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Dalyko anotacija:

Tikslas: iSmanyti paveldimy medziagy apykaitos ligy etiologija, patogeneze, klinikinius
pozymius, gydymg, laboratorinés diagnostikos metody principus, bendraklinikiniy ir
biocheminiy genetiniy tyrimy rezultaty interpretacija.

Tematika. Paveldimos medziagy apykaitos ligos (PMAL), klasifikacija, patogenezé,
klinikinis pasireiskimas. Aminorlgsciy ir peptidy apykaitos sutrikimai: Slapalo ciklo
apykaitos sutrikimai, paveldimos hiperamonemijos, organoacidurijos, Sakotujy
grandiniy aminorigsciy apykaitos sutrikimai, fenilalanino ir tirozino, histidino, lizino,
triptofano, sierg turindiy aminorlgsciy apykaitos sutrikimai, ornitino, prolino ir
hidroksiprolino apykaitos sutrikimai. Serino, glicino ir glicerato apykaitos sutrikimai.
Aminorigsciy pernasos sutrikimai. Gama gliutamilo ciklo sutrikimai. Peptidy apykaitos
sutrikimai. Angliavandeniy apykaitos sutrikimai. Galaktozés ir fruktozés apykaitos
sutrikimai. Gliukoneogenezés sutrikimai. Glikogenozés. Glicerolio apykaitos sutrikimai.
Pentoziy fosfaty ciklo sutrikimai. Gliukozés pernasos sutrikimai. Paveldimas
hiperinsulinizmas. Riebaly rigsciy beta oksidacijos, ketogenezés ir ketolizés sutrikimai.
Kreatino sintezés sutrikimai. Piruvato apykaitos ir Krebso ciklo sutrikimai.
Mitochondrijy kvépavimo grandinés apykaitos sutrikimai. Puriny ir pirimidiny apykaitos
sutrikimai. Steroliy apykaitos sutrikimai. Paveldimi glikozilinimo sutrikimai.
Lizosominés kaupimo ligos: mukopolisacharidozés, oligosacharidozés, mukolipidozés,
sfingolipidozés. Neurony vaskiné lipofuscinozé. Peroksisominés ligos. Neurosiuntikliy
apykaitos sutrikimai. Vitaminy apykaitos sutrikimai. Metaly jony apykaitos sutrikimai.
Lipoproteiny apykaitos sutrikimai. Porfirijos.

Serganciyjy PMAL priezilra ir gydymas, prenatalinés PMAL diagnostikos galimybés.
PMAL laboratoriné diagnostika. Biocheminiai genetiniai tyrimai. Visuotinis naujagimiy
tikrinimas. Klinikiniy ir laboratoriniy fenotipy diferenciné diagnostika. Paveldimy
hipoglikemijy, metaboliniy acidoziy, laktatacidoziy, hiperamonemijy, kepeny funkcijy
sutrikimy_ priezastys ir diferenciné diagnostika.

Biopsinés medzZiagos, fermenty aktyvumo, molekuliniai genetiniai PMAL diagnostikos
tyrimai. Funkciniai tyrimai, taikomi diagnozuojant PMAL.
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