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Оренбург
1. Паспорт фонда оценочных средств

Фонд оценочных средств по дисциплине содержит типовые контрольно-оценочные материалы для текущего контроля успеваемости обучающихся, в том числе контроля самостоятельной работы обучающихся, а также для контроля сформированных в процессе изучения дисциплины результатов обучения на промежуточной аттестации в форме зачета.
Контрольно-оценочные материалы текущего контроля успеваемости распределены по темам дисциплины и сопровождаются указанием используемых форм контроля и критериев оценивания.  Контрольно – оценочные материалы для промежуточной аттестации соответствуют форме промежуточной аттестации по дисциплине, определенной в учебной плане ОПОП и направлены на проверку сформированности знаний, умений и навыков по каждой компетенции, установленной в рабочей программе дисциплины.  

В результате изучения дисциплины у обучающегося формируются следующие компетенции:

УК-1 – готовностью к абстрактному мышлению, анализу, синтезу.

УК-2 - готовностью к управлению коллективом, толерантно воспринимать социальные, этнические, конфессиональные и культурные различия.

УК-3 - готовностью к участию в педагогической деятельности по программам среднего и высшего медицинского образования или среднего и высшего фармацевтического образования, а также по дополнительным профессиональным программам для лиц, имеющих среднее профессиональное или высшее образование в порядке, установленном федеральным органом исполнительной власти, осуществляющим функции по выработке государственной политики и нормативно-правовому регулированию в сфере здравоохранения.
ПК-1 – готовность к осуществлению комплекса мероприятий, направленных на сохранение и укрепление здоровья и включающих в себя формирование здорового образа жизни, предупреждение возникновения и (или) распространения заболеваний, их раннюю диагностику, выявление причин и условий их возникновения и развития, а также направленных на устранение вредного влияния на здоровье человека факторов среды его обитания.

ПК-2 – готовность к проведению профилактических медицинских осмотров, диспансеризации и осуществлению диспансерного наблюдения.

ПК-3 – готовность к проведению противоэпидемических мероприятий, организации защиты населения в очагах особо опасных инфекций, при ухудшении радиационной обстановки, стихийных бедствиях и иных чрезвычайных ситуациях.

ПК-4 - готовность к применению социально-гигиенических методик сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья взрослых и подростков.

ПК-5 – готовность к определению у пациентов патологических состояний, симптомов, синдромов заболеваний, нозологических форм в соответствии с Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем.

ПК-6 –  готовность к ведению и лечению пациентов с неврологическими заболеваниями.

ПК-7 - готовность к организации медицинской помощи при чрезвычайных ситуациях, в том числе медицинской эвакуации
ПК-8 – готовность к применению природных лечебных факторов, лекарственной, немедикаментозной терапии и других методов у пациентов, нуждающихся в медицинской реабилитации.

ПК-9 - готовность к формированию у населения, пациентов и членов их семей мотивации, направленной на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих.

ПК-10 - готовность к применению основных принципов организации и управления в сфере охраны здоровья граждан, в медицинских организациях и их структурных подразделениях.

ПК-11 - готовность к участию в оценке качества оказания медицинской помощи с использованием основных медико-статистических показателей.

ПК-12 - готовность к организации медицинской помощи при чрезвычайных ситуациях, в том числе медицинской эвакуации.

2. Оценочные материалы текущего контроля успеваемости обучающихся. 

Оценочные материалы по каждой теме дисциплины

Тема 1. Предмет и задачи медицинской генетики. Классификация наследственных болезней. Основы наследственности.

Формы текущего контроля успеваемости: устный опрос, тестирование.
Оценочные материалы текущего контроля успеваемости 

Вопросы для устного опроса:
1.Современные представления о клинической генетике.

2.Организация медико-генетической службы. 

3.Задачи общей и медицинской генетики.

4.Законы Менделя. Ген и его аллель. Доминантные и рецессивные гены. Генотип и фенотип.

5.Аллели. Взаимодействие аллельных и неаллельных генов. 

6.Взаимодействие гена и генотипа (эффект положения, экспрессивность, пенетрантность, плейотропия, клинический полиморфизм). 

7.Характеристика генома человека, геномика, протеомика. 

8.Понятие о гене. Свойство человеческого кода. 

9.Понятие о наследственности, мутационный процесс. 

10.Строение хромосом, понятие о кариотипе, классификация хромосом человека. 

11.Структурные и числовые аберрации. Мутагенные факторы. Генные и хромосомные мутации.

