Aminoacizii




Aminoacizi

0 Furnizarea unitatilor monomerice din care sunt
sintetizate catenele polipeptidice lungi de proteine.

0 L-aminoacizii si derivati ai acestora participa la functii
celulare diverse cum ar fi transmiterea nervoasa i
biosinteza de porfirine, purine, pirimidine, si uree.

o Polimerii cu lant scurt de aminoacizi numiti peptide
indeplinesc un rol important in sistemul neuroendocrin
de ai hormonilor

factori eliberare




Structura generala a unui aminoacid

Fiecare aminoacid (cu exceptia prolinei) are o
grupare carboxil, o grupare amino si o catena
laterala distinctiva legata de atomul de carbon din
pozitia alfa. La pH fiziologic gruparea carboxil este
disociata formand ionul carboxilat incarcat negativ
(COQ"), iar gruparea amino este protonata (NH;™)
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Clasificarea aminoacizilor

Aminoacizii pot fi clasificati in patru moduri:

1. In functie de structura

2. In functie de caracterul catenei laterale
3. In functie de cerintele nutritionale

4. In functie de evolutia metabolica




1) Clasificarea pe baza structurii

»  Aminoacizi mono —amino mono -carboxilici

a.  Aminoacizi simpli de ex: glicina, alanina

b. Amino acizi ramificati de ex: valina, leucina, izoleucina
c.  Amino acizi care contin grupare hidroxil de ex: serina,

treonina

d.  Amino acizi care contin sulf de ex: cisteina, cistina,
metionina

e.  Amino acizi care contin grupare amida de ex: asparagina,
glutamina

»  Aminoacizi mono —amino di-carboxilici
lu: acid aspartic, acid glutamic




1) Clasificarea pe baza structurii

.. Aminoacizi alifatici:
a) Aminoacizi mono-amino mono-carboxilici :
0 Aminoacizi simpli: glicina, alanina

Glycine Alanine
(Gly, G) (Ala, A)
H — {IZH — C0O0 CH; —CH—COO
s [ o
hiH3 NH3
Glycine

Alanine




1) Clasificarea pe baza structurii

. Aminoacizi alifatici:
a) Aminoacizi mono-amino mono-carboxilici:

o Aminoacizi cu lant ramificat: Valina, Leucina si
lzoleucina

Valine
(val, V)

Leucine
(Ley, L)

Isoleucine
(lle, 1)

HaCM )
= HC —CH — CO0
HiC | +

:EH ~eH coo~
+
NH3 H3C MNH3 NH3

Iscleucine Leucine

Valine




1) Clasificarea pe baza structurii

.. Aminoacizi alifatici:
a) Aminoacizi mono-amino mono-carboxilici:

a Aminoacizi care contin gruparea -OH: Serina
si Treonina serne nesorine

(Ser, 5) (Thr, T)

CHz; —CH—COUH

e

OR  Nh; Threonine

Serine




1) Clasificarea pe baza structurii

.. Aminoacizi alifatici:
a) Aminoacizi mono-amino mono-carboxilici:

o Aminoacizi cu continut de sulf: cisteina,
cistina si metionina.

Cysteine
(Cys, ©)

CHs

| Methionine CH2 —CH— Coo

T (Met, M) | T

CH, QO SH MNH3

I o \.

CH, °Y, Cysteine
+H3N—(!—EDD' Ny

| 22

Methionine
(Met, M)




1) Clasificarea pe baza structurii

.. Aminoacizi alifatici:

a) Aminoacizi mono-amino mono-carboxilici:
a Aminoacizi care contin o grupare amida:
Glutamina si Asparagina

Glutamine

"Bk HaN —C —CHz —CH—COO’
I | &
0 MNH3

HzN —C —CH;— CH;— CH—COO0 Asparaine

|| |5
0 MH3

Gultamine




1) Clasificarea pe baza structurii

. Aminoacizi alifatici:

a) Aminoacizi mono-amino di-carboxilici :
Acidul aspartic si acidul glutamic

Glutamate
Aspartate 0. ..0

_ (Asp' D) (Glur E) H“\-‘{I:'.-r"f
O%e® (lng

'CIHE CHE

+H3N —_— 00 +H3N '—i —C00"
H H
Aspartate Glutamate

(Asp, D) (Glu, E)




1) Clasificarea pe baza structurii

.. Aminoacizi alifatici:
a) Aminoacizi mono-carboxilici di-bazici:
Arginina si Lizina

