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class_biochem@جمع بندی بیماری ها و اختلالات بیوشیمی

علت بیماری یا نقص آنزیمی بیماری

گلوتامات دهیدروژناز هایپرآمونمی–سندرم هایپرانسولینیسم  1

پرولین دهیدروژناز ع یکهایپر پرولینمیا نو 2

کربوکسیلات دهیدروژناز یا گلوتامات 5پیرولین 
سمی آلدهید دهیدروژناز

نوع دوهایپر پرولینمیا 3

اورنیتین )اورنیتین ترانس آمیناز 
(آمینوترانسفراز

هایپر اورنیتینمی 4

هیستیداز هیستینمی 5

کارنوزیناز کارنوزینوری 6

کارنوزین سنتاز هموکارنوزینوزیس 7

تجریه گلایسیناختلال در  هایپرگلیسیینمیای غیرکتوتیک 8

اختلال در تجزیه گلی اکسالات هایپراگزالوری اولیه 9

در بازجذب کلیوی گلایسیناختلال گلایسینوری 10

در بازجذب کلیوی اسید های آمینه اختلال
سیستئین، لیزین، آرژنین و اورنیتین

سیستینوری 11

در انتقال وابسته به حامل سیستیناختلال سیستینوزیس 12

هیدروکسی پرولین دهیدروژناز یکهایپرهیدروکسی پرولینمیا نوع 13

پیرولین هیدروکسی کربوکسیلات دهیدروژناز یا 
آلدهید دهیدروژنازگلوتامات سمی

یکهایپرهیدروکسی پرولینمیا نوع 14

کمبود ملانین آلبینیسم 15

کمبود دوپامین پارکینسون 16

فوماریل استواستات هیدرولاز (تیروزینوس)نوع یک تیروزینمیای 17

تیروزین ترانس آمیناز
-سندرم ریخنر)نوع دو تیروزینمیای

(هانهارت
18

هیدروکسی فنیل پیروات هیدروکسیلاز تیروزینمیای نوزادی 19

هموژنتیسات اکسیداز آلکاپتونوری 20

فنیل آلانین هیدروکسیلاز
فنیل )یک هایپر فنیل آلانینمی نوع

( کتونوری کلاسیک
21

دی هیدروبیوپترین ردوکتاز دو و سههایپر فنیل آلانینمی نوع 22

اختلال در بیوسنتز دی هیدروبیوپترین چهار و پنجهایپر فنیل آلانینمی نوع 23

اختلال ناقل روده ای و کلیوی تریپتوفان و دی ر 
اسید های آمینه خنثی

هارت ناپ 24

در سنتز ساکاروپیناختلال هایپر لیزینمیا 25
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علت بیماری یا نقص آنزیمی بیماری

سیستاتیونین بتا سنتاز هموسیستینوری 26

متیونین آدنوزین ترانسفراز هایپر متیونمی 27

کتواسید دکربوکسیلاز اادرار شربت افر 28

کربامویل فسفات سنتتاز یک هایپر آمونمی نوع یک 29

ترانس کربامویلازاورنیتین نوع دوهایپر آمونمی 30

آرژینو سوکسیناز اسیدوریآرژینوسوکسینیک 31

آرژیناز آرژینمیهایپر 32

آرژینو سوکسینات سنتتاز سیترولینمی 33

کمبود مس در غذا سندرم مکنز 34

هیدروکسیلاز5پروکلاژن لیزیل  دانلوس-سندرم اهلرز  35

اختلال در ژن الاستین برن-سندرم ویلیامز  36

اختلال در سنتز هم کم خونی سیدروبلاستیک 37

اختلال در عملکرد طبیعی مغز استخوان کم خونی آپلاستیک 38

12یا ب9کمبود ویتامین ب کم خونی مگالوبلاستیک 39

کمبود فاکتور داخلی معده (کشنده)کم خونی پرنیسیوز  40

شدن گلبول های قرمزلیز کم خونی همولیتیک 41

آنتی تریپسین1-کمبود آلفا آمفیزم 42

جهش در کانال متصل شونده به مس ویلسون 43

یا تیامین1کمبود ویتامین ب بری بری 44

یا نیاسین3کمبود ویتامین ب پلاگر 45

کمبود ویتامین ث یا آسکوربیک اسید اسکوروی 46

آلفا ایدورونیداز شی-سندرم هارلر  47

فسفات دهیدروژناز-6گلوکز (فاویسم)کم خونی حاد  48

زایلولوز ردوکتاز پنتوزوری اولیه یا ذاتی 49

تجمع سوربیتول در چشم آب مروارید یا کاتاراکت 50
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علت بیماری یا نقص آنزیمی بیماری