12.Понятие о наследственных болезнях и наследственной предрасположенности

13.Пенетрантность и экспрессивность мутагенного гена.

14.Классификация наследственных болезней. 

15.Типы наследственной передачи: рецессивный, доминантные, сцепленный с полом, полигенный

16.Характеристика аутосомно-доминантного наследования. 

17.Особенности аутосомно-рецессивного наследования. 

18.Критерии сцепленного с полом наследования. 

Типовые тестовые задания:
1.Основными задачами медицинской генетики является изучение

а)
законов наследственности и изменчивости человеческого организма

б)
популяционной статистики наследственных заболеваний

в)
молекулярных и биохимических аспектов наследственности

г)
изменения наследственности 

под воздействием факторов окружающей среды

д)
всего перечисленного+
е)
верно а) и б)

2.Доминантный признак по закону Менделя 

проявляется при скрещивании во втором поколении с частотой

а)
1:1

б)
2:1

в)
3:1+
г)
4:1

д)
5:1

3.Доминантный ген - это ген, действие которого

а)
выявляется в гетерозиготном состоянии

б)
выявляется в гомозиготном состоянии

в)
выявляется в гетеро- и гомозиготном состоянии+
г)
неверно все из перечисленного

4.Генотип организма представляет собой систему взаимодействия генов, при которой наследственные признаки определяются путем участия

а)
одного гена в определении одного признака

б)
одного гена в определении многих признаков

в)
многих генов в определении одного признака

г)
верно а) и в)

д)
верно все перечисленное+
5.Пробандом называют

а)
здорового носителя мутантного гена

б)
больного носителя мутантного гена+
в)
здорового родителя больного 

с признаками наследственного заболевания

г)
ребенка, больного наследственным заболеванием

6.Сибсом называют

а)
здорового родителя больного наследственным заболеванием

б)
ребенка больного наследственным заболеванием

в)
родного брата или сестру (но не близнецов) больного наследственным заболеванием+
г)
верно а) и в)

д)
верно б) и в)

7.Фенотип - это совокупность признаков и свойств организма, 

проявление которых обусловлено

а)
действием доминантного гена

б)
действием рецессивного гена

в)
взаимодействием генотипа с факторами среды+
г)
верно а) и б)

д)
верно б) и в)

8.Кариотип - это совокупность особенностей хромосомного набора 

(комплекса) клетки, определяющаяся

а)
числом половых хромосом

б)
формой хромосом

в)
структурой хромосом

г)
всем перечисленным+
д)
верно а) и б)

9.Аутосомно-доминантный тип наследования отличается

а)
преимущественным поражением лиц мужского пола

б)
преобладанием в поколении больных членов семьи

в)
проявлением патологического наследуемого признака во всех поколениях без пропуска+
г)
верно а) и б)

д)
верно б) и в)

10.Аутосомно-рецессивный тип наследования отличается тем, что

а)
соотношение здоровых и больных членов семьи равно 1:1

б)
заболевание не связано с кровным родством

в)
родители первого выявленного больного клинически здоровы+
г)
верно а) и б)

д)
верно б) и в)

11.Рецессивный тип наследования, связанный с Х-хромосомой 

(сцепленный с полом), отличается тем, что

а)
соотношение больных мужчин в каждом поколении равно 2:1

б)
заболевают только мужчины+
в)
заболевают только женщины

г)
признаки болезни обязательно находят у матери пробанда

д)
неверно все перечисленное

12.Причиной хромосомных заболеваний могут быть

а)
изменения числа хромосом

б)
изменения размера хромосом

в)
нарушения структуры хромосом

г)
влияние факторов внешней среды

д)
верно а), б) и в)+
е)
все перечисленное

13.Фенотипическими признаками хромосомных болезней являются

а)
нарушения психического развития

б)
нарушения физического развития

в)
множественные пороки развития

г)
все перечисленные+
14.Индуцированный мутагенез вызывают следующие факторы

а)
ультрафиолетовые лучи

б)
проникающая радиация

в)
химические вещества

г)
вирусы

д)
все перечисленные факторы+
е)
верно б) и г)

15. Положениями, характеризующими х-сцепленный рецессивный тип наследования, являются: 

1) заболевание наблюдается преимущественно у мужчин +
2) заболевание передаётся от родителей к детям в каждом поколении 

3) заболевание наследуется вертикально 

4) сыновья женщин-носительниц будут больны с вероятностью 50% +
16. Фермент, распознающий специфическую последовательность нуклеотидов в двойной спирали молекул днк, носит название: 