Arginine
(Arg, R)

CHs; —CH; —CH; —CHs —CH—COO

it .
NH+ MNH3

Lysine

NH —CHz —CHz —CHz —CH—COOQ
| x

C=NH; NH3
|

MH2

Arginine




1) Clasificarea pe baza structurii

ii) Aminoacizi aromatici
a Fenilalanina si Tirozina

MH3

@— CHz; —CH— COO
HO —@— CH2 —CH— COO | 4

.
MH3

Tyrosine Phenyl alanine

Phenylalanine
Tyrosine (Phe, F)
(Tyr, Y)




1) Clasificarea pe baza structurii

Iii) Aminoacizi heterociclici: Triptofan si Histidina

CHz —CH— COO — CH: —CH—COO
@U T HN. N L%
N NH3 - MH1

A Histidine
Tryptophan

N Histidine
ryptophan His, H
(Trp, W) ( )




1) Clasificarea pe baza structurii
iv) Iminoacizi - Prolina

HaC — CHz
| |

H
HiC o

~ M < HED'D_

|
H

Proline




1) Clasificarea pe baza structurii

v. Aminoacizi derivati :
2  Non-x-aminoacizi

de ex: B - alanina, acid y —amino butiric (GABA),
acidul o-amino levulinic

o Derivati si incorporati in proteine de tesut:
de ex: hidroxi-prolina, hidroxi-lizina

o Derivati, dar nu au fost inclusi in proteine de tesut:
Ornitina, Citrulina, Homocisteina, Acid Argino




2) Clasificare bazata pe caracterul catenei laterale

A. Aminoacizii cu catena laterala nepolara:
de ex: alanina, valina, leucina, izoleucina, fenilalanina, triptofan, prolina

0 Fiecare dintre acesti aminoacizi are o catena laterala care nu leaga
sau degaja protoni sau participa la legaturi de hidrogen sau ionice.

0 Catenele laterale ale acestor aminoacizi pot fi gandite ca "Grase" sau
asemanatoare lipidelor, o proprietate care promoveaza interactiunile

hidrofobe
H O
|
:I:-u oH HN— C—C—0OH
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CHj§ CH LH CH, CH, ©CH, CH .
CH, CH, CH, CH, CH,
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2) Clasificare bazata pe caracterul catenei laterale

B) Aminoacizii cu catena laterala polara, dar neincarcata:
de ex: Serina, treonina, tirozina, cisteina, asparagina si glutamina.

0 Acesti aminoacizi sunt neincarcati la pH neutru, desi catenele laterale
ale cisteinei si tirozinei pot pierde un proton la un pH alcalin.

0 Sering, treonina si tirozina fiecare contine o grupare hidroxil polara,
care poate participa la formarea legaturilor de hidrogen.

0 Catenele laterale ale asparaginei si glutaminei contin o grupare
carbonil si gruparea amida, putand, de asemenea, participa la
formarea legaturilor de hidrogen.

CH LM, ZH, G —CH HE  CH
oM
Threcnine

e (Thr)

Asparaging  Glutaming i

{Asm) {GIn Tyrosine |fT5.H:|_ - Cystaine (Cys)

AMIDE GROUPS ' HYDROXYL SULFHYDREYL
GROUPS GROLP




2) Clasificarea bazata pe caracterul catenei laterale

C) Aminoacizii cu catena laterala incarcata
a)  Aminoacizii cu catena laterala incarcata pozitiv:
Aminoacizi cu caracter bazic - Lizina, arginina si histidina
b) Aminoacizii cu catena laterala incarcata negativ:
Aminoacizi cu caracter acid - Acidul glutamic si Acidul aspartic
Acestia in natura sunt hidrofili .

& : L:H [ o CiH L:H

CH, GH CH, CH,

0 g i a 10 >H. ,_.I
Aspartic acid of k- b N  BH
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ACIDIC BASIC




3) - Clasificarea in functie de necesitatile nutritionale

Aminoacizi esentiali - nu pot fi sintetizati in organism si trebuie
sa fie prezenti in mod esential in dieta: Valina, Izoleucina, Leucina,

Lizina, Metionina, Treonina, Triptofan si Fenilalanina

Aminoacizi semi-esentiali - pot fi sintetizati in organism, dar rata
de sinteza este mai mica decat cerinta (de ex: in timpul cresterii,

convalescenta sau sarcina) Arginina si Histidina

Aminoacizi non-esentiali: sunt sintetizati in organism, astfel

d negativ cresterea.-




4) Clasificarea bazata pe evolutia metabolica

Scheletul de carbon al aminoacizilor poate fi utilizat fie pentru
productia de glucoza, fie pentru producerea de corpi cetonici:

