
  19  كد درس

  ژنتيك بيوشيميايي انسان  نام درس

دوره 
  تحصيلي

   دكتري تخصصي ژنتيك پزشكي

 دروس

و  نياز پيش
 يا همزمان

  ندارد

  كل  عملي  نظري  درس نوع

ــاعت  ســ
  آموزشي

34  --------  34  

تعــــداد 
ــد  واحـــ

  درسي

  واحد  2

ــداف  اهــ
  كلي

  در ساختار ژنتيك سلول هاي انسانيآشنايي با مفاهيم تغييرات بيوشيميايي حاصل از نقايص حاصله 

فهم تاريخچه، اهميت، جايگاه و اساس تئوريك نقص هاي ژنتيكي كـه موجـب پيـدايش بيمـاري هـاي فـراوان و مهـم          شرح درس

بيوشيميايي و متابوليكي ارثي در انسان مي شود از جمله هدف هاي اصلي اين درس به شمار مي رود. به علاوه دانشجو 

لي و مولكولي) با روش هاي پيشگيري، تشخيص و درمان اين بيماري ها از روش هاي غربالگري در (سلوضمن آشنايي 

 مورد اين اختلالات ژنتيكي نيز آگاهي نسبتا عميق كسب مي كند.

محتواي 
  درس

  )يارث يكيمتابول يها يماريب ي(رده بند خچهيمقدمه و تار -1

  وعيو ش يافتراق صيو تشخ يكيمتابول يها يماريب يكل يها يژگيو -2

 ،ينميروزيت ،ينوريستيهوموس ،ي، الكاپتونورPKU سم،يني(آلب نهيآم يدهايو سنتز اس سميدر متابول ينواقص مادرزاد -3
  ) سينوزيستيس ،ينوريستيس

 ،يفروكتوزور ،يعدم تعادل فروكتوز ارث ،يپولاكتازيه ،يها شامل گالاكتوزم دراتيكربوه سمياختلالات مربوط به متابول -4



  MODYو  2و  1نوع  ابتيد

 سميتيراش ،يشاونديخو يپركلسترولميانتقال دهنده مواد، ه يها ستميها شامل: نقص در س نينواقص مربوط به انتقال پروتئ -5
  D نيتاميمقاوم به و

،  Tay – Sachs ،Gaucher ،Nieman-Pickها شامل  زوزوميل رهيمربوط به نقص در ذخ يها يماريب -6

Fabry(Infantile) ،Sandhoff`s..... ،  

 شامل : هورلر، هانتر و ... دوزهايساكار يموكوپل -7

 مربوط به چرخه اوره يها يماريب -8

 SCADو  MCAD ،LCADها شامل:  ديپيل سميمربوط به متابول نواقص -9

  HPRTمانند :  يماريب شيدايدر پ ميآنز كياز  شيب يمربوط به همكار نواقص -10

 ها نيريپورف سميچرب و متابول يدهاياس ونيداسيمربوط به اكس يها يماريب -11

 زوميو عملكرد پراكس دهاياستروئ سميمربوط به متابول يها يماريب -12

 ها نيديميها و پر نيپور سميمربوط به متابول يها يماريب -13

 يارث يكيمتابول يها يماريدر ب يغربالگر يها روش -14

 يكيمتابول يها يماريب نيبتلا و ناقلنوع جهش در افراد م صيتشخ -15

 )1( يارث يكيمتابول يها يماريدرمان ب يها روش -16

 )2( يارث يكيمتابول يها يماريدرمان ب يها روش -17
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