1) ревертаза 

2) рестриктаза +
3) РНК-полимераза 

4) гомогентиназа 

17. Светлые полосы на хромосомах при их дифференциальном  окрашивании это: 

1) гетерохроматин 

2) эухроматин +
3) ошибка окраски 

4) хиазмы

18. В случае рождения мальчика с наследственным заболеванием у 

здоровых родителей вероятны следующие типы наследования: 

1) аутосомно-рецессивный +
2) аутосомно-доминантный 

3) Х-сцепленный доминантный 

4) Х - сцепленный рецессивный +
5) Y-сцепленный 

19. Положениями, характеризующими аутосомно-доминантный тип 

наследования, являются: 

1) родители больного ребенка фенотипически здоровы, но аналогичные 

заболевания встречаются у сибсов пробанда 

2) сын никогда не наследует заболевание от отца 

3) одинаково часто заболевание встречается у мужчин и женщин +
4) заболевание передается от родителей к детям в каждом поколении +
20. Что характерно для Х-сцепленного рецессивного типа наследования: 

1) признак передается из поколения в поколение по мужской линии 

2) признак никогда не передается от отца к сыну +
3) женщины болеют чаще мужчин 

4) мужчины болеют чаще женщин +
21. О чем свидетельствует близкая к 100% конкордантность у монозиготных близнецов и низкая конкордантность у дизиготных близнецов: 

1) о наследственной природе признака +
2) о ненаследственной природе признака 

22. Селективный скрининг – это: 

1) обследование всех новорожденных 

2) обследование всех людей, населяющих данный регион 

3) обследование групп риска по данному заболеванию +
23. В основу современной классификации хромосом положены: 

1) интенсивность окрашивания 

2)характер поперечной исчерченности при дифференциальной окраске 

3) размер и расположение центромеры+ 

4) длина плеч хромосом 

24. Причиной появления монозиготных близнецов является: 

1) нарушение митоза 

2) овуляция нескольких яйцеклеток 

3) разделение зиготы на две закладки +
4) нарушение овуляции 

5) ни один ответ не верен 

25. Замену отдельных нуклеотидов в цепи ДНК на другие относят к: 

1) хромосомным мутациям

2) геномным мутациям 

3) генным мутациям+
26. Генетический груз - это сумма мутаций: 

1) доминантных 

2) нейтральных 

3) рецессивных в гетерозиготном состоянии 

4) всех вредных +
5) соматических 

27. Главный фермент, участвующий в репликации: 

1) РНК-полимераза 

2) ревертаза 

3) рестриктаза 

4) ДНК-полимераза +
28. Хромосомный набор - это: 

1) фенотип 

2) генотип 

3) кариотип +
4) рекомбинант 

29. Сплайсинг - это процесс: 

1) удаления экзонов 

2) построения пре-М-РНК +
3) удаления интронов +
4) рекомбинации
30. Избирательное увеличение числа копий отдельных генов носит 

название: 

1) полиплоидия 

2) амплификация +
3) кроссинговер 

4) стигматизация 

31. Нуклеотидные последовательности, удаляемые при процессинге: 

1) КЭП-сайт 

2) экзоны 

3) интроны +
4) РНК-полимераза 

5) мутоны 

32. Закон Харди-Вайнберга не позволяет рассчитать частоту: 

1) рецессивного гена 

2) доминантного гена 

3) гетерозиготного носительства 

4) кроссинговера +
Тема 2. Методы медицинской генетики. Пропедевтика наследственной патологии. Антропометрия в диагностике наследственных заболеваний

Формы текущего контроля успеваемости: устный опрос, тестирование.

Оценочные материалы текущего контроля успеваемости 

Вопросы для устного опроса:

1.Принципы диагностики наследственных заболеваний. Методы генетики.

2.Цитогенетические методы диагностики. 

3.Клинико-генеалогический метод (принцип построения и обозначения родословной). 

4.Биохимические методы диагностики. 

5.Дерматоглифический метод.

6.Близнецовый метод. 

7.Молекулярно-генетические методы диагностики. 

8.ПЦР: принцип метода, области применения, разновидности ПЦР.

9.Представление о методологии генной инженерии. 

10.Общая и частная семиотика наследственных заболеваний.  

11.Плеотропность действия генов и множественный характер поражения при

наследственной патологии.  
12.Первичная и вторичная  плейотропия  в клинике наследственных болезней. 13.Клинический аспект плейотропии, связанный с дифференциальной диагностикой  синдромальной  и  несиндромальной патологии. 