.. Aminoacizi glucogenici si cetogenici:
|zoleucina, Tirozina, Fenilalanina si Triptofanul

. Aminoacizi pur cetogenici:
Leucina si Lizina

. Aminoacizi pur glucogenici:
Cei 14 aminoacizii ramasi sunt glucogenici. Alanina, valina,



Aminoacizi non standard

2 Dintre cei peste 300 de aminoacizi naturali intalniti,
20 constituie unitatile monomere din structura
proteinelor. Acesti 20 de aminoacizi sunt numiti
aminoacizi primari sau standard.

2 Seleno cisteina este cel de-al 21-lea aminoacid

2 Celelalti sunt pirolisina si N-formilmetionina.




Denumirea aminoacizilor

Fiecare aminoacid are abreviere din trei litere (cod) si o litera
(simbol)

1) Prima litera unica Cisteina- Cys- C; Histidina- His- H

2) Prioritatea celui mai intalnit aminoacid

2 Alanina Ala- A (preferinta fata de Aspartat)

2 Glicina- Gly-G (preferinta fata de Glutamat)

3) Denumire similara - Unele simboluri dintr-o litera suna ca
aminoacizii pe careii reprezinta. Exemplu:

Q Triptofanul - W (Twyptophan)

0 Fenil alanina - F

Aspartat - Asx- B (aproape A)

Lizina - Lys- K (aproape de L)




Abrevierile aminoacizilor

TABLE  Abbreviations for amino acids

Three-letter One-letter Three-letter One-letter
Amino acid abbreviation abbreviation | Amino acid abbreviation abbreviation
Alanine Ala A Methionine Met M
Arginine Arg R Phenylalanme Phe F
Asparagine Asn N Proline Pro P
Aspartic Aad Asp D Serine Ser 5
Cysteine Cys C Threonine The T
Glutamine G Q Tryptophan Trp W
Glutamic Acid Gilu E Tyrosine Tyr Y
Glycine Gly G Valine Val V
Histidine His H Asparagine or Asx B
[soleucine Ile I aspartic acid I
Leucine Leu L Glutamine or Glx Z
Lysine Lys K glutamic acid




Grupari speciale in aminoacizi

0 Arginina- gruparea guanidinica
o Fenil alanina gruparea benzen
o Tirozina- gruparea fenol

o Triptofanul- gruparea indol

d

d

Histidina- gruparea imidazol
Proline- pirolidina

Prolina are o grupare amino secundara, prin

urmare, este un imino acid.




Proprietatile aminoacizilor

Proprietati fizice
0 Incolori
2 Cristalini

a Pot fi dulci (Glicina, Alanina, Valina), fara
gust (Leucina) sau amar (Arginina,
|zoleucina).

a Solubili in apa, acizi, baze, dar insolubil in
solventi organici

e topire ridicat (mai mult de 200




Punctul izoelectric

0 Aminoacizii pot exista in solutie ca amfoliti sau zwitterioni, in
functie de pH-ul mediului.

0 pH-ul la care aminoacizii exista ca amfioni, cu nici o sarcina neta pe
ele se numeste pH izoelectric sau punct izoelectric.

2 In mediu acid, aminoacizii exist3 ca cationi
2 In mediu alcalin, ei exista ca anioni

0 la pH izoelectric nu exista mobilitate electroforetica; solubilitatea si
capacitatea de tamponare sunt de asemenea minime




Punctul izoelectric

pH 1 Net charge +1 pH7 Net charge 0 pH 13 Net charge -1

COOH H C00" u 00"
A
BN € Ho > HN C Heo ! “HN € H
R R R

Cationic form Zwitterion (neutral ) Anionic form



Proprietatile optice ale aminoacizilor

a Fiecare carbon o din aminoacizi are atasate patru
grupari diferite, fiind astfel atom de carbon chiral
sau optic activ.

a Glicina este exceptia, deoarece exista doi
substituenti hidrogen la carbonul &, deci este optic
Inactiv.

2 Aminoacizii cu centru asimetric la carbonul « pot
exista in doua forme, formele D si L, care sunt
imagini Tn oglinda unul fata de altul si sunt numite
enantiomerii.

