Diagnose différentielle des hyperphénylalaninémies dues à PAH et DHPR

http://www.inrp.fr/Acces/biotic/gpe/dossiers/phenylcetonurie/html/mutations.htm
avec Word, en 2 clics tout se dissocie !!

Ce test consiste à faire ingérer des tablettes de phénylalanine à raison de 100mg /kg, et, 3 heures plus tard, de la BH4 dissoute dans un jus d'orange ou de l'eau. Des analyses sanguines sont réalisées avant l'ingestion de phénylalanine, puis  3, 7 et 11 heures après. L'hyperphénylalaninémie est nette au bout de 3 heures quel que soit le gène muté. En cas de mutation touchant le gène PAH, la prise de BH4 n'a aucun effet ; en revanche, en cas de mutation touchant un des gènes impliqués dans la synthèse de BH4 (GTPCH, PPTS) ou dans son recyclage (DHPR), l'absorption de BH4 est suivie d'un retour à une phénylalaninémie physiologique normale. 

La phénylalaninémie relativement modérée au départ signifie qu'un régime alimentaire avait été mis en route dès le diagnostic d'hyperphénylananinémie par le test de Guthrie.
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