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كتاب بیماری‌های متابولیک )رویکرد بالینی و مولكولی بر غربالگری متابولیک(، تألیف دكتر یوسف شفقتی و دكتر پیمانه سرخیل، در سیصد 
‏صفحه با تیراژ 2000جلد، توسط انتشارات كتاب صارم به چاپ رسید. این اثر در دوازده فصل كلی مقدمه‌ای بر تاریخچه بیماری‌های متابولیک، 
‏غربالگری متابولیک نوزادان، طبقه‌بندی بالینی و پاتوفیزیولوژیک بیماری‌های متابولیک، آمینواسیدوپاتی‌ها، ارگانیک اسیدمی‌ها یا ارگانیک 
بیوتینیداز، گالاكتوزمی‌ها،  نقص  و  بیوتین  چرخه  چرب،  اسیدهای  اكسیداسیون  اختلالات   ،‎(UCD)‎اوره ‏ چرخه  بیماری‌های  ‏اسیدوری‌ها، 

‏هیپوتیروئیدسیم مادرزادی و هیپرپلازی مادرزادی آدرنال پژوهش و نگارش یافته است. ‏
نكته اساسی و با اهمیتی كه با این پژوهش عجین یافته، تجربه، تتبع و ژرف‌اندیشی نگارندگان این اثر است. آنان تلاش نمودند كه تجربه 
علمی ‏و عملی‌شان را در این شاخه از علوم كه با رویکرد بالینی استاندارد و روزآمد تدوین شده، بعنوان تحفه‌ای به دانش پژوهان و همكاران 
جوان ‏شاغل در این گروه كه با بیماری‌های بسیار مهم معلولیت‌زا و كشنده )بیماری‌های متابولیک، علت ژنتیکی آنها، نقص آنزیمی مسئول، 
نشانه‌های ‏بالینی، علایم آزمایشگاهی، نحوه رویکرد تشخیص، درمان و به ویژه تشخیص قبل از تولد و پیشگیری از این بیماری‌ها( ارتباط 

‎.‎دارند، آشنا و ‏رهنمون سازند
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