0 Toti aminoacizi gasiti in proteine sunt de

B aa



DAND L DESIGNATION FOR CARBOMYDRATES AND AMINO ACIDS

miror
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HO = C -t H H o - O
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lzomerii L & D ai aminoacizilor

'CHO CHO
Ho-—’c: —H u-—é —OH
*CH,OH CH,OH
L-Gliceraldehida D-Gliceraldehida
COO0~ COO0~
HyN— c: —H He— c: —NH,
CH, CH,
L-Alanina D-Alanina

Structura enantioreenlor alarunei

prn analogie cu glhceraldeluda
— B. Optical activity

c00° i
|

Co0° | S00D

@ I L @
H3N —'(lz'—H ! H—'?—HEH

|

R l 4
|

L-Amino acid /\ : D-Amino acid
Fischer projections (mirror image)




Reactiile aminoacizilor

1) Reactii datorate gruparii amino

2) Reactii datorate gruparii carboxil

3) Reactii datorate catenei laterale

4) Reactii datorate atat grupari amino cat si
grupari carboxil




Reactiile grupei amino

aoDezaminarea oxidativa - gruparea o amino este
Indepartata si se formeaza « cetoacidul. Acesta poate fi
transformat 1n glucoza sau corpi cetonici sau este
complet oxidat.

o Transaminarea -Transferul unui grupari @ amino de la
un aminoacid la un « cetoacid pentru a forma un nou
aminoacid si un cetoacid corespunzator.

0 ‘ﬁ‘ |
C-co0” + H-C-CO0

; 0




Reactiile grupei amino

o Formarea compusului carbamino

a CO, se leaga de x aminoacid pe lantul globinei de
hemoglobina pentru a forma hemoglobina carbamino

carbamino-

group

_H
RNHS + COo — RN

COO H-




Reactii determinate de prezenta grupei carboxil

» Decarboxilarea — Se obtin amine biogene:

— Histidina Histamina (vasodilatator)

— Glutamina GABA sau acidul y-aminobutiric
(neurotransmitator)

— Lizina Cadaverina (putrefactia organismelor, rol
in biosinteza ADN)

— Ornitina Putresceina (putrefactia organismelor, rol
in biosinteza ADN)

— Serina Etanolamina (componenta a fosfolipidelor)

— Cisteina Cisteamina sau tioetanolamina

(componenta a coenzimei A)
Tiramina (hormon)
e

R-CH-COOH ~ ~5 = R-CH,~NH,

NHz amine biogene

35



Reactiile datorate grupei carboxil

2) Formarea de legaturi amidice
gruparea carboxil suplimentara a unui
aminoacid reactioneaza cu amoniac, prin
reactia de condensare pentru a forma
amide corespunzatoare

Acid aspartic = Asparagina
Acid glutamiC ——— Glutamina




Reactii determinate de catena laterala

Formarea de esteri - fosforilarea

o Aminoacizii care contin OH de ex serina, treonina pot forma
esteri cu acid fosforic cu formarea de fosfoproteine.

Glicozilarea Aminoacizi care contine grupa OH pot forma, de
asemenea: glicozide - prin formarea unei legaturi O-glicozidica cu
reziduuri de carbohidrati.

Regulation

Acetilarea- la nivelul Phosphorylation: OH of ser, thr, tyr Acetylation: NH; of lys, terminus
o e . . 0 (]
grupdrii aminoterminale i i
CHy=0—F -0 C.Hg-C—N—DHE—CHE—GHE—EHE-E
B T H .
sar U

Iys

Carbohydrate addition

O-glycosylation: OH of ser, thr, tyr, M-glycosylation: NH 2 of asn —
R-0 . GmEHE—é 'FJ-{:. CHE.
s&

r;:
AC




Reactii determinate de catena laterala

ADP-ribozilarea- la nivelul atomului de azot sau sulf

ADP-ribosylation: N of arg, gin; S of cys

o 0 NH,
[Adenine CHy=0=P =0=P =0=CH, H—g—N-GHE—GHE—CHz-g
1% 3y : - :
H\:\ Aditia de lipide
HO OH HO OH 3

Gruparea SH a cisteinei

Gruparea amino a glicinei
Modified amino acids

Oxidation: pro, lys Carboxylation: glu
O
]
Arns N— CH=C varn 3,98
i c" 1Hn':H | Tre
pro 5 2 glu I .
‘Ng,{: CH Lipid addition
TR £l 2 e Palmitoylation: Internal SH of cys Myristoylation: NH of N-terminal gly
4-Hydroxyproline -Carboxyglutamate 0] o) o
residue I i i
H4C ={CHp)y4=C=8=CH, HaC = {CH3)jp=C=N=CH; =Crnnan
w H
cys oy