فروکتوکیناز فروکتوزوری 51

آلدولاز بی به فروکتوزعدم تحمل 52

گالاکتوکیناز خفیفگالاکتوزمیای 53

ترانسفرازUDPفسفات -1گالاکتوز  گالاکتوزمیای شدید 54

فسفاتاز-6گلوکز  فون ژیرگه 55

(اسید مالتاز)آلفا گلیکوزیداز لیزوزومی  پمپ 56

شاخه شکن عضلانی یا کبدی (کوری)فوربه  57

شاخه ساز (آمیلوپکتینوزیس)اندرسون  58

فسفریلاز عضلانی مک آردل 59

فسفریلاز کبدی هرس 60

کیناز یکفسفوفروکتوز تاروی 61

فقدان دی پالمیتویل لسیتین سندرم دیستروفی تنفسی 62

فقدان پراکسی زوم وگرسندرم زل 63

2در آکواپورین اختلال نفروتیکدیابت بی مزه 64

CFTRاختلال در کانال کلر  فیبروز سیستیک 65

فیتانویل کوآ دی اکسیژناز رفسام 66

MCADآسیل کوآ دهیدروژناز متوسط زنجیره  دی کربوکسیلیک اسیدوری 67

Aهگزوز آمینیداز  تای ساکس 68

گالاکتوزیداز-آلفا فابری 69

Aسولفاتاز آریل لوکو دیستروفی متا کروماتیک 70

گالاکتوزیداز-بتا کراب 71

گلوکوزیداز-بتا گوشه 72

اسفنگومیلیناز نیمن پیک 73

سرامیداز فاربر 74

B48و B100کمبود آپو  لیپو پروتئینمیاآبتا 75
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علت بیماری یا نقص آنزیمی بیماری

لیپازلیپوپروتئین پروتئین لیپاز فامیلیلیپو 76

LDLمشکل در گیرنده  کلسترولمیای فامیلیهایپر 77

Eمشکل در آپو  لیپوپروتئینمیای فامیلیهایپر 78

VLDLافزایش تولید  هایپر تری آسیل گلیسرولمیای فامیلی 79

HDLافزایش تولید فامیلیهایپر آلفا لیپو پروتئینمیای 80

اوروپورفیرینوژن سنتاز یک پور فیریا حاد متناوب 81

سنتاز سهاوروپورفیرینوژن پورفیریا اریتروپویتیک مادرزادی 82

دکربوکسیلازاوروپورفیرینوژن پورفیریا تاخیری پوستی 83

کوپروپورفیرینوژن اکسیداز ارثیکوپورفیریا 84

اکسیدازپروتوپورفیرینوژن پورفیریا متنوع 85

فروشلاتاز اریتروپویتیکپروتوپورفیریا 86

UDP-گلوکورونوزیل ترانسفراز نوزادانیرقان فیزیولوژیک 87

UDP-ترانسفرازگلوکورونوزیل سندرم کریگلر نجار 88

انسداد مجاری صفرا یرقان انسدادی یا کلستاتیک 89

MRP2اختلال در پروتئین دوبین جانسونسندرم 90

PRPPسنتتاز نقرس 91

فرازهیپوگزانتین گوانین فسفوریبوزیل ترانس لش نیهان 92

آدنوزین دآمیناز SCIDنقص ایمنی مرکب شدید  93

هورمون ضد ادرارینقص دیابت بی مزه 94

هورمون رشد قبل بلوغافزایش ژیگانتیسم 95

افزایش هورمون رشد بعد بلوغ آکرومگالی 96

هورمون رشدکاهش (نانیسم)کوتولگی  97

افزایش هورمون پرولاکتین هایپر پرولاکتینمی 98

کاهش هورمون پرولاکتین هیپو پرولاکتینمی 99

روئیدحمله سیستم ایمنی به تیروگلوبین یا تی
پروکسیداز

هاشیموتو 100



class_biochem@جمع بندی بیماری ها و اختلالات بیوشیمی
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TSHحمله سیستم ایمنی به گیرنده هورمون  گریوز 101

اسبه سلولهای بتا پانکرحمله سیستم ایمنی نوع اولدیابت 102

مقاومت سلول ها به انسولین دیابت نوع دوم 103

کاهش فعالیت کینازی گیرنده انسولین دیابت بارداری 104

افزایش ترشح هورمون کورتیزول سندرم کوشینگ 105

افزایش ترشح هورمون آلدوسترون سندرم کن 106

هیدروکسیلاز11و هیدروکسیلاز21
هایپرپلازی مادرزادی )آدرنوجنیتال سندرم

(آدرنال 107

بتا هیدروکسی استروئید دهیدروژناز11 سندرم افزایش مینرالوکورتیکوئید ظاهری 108