14.«Диагностическая дилемма» – заболевание или симптом наследственной патологии.

15.Морфогенетические варианты развития (микрооаномали, микропризнаки дисэмбриогенеза),  их генез,  постнатальная модификация.

16.Общие и специфические морфогенетические варианта: значение в диагностике наследственных синдромов и врожденных состояний.      
Типовые тестовые задания:
1. Какой метод является методом точной диагностики хромосомных болезней: 

1) клинический 

2) дерматоглифика 

3) цитогенетический +
4) клинико-генеалогический 

5) специфическая биохимическая диагностика 

2. К современным цитогенетическим методам относятся: 

1) исследование полового хроматина 

2) прометафазный анализ хромосом +
3) молекулярно-цитогенетический метод +
4) метод рутинной окраски 

3. Какие заболевания подлежат массовому биохимическому  скринингу: 

1) врожденный гипотиреоз +
2) маннозидоз 

3) синдром Марфана 

4) множественная эндокринная неоплазия 

4. Фермент, распознающий специфическую последовательность нуклеотидов в двойной спирали молекул ДНК, носит название: 

1) ревертаза 

2) рестриктаза +
3) РНК-полимераза 

4) гомогентиназа

5. Для проведения цитогенетического анализа используются: 

1) клетки костного мозга +
2) клетки печени 

3) лимфоциты периферической крови +
4) биоптат семенника 

6. Используя методику определения полового хроматина, можно диагностировать: 

1) синдром Дауна 

2) трисомию-Х +
3) синдром Шерешевского-Тернера +
4) синдром Патау и Эдвардса 

7. С помощью цитогенетического метода можно диагностировать: 

1) сахарный диабет 

2) гемофилию +
3) синдром «кошачьего крика» +
4) синдром Клайнфельтера +
5) фенилкетонурию 

8. О чем свидетельствует близкая к 100% конкордантность у монозиготных близнецов и низкая конкордантность у дизиготных близнецов: 

1) о наследственной природе признака +
2) о ненаследственной природе признака 

9. Селективный скрининг – это: 

1) обследование всех новорожденных 

2) обследование всех людей, населяющих данный регион 

3) обследование групп риска по данному заболеванию +
10. Введение массового скрининга новорожденных целесообразно для раннего выявления: 

1) врожденного гипотиреоза +
2) фенилкетонурии+ 

3) муковисцидоза+ 

4) галактоземии +
5) мукополисахаридоза 

11. Выберите заболевания, которые диагностируются цитогенетическим методом: 

1) синдром алкогольного плода 

2) синдром «кошачьего крика» +
3) гемофилия +
4) синдром Дауна +
5) синдром Патау +
12. Какие заболевания подлежат массовому биохимическому скринингу: 

1) мукополисахаридозы 

2) фенилкетонурия +
3) синдром Марфана 

4) синдром Эдвардса 

5) адреногенитальный синдром+
13. Диагноз нарушений аминокислотного обмена подтверждает: 

1)цитогенетическое исследование 

2)исследование белкового спектра плазмы крови +
3) исследование мочи и крови на свободные аминокислот +
4) наличие в семье двух сибсов со сходной симптоматикой 

14. Показанием для направления на цитогенетическое исследование является: 

1) высокий рост 

2) гипогенитализм +
3) врожденный порок сердца 

4) бесплодие +
5) множественные врожденные пороки развития +
15. К методам медицинской генетики относятся: 

1) клинико-генеалогический +
2) цитохимический 

3) ДНК-диагностика +
4) электрофизиологический 

5) цитогенетический +
16. Цитогенетический метод является решающим для диагностики: 

1) моногенной патологии с известным первичным биохимическим дефектом 

2) синдромов с врождёнными пороками развития +
3) хромосомной патологии +
4) мультифакториальных болезней 

17. Д ля получения образцов ДНК можно использовать: 

1)кровь +
2)сыворотку 

3)ворсинки хориона +
4)амниотическую жидкость 

5) клетки амниотической жидкости+ 

6)биоптаты кожи, мышц, печени +
18. Исследование кариотипа показано у: 

1) ребенка с множественными пороками развития +
2) женщины с привычными выкидышами +
3) ребенка с изолированной расщелиной губы и неба +
19. Цитогенетическим методом можно диагносцировать следующие заболевания:

