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  یا همزمان

 ندارد

 کل عملی نظری درس نوع

 34 ------ 34 ساعت آمووشی

 واحد 2 تعداد واحد درسی

 ار ژنتیک سلول های انسانیآشنایی با مفاهیم تغییرات بیوشیمیایی حاصل از نقایص حاصله در ساخت اهداف کلی

فهم تاریخچه، اهمیت، جایگاه و اساس تئوریک نقص های ژنتیکی که موجب  ییبدایب بیمباری هبای فبراواه و مهبم  شرح درس

بیوشیمیایی و متابولیکی ارثی در انساه می شود، از جمله هدف های اصلی ایب  درس ببه شبمار مبی رود  ببه عب وه 

ولکولی( با روش های ییشگیری، تشخیص و درمباه ایب  بیمباری هبا از روش هبای دانشجو ضم  آشنایی )سلولی و م

 غربالگری در مورد ای  اخت لات ژنتیکی نیز آگاهی نسبتا عمیق کس  می کند 

 مقدمه و تاریخچه ) رده بندی بیماری های متابولیکی ارثی ( -1 محتوای درس

 و شیوع ویژگی های کلی بیماری متابولیکی و تشخیص افتراقی -2

، آلکایتونوری ، هوموسیستینوری ،  PKUنواقص مادرزادی در متابولیسم و سنتز اسید آمینه ) آلبینیسم ،  -3

 تیروزینمی ، سیستینوری ، سیستینوزیس(

اخت لات مربوط به متابولیسم کربوهیدرات ها شامل ) گالاکتوزمی ، هیپولاکتازی ، عدم تعادل فروکتوز ارثی ،  -4

 (MODYو  2و  1، دیابت نوع  فروکتوزوری

نواقص مربوط به انتقال یروتئی  ها شامل نقص در سیستم های انتقال دهنده مواد ، هیپرکلسترولمی   -5

 Dخویشاوندی ، راشیتیسم مقاوم به ویتامی  

 Sandhoffs ، Fabry ( Infantile )، Nieman- Pickبیماری های مربوط به نقص در ذخیره لیزوزوم ها شامل   -6

 Gaucher ، Tay – Sachs 



 موکویلی ساکاریدوزها شامل : هورلر ، هانتر ،     -7

 بیماری های مربوط به چرخه اوره -8

 SCAD ، LCAD  ، MCADنواقص مربوط به متابولیسم لیپید ها شامل :  -9

 HPRTنواقص مربوط به همکاری بیب از یک آنزیم در ییدایب بیماری مانند :  -10

 های مربوط به اکسیداسیوه اسید های چرب و متابولیسم یورفیری  هابیماری  -11

 بیماری های مربوط به متابولیسم استروئیدها و عملکرد یراکسیزوم -12

 بیماری های مربوط به متابولیسم یوری  ها و یریمیدی  ها -13

 روش های غربالگری در بیماری های متابولیکی ارثی -14

 اد مبت  و ناقلی  بیماری های متابولیکیتشخیص نوع جهب در افر -15

 ( 1روش های درماه بیماری های متابولیکی  ارثی)  -16

 ( 2روش های درماه  بیماری های متابولیکی ارثی  )  -17

 برگزاری ک س با رویکرد سخنرانی و مشارکت دانشجویاه  راهبرد آمووشی
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