
 
 

DOKTORANTŪROS STUDIJŲ DALYKO SANDAS  
 

Dalyko pavadinimas Mokslo kryptis 
(šaka) kodas 

Fakultetas Katedra 

 
Paveldimosios 

medžiagų 
apykaitos ligos 

6 kreditai (160 val.) 

Medicina (06 B)  
Biologija (01 B) 

 
Medicinos 

Žmogaus ir 
medicininės 

genetikos katedra 

Studijų būdas Kreditų (valandų) 
skaičius 

Studijų 
būdas 

Kreditų (valandų) 
skaičius  

 
Paskaitos 
 

- Seminarai - 

Konsultacijos 
 

1 kreditas (27 val.) Individualus 
darbas 

5 kreditai (133 val.) 

   
Dalyko anotacija: 
 
Tikslas: išmanyti paveldimų medžiagų apykaitos ligų etiologiją, patogenezę, klinikinius 
požymius, gydymą, laboratorinės diagnostikos metodų principus, bendraklinikinių ir 
biocheminių genetinių tyrimų rezultatų interpretaciją. 
Tematika. Paveldimos medžiagų apykaitos ligos (PMAL), klasifikacija, patogenezė, 
klinikinis pasireiškimas. Aminorūgščių ir peptidų apykaitos sutrikimai: šlapalo ciklo 
apykaitos sutrikimai, paveldimos hiperamonemijos, organoacidurijos, šakotųjų 
grandinių aminorūgščių apykaitos sutrikimai,  fenilalanino ir tirozino, histidino, lizino, 
triptofano, sierą turinčių aminorūgščių apykaitos sutrikimai, ornitino, prolino ir 
hidroksiprolino apykaitos sutrikimai. Serino, glicino ir glicerato apykaitos  sutrikimai. 
Aminorūgščių pernašos sutrikimai. Gama gliutamilo ciklo sutrikimai. Peptidų apykaitos 
sutrikimai. Angliavandenių apykaitos sutrikimai. Galaktozės ir fruktozės  apykaitos 
sutrikimai. Gliukoneogenezės sutrikimai. Glikogenozės. Glicerolio apykaitos sutrikimai. 
Pentozių fosfatų ciklo sutrikimai. Gliukozės pernašos sutrikimai. Paveldimas 
hiperinsulinizmas. Riebalų rūgščių beta oksidacijos, ketogenezės ir ketolizės sutrikimai. 
Kreatino sintezės sutrikimai.  Piruvato apykaitos ir Krebso ciklo sutrikimai. 
Mitochondrijų kvėpavimo grandinės apykaitos sutrikimai. Purinų ir pirimidinų apykaitos 
sutrikimai. Sterolių apykaitos sutrikimai. Paveldimi glikozilinimo sutrikimai. 
Lizosominės kaupimo ligos: mukopolisacharidozės, oligosacharidozės, mukolipidozės, 
sfingolipidozės. Neuronų vaškinė lipofuscinozė. Peroksisominės ligos. Neurosiuntiklių 
apykaitos sutrikimai. Vitaminų apykaitos sutrikimai. Metalų jonų apykaitos sutrikimai. 
Lipoproteinų apykaitos sutrikimai. Porfirijos. 
Sergančiųjų PMAL priežiūra ir gydymas, prenatalinės PMAL diagnostikos galimybės.  
PMAL laboratorinė diagnostika. Biocheminiai genetiniai tyrimai. Visuotinis naujagimių 
tikrinimas. Klinikinių ir laboratorinių fenotipų diferencinė diagnostika. Paveldimų 
hipoglikemijų, metabolinių acidozių, laktatacidozių, hiperamonemijų, kepenų funkcijų 
sutrikimų priežastys ir diferencinė diagnostika. 
Biopsinės medžiagos, fermentų aktyvumo, molekuliniai genetiniai PMAL diagnostikos 
tyrimai. Funkciniai tyrimai, taikomi diagnozuojant PMAL. 
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