1) Вильсона-Коновалова 

2) Тея-Сакса 

3) Эдвардса +
4) Дюшенна

20. Задачей клинико-генеалогического метода не является: 

1) установление наследственного характера заболевания 

2) установление типа наследования 

3) расчет риска для потомства 

4) определение круга лиц, нуждающихся в детальном обследовании 

5) прегаметическая профилактика +
21. Для изучения роли генетических и средовых факторов используется метод: 

1) клинико-генеалогический 

2) прямого ДНК-зондирования 

3) микробиологический 

4) цитологическеий 

5) близнецовый +
22. Метод прямой молекулярной диагностики наследственных болезней: 

1) ПДРФ (полиморфизм по длине рестрикционных фрагментов) 

2) геномная дактилоскопия 

3) аллельспецифическая гибридизация +
4) кариотипирование 

5) определение полового хроматина 

23. Признак наследственной патологии

1) вовлеченность в патологический процесс нескольких органов и систем+
2) манифестация, строго определенная во времени

3) вовлеченность в патологический процесс всех членов семьи

4) волнообразное течение

5) хронизация процесса и рецидивирование

24. Первый этап постановки диагноза наследственных болезней

1) генеалогический метод

2) общее клиническое обследование+
3) биохимический метод

4) цитогенетический метод

5) выявление гетерозиготоносителей

25. Второй этап постановки диагноза наследственных болезней

1) общее клиническое обследование

2) специальные методы медицинской генетики+
3) ультразвуковое исследование внутренних органов

4) электрокардиография

5) рентгенографическое обследование

26. Синдромологический анализ

1) анализ генотипа больного с целью установления диагноза

2) обобщенный анализ всех фенотипических проявлений с целью выявления+
устойчивого сочетания признаков для установления диагноза

3) анализ результатов параклинических методов исследования

4) диагностика заболевания на основе анамнестических данных

5) диагностика заболевания на основе параклинических данных

27. Утверждение, характерное для наследственного синдрома

1) для диагностики синдрома необходимо наличие всех главных признаков

2) стигмы дизэмбриогенеза указывают на наличие аномалий развития внутренних

органов

3) почти всегда синдромы диагностируются сразу после рождения

4) обычно синдромы являются результатом моногенной мутации

5) все синдромы имеют характерные стигмы дизэмбриогенеза+
Тема 3. Клиника и генетика отдельных форм моногенных болезней с различными типами наследования. 

Формы текущего контроля успеваемости: устный опрос,  тестирование, проверка истории болезни.

Оценочные материалы текущего контроля успеваемости 

Вопросы для устного опроса:

1.Понятие моногенного заболевания. 

2.Типы генных мутаций. Генные («точковые» мутации). Функциональные эффекты мутаций. 

3.Классификация моногенной патологии. 

4.Моногенные болезни и синдромы: фенилкетонурия, муковисцидоз, синдромы Марфана, Элерса-Данлоса, Мартина-Белла (этиология, патогенез, клиника, лечение и профилактика).  

5.Фенилкетонурия - генетика, эпидемиология, патогенез, клинические особенности, принципы диагностики и лечения. 

6.Врожденный гипотиреоз - генетика, эпидемиология, патогенез, клинические особенности, принципы диагностики и лечения. 

7.Муковисцидоз - генетика, эпидемиология, патогенез, клинические особенности, принципы диагностики и лечения. 

8.Адрено-генитальный синдром - генетика, эпидемиология, патогенез, клинические особенности, принципы диагностики и лечения. 

9.Галактоземия - генетика, эпидемиология, патогенез, клинические особенности, принципы диагностики и лечения. 

10.Как наследуются моногенные болезни?

11.При каких заболеваниях кровно-родственный брак ухудшает прогноз?

12. Кто является передатчиком гена при сцепленном с полом рецессивном заболевании?

13. Перечислите термины используемые при описании пальцев конечностей и ладоней.

14. Какой метод лабораторной диагностики является основным при моногенных заболеваниях?

15. Нужно ли проводить цитогенетическое обследование больных с моногенными болезнями?

16. Какой будет анализ полового хроматина при ФКУ у мужчин и женщин?

17.Показания к пренатальной диагностике моногенных болезней.

