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   آشنائی با اختلالات سلولی مولکولی بیماریهای ارثی متابولیکی و فاکتورهای بیوشیمیایی مربوطه  :هدف كلي درس

 

 اهداف اختصاصي درس:
 زنتیک و بیماری های ارثی متابولیک  آشنائی با علم بیوشیمی -1
 متابولیسم کربوهیدراتها  سلولی مولکولی اختلالاتآشنائی با  -2

 و چربی هالیپوپروتئینها  ،آشنائی با اختلالات سلولی مولکولی متابولیسم لیپیدها -3

 آشنائی با اختلالات سلولی مولکولی متابولیسم اسیدهای آمینه  -4

 آشنائی با اختلالات سلولی مولکولی متابولیسم ویتامین ها و کوفاکتورها  -5

 بیماریهای لیزوزومی آشنائی با   -6

 آشنائی با بیماریهای پروکسیزومی  -7

 میتوکندری آشنائی با بیماریهای  -8

 بیماریهای ارثی متابولیکی تشخیص و درمان با روشهای بررسی آشنایی  -9

  بیماریهای ارثی متابولیکیآشنایی با اصول تستهای غربالگری برای شناسایی  -10
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    1403-04اول نيمسال  كنترل متابوليکي و بيماریهای مادرزادی  درس  جدول زمان بندی ارائه برنامه
 عنوان ساعت   تاریخ  ردیف

 زنتیک و بیماری های ارثی متابولیک آشنائی با علم بیوشیمی  -مقدمه  2 جلسه اول  1

2 

 جلسه دوم 

 (1و پروتئین ) اختلالات سلولی مولکولی متابولیسم اسیدهای آمینه 2
  اسیدهای آمینه:اولیه  اختلالات متابولیسم
 آمینواسیدهای آروماتیک، اختلالات متابولیسم
 آمینواسیدهای حاوی سولفور،  اختلالات متابولیسم

alkaptanuria, non-ketotic hyperglycinaemia, serine deficiency 

  اختلالات ترانسپورت اسیدهای آمینه

3 

 جلسه سوم 

 (2و پروتئین ) اختلالات سلولی مولکولی متابولیسم اسیدهای آمینه 2

 ارگانیک اسیدمی و ارگانیک اسیدوری:  -اختلالات متابولیسم اسیدهای آلی
Branched-Chain amino acids disorders, Cerebral organic acidurias, Biotin 

disorders, oxalic acidurias 

4 
 جلسه چهارم 

 (3و پروتئین ) اختلالات سلولی مولکولی متابولیسم اسیدهای آمینه 2

 هیپر آمونمیا و بیماریهای سیکل اوره

5 

 جلسه پنجم 

 ( 1ها ) لیپیدآشنائی با اختلالات سلولی مولکولی متابولیسم  2
 اختلالات متابولیسم اسیدهای چرب و اجسام ستونی:  

اکسیداسیون میتوکندری، اختلالات سنتز و مصرف -اختلالات شاتل کارنیتین، اختلالات بتاکمبود کارنیتین اولیه، 
 اجسام ستونی 

6 
 جلسه ششم 

 ( 2) لیپوپروتئینها مولکولی متابولیسمختلالات سلولی ا 2

LPL کمبود ،LCAT کمبود  ، HDL  اختلالات متابولیسم 

7 
 جلسه هفتم 

 : (3) اختلالات سلولی مولکولی متابولیسم لیپیدها و لیپوپروتئینها 2
 اختلالات سنتز استرول ها 

8 
 جلسه هشتم 

 ( 1کربوهیدراتها )اختلالات سلولی مولکولی متابولیسم  2
 اختلالات متابولیسمی گلوکوز، فروکتوز، گالاکتوز،پنتوز، اسید پیرویک، گلیسرول  -1

9 
 جلسه نهم 

 ( 2اختلالات سلولی مولکولی متابولیسم کربوهیدراتها ) 2
 بیماریهای گلوکوژنز،  بیماریهای ذخیره ای گلیکوژن -2

10 

 جلسه دهم 

 پروکسیزومی: آشنائی با بیماریهای  2
بیماری رفسام، آدرنال   ، سندرم زلوگار، پروکسیزم ها اکسیداسیون-، اختلالات بتااختلالات تشکیل پروکسیزومها، 

 Xلوکودیستروفی مرتبط با  کروموزوم 

 آشنائی با بیماریهای میتوکندری  2 جلسه یازدهم  11

 آشنائی با بیماریهای لیزوزومی  2 جلسه دوازدهم  12

 اختلالات سلولی مولکولی متابولیسم پورین ها و پیریمیدین ها  2 جلسه سيزدهم  13

جلسه   14

 چهاردهم 
 غربالگری بیماریهای ارثی متابولیکی 2

  جلسه پانزدهم 15

 و شانزدهم 
 بیماریهای ارثی متابولیکیشگاهی برای بررسی تشخیص و درمان  یآشنایی با روشهای آزما 4

 ارزشیابی و امتحان    16

 
 


