинового циклу і, в результаті, до  
гіпераммоніємії.



Порушеня синтезу сечовини

• карбамоїлфосфатсинтетаза

• NH3          

карбамоїлфосфат
•

карбамоїлорнітинтрансфераза

• гіпераммоніємія цитруллін

• цитруллінемія   аргінінсукцинатсинтетаза

• аргінінсукцинат

• аргінінсукцинатурія аргінінсукцинатліаза

• аргінін

• аргінінемія     аргіназа



Аргінінсукцинатурія-
блок аргінінсукцинатліази

• Аргінінсукцинат         аргінін   + фумарат

• Найбільш часто зустрічається дане захворювання в 
циклі сечовини

• При гострому протікані в період новонародженості 
–погане смоктання, сонливість, прискорене 
дихання, респіраторний алкалоз

• В підострій формі – гіпотрофія, затримка 
психомоторного розвитку, судоми, триходистрофія.

• Діагноз- підвищена екскреція аргінінбурштинової 
кислоти, зниження активності фермента в 
лейкоцитах, в біоптатах печінки



• ОБМІН КРЕАТИНУ, 

КРЕАТИНІНУ



Синтез креатину



Синтез креатину

Креатин синтезується із гліцину, аргініну, метіоніну в нирках
і печінці. Звідси креатин з током крові доставляється в

м’язи, фосфорилюється з утворенням креатинфосфату. Далі в
ході спонтанного гідролізу (1-2%) або після перенесення
фосфорної групи від креатинфосфату на аденілову
кислоту із креатина утворюється креатинін, який
виводиться з сечею. В нормі кількість креатиніну в сечі
відповідає м ’язовій масі тіла і не залежить від добової
кількості сечі.



Роль креатинфосфат у
Креатинфосфат  – “депо” 

макроергічних зв’язків, забезпечує 
ресинт ез АТФ в перші секунди робот и 
(5-10 сек), знаходит ься в скелет них 

м ’язах, міокарді, нервовій т канині. 



Креатинін 

Креатинін - азотистий метаболіт, кінцевий

продукт перетворення креатинфосфату.

Синтез креатиніна відбувається, переважно, в

м’язовій тканині. В процесі м’язового

скорочення відбувається розпад

креатинфосфату з виділенням енергії і

утворенням креатиніну. Креатинін відноситься

до безпорогових речовин: в нормі

фільтрується в гломерулах нирок і не підлягає

реабсорбції або секреції в канальцях. Тому

підвищення рівня креатиніну свідчить про

зниження фільтрації в ниркових клубочках та

зниження видільної функції нирок.



КРЕАТИНІН. НОРМАЛЬНІ 

ВЕЛИЧИНИ

Сироватка крові   0,06-0,076 
ммоль/л

Екскреція з сечею     1-2 г/добу



Креатинін в  крові 
Підвищення 

ниркова недостатність

зневоднення, патологія м’язів

Зниження

Сильне виснаження і  зниження

м ’язової маси.

Поліурія, полідипсія. Разом з 

великою кількістю рідини із 

організму єкскретується більше 

креатиніну. При НН навіть при 

поліурії креатинін в крові 

залишається підвищеним.



Креатинін в сечі 

Підвищена концентрація креатиніну в 
сечі

Знижена концентрація креатиніну в 
сечі

підвищена фізична

активність, лихоманка,

недостатність функції

печінки, цукровий діабет,

інфекції.

голодування, м”язова

атрофія, дегенерація і

амілоїдоз нирок,

лейкемія.

Вагітність, цукровий діабет,

прееклампсія.



Креатинфосфокіназа
N у жінок до 145 Од/л, у чоловіків –
до 190 Од/л

КФК (КФ 2.7.3.2.) існує у вигляді 3 
ізофермент ів:

КФК-ВВ (мозкова) черепно-мозкова 
травма, захворювання ЦНС

КФК-МВ (серцева) інфаркт  міокарда, 
кардіоміопат ії, міокардит , аритмії

КФК-ММ (м’язова) т равми, міопат ії, 
от руєння, інфекції, шок, фізичні 
навант аження



СЕЧОВИНА. НОРМАЛЬНІ 

ВЕЛИЧИНИ

Сироватка крові 3,3-8,3 ммоль/л

Сеча    20-35 г/добу



Клініко-діагностичне значення визначеня сечовини в сироватці крові

Підвищення рівня сечовини 
Зниження рівня сечовини

при нарушении функции
почек (острые и хронические
заболевания, обтурация мочевых
путей), нарушении почечной
перфузии (застойная сердечная
недостаточность), истощении
запасов воды в организме (рвота,
понос, повышенный диурез или
потоотделение), повышенном
катаболизме белка (острый
инфаркт миокарда, стресс, ожоги,
желтая атрофия печени,
желудочно-кишечные
кровотечения), при диете с
высоким содержанием белка.

дієта з низьким вмістом

білка, при підвищеній

утилізації білка в тканинах

(пізні терміни вагітності),

тяжкі захворювання печінки,

які супроводжуються

порушенням синтезу

сечовини (паренхіматозна

жовтяниця, цироз печінки).



Клініко-діагностичне значення визначеня сечовини в сечі

Підвищення кількості сечовини 

в сечі 
Зниження кількості сечовини в сечі 

гіпертиреоз, злоякісна 

анемія, лихоманка,  

отруєння фосфором,  

дієта з високим вмістом 

білка,  післяопераційний 

період.

Нефрит та інші 

захворювання нирок, 

уремія, паренхіматозна 

жовтяниця, цироз, 

дистрофія печінки, у 

здорових дітей під час 

інтенсивного росту, при 

низькобілковій дієті.
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