Типовые тестовые задания:
1. Основным методом лечения фенилкетонурии является: 

1) введение в организм витамина В6 

2) энзимотерапия 

3) диета с ограничением фенилаланина +
4) безуглеводная диета 

2. Общим биохимическим  показателем для всех форм фенилкетонурии является: 

1) повышение уровня фенилаланина в крови и в суточной моче +
2) повышение уровня тирозина в крови 

3) снижение активности дегидрофолатредукта 

3. При фенилкетонурии выявляется: 

1) гипотирозинемия +
2) гипофенилаланинемия 

3) гипоцерулоплазминемия 

4) гипер-3,4-дигидрофенилаланинемия 

4. Для диагностики фенилкетонурии не используют: 

1) молекулярное ДНК-зондирование +
2) микробиологический тест Гатри 

3) определение содержания фенилаланингидроксилазы 

4) определение содержания фенилаланина в крови 

5) определение содержания фенилаланина в моче 

5. Обследованию на муковисцидоз не подлежат: 

1) больные с хронической легочной патологией 

2) больные с синегнойной инфекцией 

3) больные со стафилококковой инфекцией 

4) женщины с первичным бесплодием+
6. Какие наследственные болезни поддаются коррекции 

специальными диетами: 

1) нейрофиброматоз 

2) фенилкетонурия+ 

3) муковисцидоз 

4) галактоземия+ 

5) умственная отсталость с ломкой Х-хромосомой 

Проверка историй болезни

включает в себя оценку:

1. Ведения медицинской документации, качества её оформления.

2. Выполнения перечня работ и услуг для диагностики заболевания, оценки состояния пациента и клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при моногенных болезнях с различными типами наследования:

- сбор жалоб, анамнеза заболевания, анамнеза жизни;

- проведение клинического обследования и описания объективного статуса пациента по органам и системам;

- оценка факторов риска;

- формулирование предварительного диагноза (диагноза при поступлении, диагноза в начале курации) на основе полученной информации;

- определение состояний, требующих оказания неотложной помощи;

- разработка плана лабораторного, инструментального и иного обследования;

- оценка данных лабораторного, инструментального и иного обследования;

- проведения дифференциальной диагностики; 

- назначения дополнительных методов исследования для уточнения диагноза;

- определения показаний для направления на консультации к специалистам;

- формулирования клинических диагнозов в соответствии с МКБ-10 и их обоснованность.

3. Выполнения перечня работ и услуг для лечения заболевания, состояния, клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при моногенных болезнях с различными типами наследования:

- оказание медицинской помощи при неотложных состояниях;

- назначение медикаментозного лечения в соответствии с диагнозом и с учетом факторов риска заболеваний и их осложнений, показаний и противопоказаний;

- назначение немедикаментозной терапии, физиотерапии с учетом факторов риска, показаний и противопоказаний;

- контроль эффективности лечебно-профилактических мероприятий и их возможных побочных эффектов.

Тема 4. Наследственные болезни обмена.

Формы текущего контроля успеваемости: устный опрос,  тестирование, проверка истории болезни.

Оценочные материалы текущего контроля успеваемости 

Вопросы для устного опроса:

1.Наследственные болезни обмена с поражением нервной системы

2.Болезни обмена аминокислот: фенилкетонурия, гистидинемия, гомоцистинурия, 

лейциноз, алкаптонурия, Хартнапа, тирозиноз, аргинин-янтарная 

аминоцидурия и другие. 

3.Муколипидозы. Болезнь Марфана

4.Болезни, обусловленные нарушением обмена аминокислот. Фенилкетонурия. Гомоцистинурия. Болезнь «кленового сиропа».

5.Органические ацидурии (болезнь «потных ног», синдром Рейе и др.).

6. Болезни пуринового и пиримидинового обмена (недостаточность аденозиндеаминазы, недостаточность пуриннуклеозидфосфорилазы и др.).

7. Болезни обмена гема и порфиринов (синдром Криглер-Найяра, Жильбера и др.).

8. Болезни обмена витаминов (мальабсорбция фолата, пиридоксин-зависимые судороги).

9.Болезни обмена углеводов галактоземия, фруктозурия, мукополисахаридозы - синдромы Элерса - Данлоса и Марфана, гаргоилизм. 

10.Липидозы (ганглиозиды, нейрональные цероид-липофусцинозы, сфингомиелинозы и др.)

11.Болезни обмена липидов: амавротическая идиотия, болезнь Гоше, Ниманна-Пика, семейная гиперхолестеринемия, нейровисцеральный липидоз, лейкодистрофии (метахроматическая, судонофильные и др.)

12. Болезни обмена металлов (болезнь Вильсона-Коновалова, Менкеса и др.).

13. Наследственные болезни транспорта метаболитов (муковисцидоз и др.).