Prenylation: SH of cys

20

CHy CHq “WC-fS-CN
I I I GCH:]
CH;=C Iﬁﬂm? -tcﬁgﬂt'::ﬁ*ﬂlzlz -3

Biochemistry For Medics 7/5/2012



Reactii determinate de catena laterala

Reactii datorate grupei SH (formarea de legaturi disulfidice)

0 Cisteina are o grupare sulfhidril (SH) si poate forma o legatura disulfurica (SS) cu un alt
rest de cisteina.

0 Dimerul este numit Cistina

0 Doua resturi de cisteina din doua lanturi polipeptidice pot duce la formarea de legaturi
disulfurice intercatenare.

(®)
I H

/“H

H>C

H

Cysteine Oxidation

Reduction




Reactii determinate de catena laterala

Reactii de transmetilare

Gruparea metil din metionina poate fi
transferata prin activarea unui acceptor pentru
formarea compusilor biologici importanti.

T T [TIH3+ methionine synthase iR NH
CHaHyfolate + HS—C—C—C—C00" = = Hjolate + HC5—C—C—C—CO00"

- CHaCh

H H H H H H

Hey het




Reactii determinate de catena laterala

Reactii datorate atat grupei amino cat si carboxil
o Formarea de legaturi peptidice

Aming acid 1




Necesarul zilnic pt organismul uman adult

Amino acid mg per kg body weight mg per 70 kg mg per 100 kg

I Isoleucine 20 1400 2000
L Leucine 39 2730 3900
K Lysine 30 2100 3000
M Methionine

+ C Cysteine 10.4 +4.1 (15 total) 1050 1500

Phenylalanine
ALz Lol 25 (total) 1750 2500

+ Y Tyrosine

T Threonine

W Tryptophan

V Valine




Necesarul zilnic pt organismul uman adult

. Limiting amino acid
Protein source

Wheat lysine

Rice lysine

Legumes tryptophan or methionine (or cysteine)
Maize lysine and tryptophan

LEgoo, chicken none; the reference for absorbable protein




Functii speciale ale aminoacizilor

o Incorporate Tn proteine.

0 Niacina, serotonina si melatonina sunt sintetizate din
Triptofan.

aoMelanina, hormoni tiroidieni, catecolamine sunt sintetizate
din Tirozina.

aGABA (Neurotransmitator) este sintetizat din acidul glutamic.

0 Oxid nitric, Un relaxant muscular neted este sintetizat din
arginina.




Rolurile aminoacizilor Th organism
Neurotransmitatori

_ Neurotransmitters
Synaptic

vesicle

Neurotransmitter
re-uptake pump  Axon

Voltage- .
J terminal

gated Ca**

channel Neuro-

/ transmitter

Y receptors . ’
ynaptic



Rolurile aminoacizilor in organism
Neurotransmitatori

Neurotransmitter  / I
' \ » ',l o

0

v

oo_..—"

Presynaptic vesicle -

£ae :‘o o4
- °° e

x ©
o “o

0\
Receptor site _‘

Postsynaptic cell .~

Neurotransmitter _~
reuptake

Presynaptic cell .~




Rolurile aminoacizilor in organism
Neurotransmitatori

» Acidul glutamic (glutamatul) este cel mai frecvent
neurotransmitator cu rol excitator la nivelul
sistemului nervos central la vertebrate.

» Glutamatul este stocat in vezicule la nivelul sinapselor
si provine din dieta sau din conversia «-
cetoglutaratului derivat din ciclul Krebs.

» Datorita rolului sau in plasticitatea sinaptica, acidul
glutamlc este implicat in functiile cognitive cum ar fi
qrea Si memoria.

Nl T



Rolurile aminoacizilor in organism
Neurotransmitatori

Glutamate °

Gl]i_ajce": . -:00 T T

Current Current

ost synap ost synap

Old concept New concept




Rolurile aminoacizilor in organism
Neurotransmitatori

» In traumatismele cerebrale, excesul de glutamat se
acumuleaza in afara celulelor. Acest proces
determina intrarea ionilor de calciu in celula prin
intermediul receptorilor NMDA (N-metil D-
aspartat), ceea ce duce la deteriorarea neuronala si
moarte celulara, fenomen numit si excitotoxicitate.

