
საქართველოს თანდაყოლილ მეტაბოლურ დარღვევათა საზოგადოება



მეთილ მალონური აციდემია

მმა





• ცილა ანუ პროტეინი — მაღალმოლეკულური, ბუნებრივი,

ორგანული ნაერთია, რომელიც ამინომჟავებისგან არის აშენებული.



ფერმენტები (“ქიმიური 
მაკრატელი“) შლიან 

ცილებს ამინომჟავებად. 

შემდეგ ამინომჟავები სხვა 
ფერმენტების საშუალებით  
უფრო მცირე ნაწილებად 

იშლებიან.



მმა-ის დროს ორგანიზმს აკლია 
ფერმენტი, რომელსაც უწოდებენ 
მეთილმალონილ-CoA მუტაზას.

ეს ნიშნავს, რომ სხეულს არ 
შეუძლია დაშალოს ოთხი 
ამინომჟავა (ცილა).

შედეგად გროვდება 
მეთილმალონის მჟავა.



რა მოხდება შემდეგ ?

და 
სხვა ქიმიური 
ნივთიერებები დაგროვდება 
სისხლში

და 
სხვა ქიმიური 
ნივთიერებები დაგროვდება 
შარდში



მეთილმალონის მჟავა ორგანიზმში წარმოიქმნება:

• ცხიმოვანი მჟავების დაშლის შედეგად, რასაც 
მოყვება ენერგიის გამოყოფა, რომელსაც 
სხეული გამოიყენებს ხანგრძლივად 
საკვების გარეშე ყოფნის 
შემთხვევაში.

• ნაწლავის ბაქტერიების მიერ.



• სისხლსა და შარდში მეთილმალონის მჟავისა და სხვა ქიმიური 
ნივთიერებების განსაზღვრა
• ფერმენტის რაოდენობის განსაზღვრა და გენეტიკური ტესტირება.



ზოგჯერ სიმპტომები დაბადებიდან პირველივე საათებში
ვლინდება:
• კვების პრობლემები
• ღებინება
• დეჰიდრატაცია (სითხის ნაკლებობა)
• ჰიპოტონია - კუნთების ტონუსის მკვეთრი დაქვეითება
• გადაჭარბებული ძილიანობა
• სწრაფი სუნთქვა
• გულყრები
თუ არ მოხდება მმა-ის დროული მკურნალობა, პაციენტის 
სიცოცხლეს საფრთხე შეექმნება



ტოქსიკური ქიმიური ნივთიერებების 
დაგროვებამ შესაძლოა დააზიანოს 
თავის ტვინი, თირკმელები და სხვა 
ორგანოები.

შესაძლოა გამოვლინდეს 
განვითარების შეფერხება, სიარულისა 
და მეტყველების პრობლემები.



v

თუ ორგანიზმი არ იღებს საკმარის საკვებს,
მაგალითად  ავადმყოფობის დროს, 
შეიძლება განვითარდეს ენერგიის 
დეფიციტი. გაძლიერებული კატაბოლიზმის
დროს იშლება ორგანიზმის ცილები და 
შეიძლება გამოიწვიოს მეტაბოლური 
კრიზისი.



მეტაბოლური კრიზისის დროს ორგანიზმში გროვდება 
მეთილმალონის მჟავა და სხვა ტოქსიკური ქიმიური 
ნივთიერებები, როგორიცაა მაგალითად ამიაკი.

კრიზისის გამომწვევი ხშირ შემთხვევაში არის სხვადასხვა 
დაავადება, მაგ. პირღებინება, დიარეა, საკვების გარეშე 
ყოფნა, ენერგიის დეფიციტი.

მკურნალობა უნდა დაიწყოს დაუყოვნებლივ!

მეტაბოლური კრიზისის თავიდან აცილება ძალიან 
მნიშვნელოვანია.





• ცილებით შეზღუდული დიეტა
• ორგანიზმის საკმარისი ენერგიით „მომარაგება“
• დიდი რაოდენობით სითხის მიღება
• რეგულარული კვება
• კარნიტინი, როგორც წამალი
• დამატებითი მედიკამენტები



შეიძლება საჭირო გახდეს საკვების 
რეგულარულად მიწოდების მიზნით. 
ზონდის გამოყენებთ შესაძლებელი 
ხდება  საჭირო რაოდენობით საკვების, 
სითხის და ენერგიის მიწოდება.



აუცილებელია:

• გადაუდებელი სამედიცინო პროტოკოლით 
გათვალისწინებული რეკომენდაციების შესრულება

• ცილის შემცველი საკვების/სითხის აკრძალვა
• გლუკოზის პოლიმერის მიღება
• დანიშნული მედიკამენტების მიღების გაგრძელება
• სიმპტომების გახანგრძლივებისას სტაციონარში 

გადაყვანა
• ექიმ-მეტაბოლისტის რეგულარული ჩართულობა







• ადამიანებს აქვთ ქრომოსომები, რომლებიც დნმ-სგან 
შედგება;
• გენები დნმ-ის ნაწილია, რომლებიც ატარებენ 

გენეტიკურ ინფორმაციას. თითოეულ ქრომოსომას 
შეიძლება ჰქონდეს რამდენიმე ათასი გენი;
• სიტყვა მუტაცია ნიშნავს გენეტიკური ინსტრუქციის 

შეცვლას ან შეცდომას;
• ჩვენ ქრომოსომებს მემკვიდრეობით ვიღებთ 

როგორც დედისგან ასევე მამისგან.



მმა არის მემკვიდრული მდგომარეობა, რომლის განვითარების
თავიდან აცილება თითქმის შუძლებელია!

ყველას აქვს წყვილი გენები, რომლებიც ქმნიან მეთილმალონილ-CoA

მუტაზის ფერმენტს. მმა-ის მქონე ბავშვებში წყვილიდან არც ერთი
გენი არ მუშაობს სათანადოდ. მმა-ის მქონე ბავშვი თითოეული
მშობლისგან მემკვიდრეობით იღებს არაფუნქციურ/დაზიანებულ გენს.

მმა-ის მქონე ბავშვების მშობლები არიან არაფუნქციური გენის
მტარებლები, თუმცა მათთან წყვილში ერთი გენი ინარჩუნებს თავის
ფუნქციას. მტარებლებს დაავადება არ უვითარდებათ.



თუ ორივე მშობელი 
მტარებელია:

25% (4 დან 1) 
განვითარდება მმა   50% იქნება დაავადების 

მტარებელი
25% (4 დან 1) დაავადება არ 

გამოვლინდება



მმა არის მემკვიდრეობითი მეტაბოლური დაავადება, რომელმაც 
შეიძლება გამოიწვიოს ჯანმრთელობის მნიშვნელოვანი 
პრობლემები!

მდგომარეობის მართვა ხდება ცილებით შეზღუდული დიეტით, 
რეგულარული კვებით, დიდი რაოდენობით სითხეების მიღებით 
და მედიკამენტებით.

ავადმყოფობის დროს აუცილებელია სწრაფად იქნეს დაწყებული 
შესაბამისი მკურნალობა!



ბროშურა შექმნილია BIMGD - ბრიტანეთის თანდაყოლილ მეტაბოლურ დაავადებათა 
ჯგუფის მიერ

ქართულად ითარგმნა GSIEM საქართველოს თანდაყოლილ მეტაბოლურ დარღვევათა 
საზოგადოების მიერ

www.gsiem.ge

http://gsiem.ge/contacts/