14. Наследственные болезни желудочно-кишечного тракта (врожденная недостаточность лактазы, целиакия, экссудативная энтеропатия и др.).

15.Наследственные моторные и сенсорные невропатии (НМСН), сенсорные и вегетативные невропатии (НСВН). 

16.Порфирийная полиневропатия.

17.Схема патогенеза наследственных болезней обмена. Общие принципы лечения наследственных болезней,  реабилитации и социальные адаптации больных. 18.Патогенетическая терапия наследственных дефектов обмена.  Медикаментозная,  физикотерапевтическая и хирургическая симптоматическая терапия.
Типовые тестовые задания:
1. Большинство наследственных нарушений метаболизма обусловлено: 

1) доминантными генами 

2) рецессивными генами +
3) цитоплазматической наследственностью 

4) хромосомными трисомиями
2. Женщина, страдающая фосфатдиабетом, обратилась в медико-генетическую консультацию по поводу прогноза потомства. Муж консультирующейся здоров. Риск унаследовать фосфатдиабет для ее детей составляет: 

1) все девочки будут больны 

2) 50% независимо от пола +
3) все мальчики будут здоровыми 

4) все девочки будут здоровы 

5) все мальчики будут больны

3. У здоровой супружеской пары родился ребенок с хондродистрофией. вероятность того, что у второго ребенка будет хондродистрофия, составляет: 

1) 50% независимо от пола 

2) 25% независимо от пола +
3) все девочки будут больны 

4) все мальчики будут больны  

5) общепопуляционный риск 

4. Основными условиями введения массового скрининга на наследственные болезни обмена являются: 

1) высокая частота заболевания в популяции +
2) наличие лабораторного метода, адекватного для массового просеивания +
3) высокая степень инвалидизации при отсутствии раннего выявления заболевания +
4) наличие метода лечения заболевания +
5) возможность пренатальной диагностики

5. Наследственные болезни обмена веществ у человека обусловлены

1) дополнительными хромосомами

2) хромосомными перестройками

3) отсутствием некоторых хромосом или их частей

4) мутациями генов+
5) комбинированием наследственного материала родителей при оплодотворении

6. Регресс нервно-психического развития характерен
1) при болезнях накопления+
2) при аминоацидурии

3) при тератогенном воздействии во время внутриутробного развития

4) при хромосомных транслокациях

7. Для нарушения обмена аминокислот характерно
1) метаболический ацидоз в раннем возрасте

2) необычный запах мочи и пота

3) сонливость, заторможенность, рвота у ребенка раннего возраста

4) все перечисленные признаки+
5) задержка умственного развития

8. Для фенилкетонурии характерно
1) фенилкетонурия аутосомно-рецессивное заболевание

2) одним из признаков фенилкетонурии является гипопигментация

3) назначение диеты позволяет избежать задержки умственного развития

4) у взрослых ограничения в диете могут быть сняты

5) все перечисленные признаки+
9. Для муковисцидоза характерно
1) дефицит лизосомальных ферментов метаболизма мукополисахаридов

2) гепатоспленомегалия

3) все перечисленные признаки+
4) дисплазия скелета, карликовость, контрактура суставов

5) задержка интеллектуального развития

10. Грубые черты лица, гепатомегалия и умственная отсталость наблюдаются при
1) мукополисахаридозе+
2) нарушение углеводного обмена

3) аминоацидурии

4) недостаточности ферментов цикла мочевины

11. Диагностические критерии муковисцидоза
1) хронические бронхоэктазы, правостороннее расположение сердца

2) грубые черты лица, кифосколиоз, порок клапанов сердца

3) рецидивирующие хронические пневмонии, нарушение функции+
поджелудочной железы, мальабсорбция, обильный зловонный стул

4) задержка роста, помутнение роговицы

12. Диагноз муковисцидоза ставится на основании
1) биохимического анализа мочи и крови

2) клиники, исследования концентрации ионов Na+ и Cl- в потовой жидкости+
3) данных офтальмолога, кардиолога и параклинических методов

4) данных электромиографии и креатинфосфокиназы в сыворотке крови

Проверка историй болезни

включает в себя оценку:

1. Ведения медицинской документации, качества её оформления.

