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	הדנ"א מכיל בעיקר מידע לבניית חלבונים
אנזים = חלבון
ולכן הדנ"א מכיל מידע לבניית אנזימים
פגם בדנ"א כתוצאה ממוטציה יגרום ליצירת אנזים פגום
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אנזים פגום אינו יכול להתקשר למצע שלו ולבצע את תפקידו
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פניל קטנוריה כדוגמא למחלה הנגרמת בשל חסר באנזים
פניל קטנוריה היא מחלה הנגרמת בשל חסר באנזים המפרק את החומצה האמינית פניל אלנין לטירוזין : 

 


 
פניל קטנוריה היא מחלה אוטזומית רצסיבית. היא נגרמת בשל פגם בגן בודד בכרומוסום מספר 12.
 במצב בו שני ההורים נושאים את המחלה יש סיכוי של 25% להולדת ילד חולה.
אחד מכל 17,000 תינוקות שנולדים חולה בפניל קטנוריה.
תינוק שחולה בפניל קטנוריה בדרך כלל איננו מראה כל סימני מחלה עם לידתו. זו הסיבה לחשיבות הגילוי המוקדם של נושאי המחלה.
פניל אלנין היא חומצה אמינית הנמצאת בבשר אך גם בחלב פרה (ממנו מכינים את המזון לתינוקות), חלב סויה וחלב אם.
מכיוון שתינוקות אלה אינם מסוגלים לפרק את הפניל אלנין הוא מתחיל להצטבר בתאי הגוף והצטברותו גורמת לנזק שהוא בלתי הפיך.
הצטברות של פניל אלנין בתאי העצב גורמת לכך שתינוקות שלא אובחנו בזמן מתחילים לסבול תוך מספר שבועות מהפרעות נוירולוגיות שונות כגון: אפילפסיה, הפרעות מוטוריות ובשלב מתקדם יותר פיגור בשל נזק מוחי.
הצטברות פניל אלנין בתאי השלד גורמת להתפתחות ראש קטן, קומה נמוכה ורגלים שטוחות.
חומר ב' טירוזין הופך בעזרתם של אנזימים נוספים למלנין. מלנין הוא פיגמנט הנותן גוון כהה לעור, לעיניים ולשיער. אי היווצרותו של מלנין גורמת לכך ש- 90% מהחולים הם בלונדינים ובעלי עיניים כחולות.
הטיפול הוא פשוט ע"י מזונות עניים או חסרים פניל אלנין בעיקר מזונות מן הצומח.
מקורות:
מצגת שמדגימה את הסיבות למחלה והטיפול בה
http://www.yourgenesyourhealth.org/ygyh/mason/ygyh.html?syndrome=pku&section=whatisit&video=0
מטלה: 

בתאי גופנו מתרחשים תהליכים רבים בהם מעורבים אנזימים
נניח שאחד מהתהליכים הללו מתרחש בהתאם לתרשים הבא:
חומר א' הוא אחד המרכיבים במזון שאנו אוכלים.
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אילו חומרים לא ייווצרו אם אנזים מס' 1 יהיה פגום? איזה חומר יצטבר בתאי הגוף? 
 אילו חומרים לא ייווצרו אם אנזים מס' 2 יהיה פגום? 
אילו חומרים לא ייווצרו אם אנזים מס' 3 יהיה פגום? 
הצטברות חומרים בתאי הגוף ללא יכולת לפרקם עלולה לגרום לתא נזק בלתי הפיך. 

כיצד ניתן למנוע את הנזק לתא? 
מדוע לא ניתן להזריק את האנזים החסר לגוף?
מדוע לא ניתן להוסיף את האנזים החסר כתרופה הנבלעת דרך הפה?
בדקו תשובותיכם באתר: 

http://www.misgav.galil.k12.il/new/files/biology/enzime/genetics.htm
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