» Excitotoxicitatea datorita glutamatului apare dupa
AVC (accidentele vasculare cerebrale), precum si cu
alte boli cum ar fi scleroza laterala amiotrofica

A) autism, unele forme de retard mental si de




Neurotransmitatori
Glutamatul ca GABA precursor

» Glutamatul poate fi utilizat, de asemenea in sinteza GABA, cu
rol inhibitor la nivelul neuronilor GABA-ergici. Aceasta reactie
este catalizata de glutamatdecarboxilaza care se gaseste in
cantitati mari in cerebel si pancreas.

» Sindromul Stiffman este o tulburare neurologica caracterizata
prin scaderea sintezei GABA, ce determina afectarea functiei
motorii, manifestata prin hipertonie musculara.

v Acidul gama-amino-butiric (GABA) actioneaza prin
intermediul unor receptori: GABA-A si GABA-B, acest lucru
permite controlul farmacologic al actiunii acestuia prin
modulatori allosterici pozitivi sau negativi.




Neurotransmitatori
Glutamatul ca GABA precursor

n-Ketoglutarat ____
o

\

Glutamat

LoV Jj PO
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Glutamin <=———3»  GABA

Chutaminsyreiu



Glutamate

Glutamate
Receptor

GABA

Receptor

GABA Holds Back Glutamate Release




Neurotransmitatori

+
HSN/\K'E)
O

v Glicina este un neurotransmitator cu rol
inhibitor in sistemul nervos central, in special
in maduva spinarii, trunchiul cerebral si
retina.

» Este si precursorul porfirinelor in organism
(HEM—-ului).

» Pornind de la triptofan, in organism se

intetizeaza serotonina (neurotransmitator).



Neurotransmitatori

HO
0O tryptophan aromutlc L-amino-acid
.
/ hydroxylase decarboxyla rboxylase
\ Hz M Qj/\/
N

H

Tryptophan 5-hydroxytryptophan Serotonin




Neurotransmitatori
OH
OH NH;

v Acidul aspartic are si el rol de
neurotransmitator, nu la fel de puternic
precum glutamatul, cu proprietati
excitatorii.

» Atat acidul aspartic, cat si acidul glutamic
participa la reactiile de transaminare la
nivelul celulelor. Deoarece la nivelul
neuronilor ei pot fi interconvertiti, este greu



Patobiochimie

Cistinuria

» tulburarea transportului epitelial al
aminoacizilor dibazici (lizina, ornitina,
arginina) si a cistinei la nivelul enterocitului
si a celulelor tubulare renale.

> litiaza urinara cistinice




Patobiochimie

» Fenilcetonuria se datoreaza in forma "clasica” unui defect in
sinteza partii proteice a fenil-alaninhidroxilazei, iar in forma
atipica defectul este la nivelul sintezei coenzimei
(tetrahidrobiopteridina).

» Fenilalanina care se acumuleaza este transformata prin
transaminare 1n acid fenilpiruvic si din acesta se formeaza
acid fenilacetic, acid fenil-lactic si fenil acetilglutamina.

» Acestia sunt compusi toxici in special pentru creier, la
nivelul caruia se produc demielinizari ireversibile si leziuni
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Patobiochimie Defecte Tn utilizarea
scheletului atomilor de carbon
» Alcaptonuria este datorata unui defect in

biosinteza homogentizatoxidazei, enzima
implicata in catabolismul fenilalaninei si tirozinei.

» Acidul homogentizic se acumuleaza in sange si
este eliminat prin urina.

» Acesta se autooxideaza in contact cu aerul
formand un pigment de culoare inchisa ce
pateaza scutecul copilului afectat.




Patobiochimie Defecte in utilizarea
scheletului atomilor de carbon

» Albinismul este o boala ce se datoreaza
deficitului de tirozinhidroxilaza (Cu-
dependenta), enzima implicata in conversia
tirozinei la melanina (la nivelul
melanocitelor).

» Indivizii cu albinism prezinta absenta
plgmentulw la nivelul tegumentelor, parului
| fotosensibilitate.




Boala Hartnup

» transport defectuos al aminoacizilor neutri
» cresterea concentratiel acestora in urina

» Semne clinice: fotosensibilitate, ataxie
cerebeloasa




Sindromul Fanconi

» Reabsortia anormala de catre celulele
tubulare a aminoacizilor, fosfatului si
glucozei, determinata de disfunctia tubilor
renali

» Se asociaza aminoacidurie, fosfaturie si
glicozurie