2. Выполнения перечня работ и услуг для диагностики заболевания, оценки состояния пациента и клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при наследственных болезнях обмена:

- сбор жалоб, анамнеза заболевания, анамнеза жизни;

- проведение клинического обследования и описания объективного статуса пациента по органам и системам;

- оценка факторов риска;

- формулирование предварительного диагноза (диагноза при поступлении, диагноза в начале курации) на основе полученной информации;

- определение состояний, требующих оказания неотложной помощи;

- разработка плана лабораторного, инструментального и иного обследования;

- оценка данных лабораторного, инструментального и иного обследования;

- проведения дифференциальной диагностики; 

- назначения дополнительных методов исследования для уточнения диагноза;

- определения показаний для направления на консультации к специалистам;

- формулирования клинических диагнозов в соответствии с МКБ-10 и их обоснованность.

3. Выполнения перечня работ и услуг для лечения заболевания, состояния, клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при наследственных болезнях обмена:

- оказание медицинской помощи при неотложных состояниях;

- назначение медикаментозного лечения в соответствии с диагнозом и с учетом факторов риска заболеваний и их осложнений, показаний и противопоказаний;

- назначение немедикаментозной терапии, физиотерапии с учетом факторов риска, показаний и противопоказаний;

- контроль эффективности лечебно-профилактических мероприятий и их возможных побочных эффектов.

Тема 5. Тератология. Врожденные пороки ЦНС. Факоматозы.
Формы текущего контроля успеваемости: устный опрос, тестирование, проверка истории болезни.

Оценочные материалы текущего контроля успеваемости 

Вопросы для устного опроса:

1.Понятие врожденного порока и малой аномалии  развития. 

2.Генетическиие аспекты роста и развития плода. Характеристика эмбрионального и фетального периодов  внутриутробного  развития.  

3.Классификация врожденных пороков развития. 

4.Согласованность характера нарушений с этапами онтогенеза: гаметопатии, эмбриопатии, фетопатии.

5.Эндогенные причины формирования пороков. Тератогенные факторы. 

6.Пороки развития: первичные и вторичные. Изолированные, системные и множественные врожденные пороки развития.  

7.Примеры наследственных, экзогенных и мультифакториальных пороков развития. Понятие фенокопии, генокопии, аномалада. 

8.Критические периоды эмбриогенеза.  

9.Этиологическая гетерогенность ВПР. Понятие синдрома, ассоциации, деформации, дисплазии. 

10.Моногенные синдромы  множественных врожденных пороков развития.  

11.Спинальный дизрафизм. Миелодисплазия. Диастематомиелия.

12.Синдром Клиппеля-Фейля. Крестцово-копчиковая агенезия

13.Краниовертебральные аномалии. Синдром Арнольда-Киари. Базилярная импрессия. Платибазия.

14.Аномалии развития-ствола мозга. Синдром Мебиуса. Синдром Денди-Уокера и др.

15.Дефекты развития черепа. Краниосиностоз. Микрокрания, макрокрания и др.

16.Мониторинг ВПР. 

17.Наследственные нейроэкзомиодермальные дисплазии (факоматозы). Классификация.

18.Нейрофиброматоз Реклингаузена. Туберозный склероз. 

Типовые тестовые задания:
1. Врожденные пороки развития при действии тератогена возникают в период: 

1) 1-2 недель 

2) 3-4 недель +
3) 18-20 недель 

4) 6-12 недель 

5) 35-38 недель 

2. Препарат колхицин останавливает деление клетки на стадии: 

1) анафазы 

2) профазы 

3) метафазы +
4) телофазы 

3. Тератоген - это фактор, который: 

1) действует на ДНК, оставляя в ней наследуемые изменения 

2) вызывает изменения в хромосомном аппарате 

3) вызывает нарушения развития плода +
4) определяет появление генокопий 

4. Антимутагенными свойствами обладают продукты: 

1) грибы 

2) орехи +
3) растения семейства крестоцветных (капуста) +
4) лук +
5) цикорий +
5.Уровень  альфа-фетопротеина в крови беременной женщины повышается при: 

1) болезни Дауна 

2) синдроме Эдвардса 

3) синдроме Патау 

4) муковисцидозе 

5) врожденных пороках развития +
6. Наиболее целесообразные сроки беременности для исследования уровня альфа-фетопротеина в крови: 

1) 7-10 недель 

2) 16-20 недель +
3) 25-30 недель 

4) 33-38 недель 

7.Синдром Клиппеля - Фейля характеризуется на рентгенограмме признаками

а)
краниостеноза

б)
платибазии

в)
остеопороза турецкого седла

г)
выступанием зуба второго шейного позвонка в область проекции задней черепной ямки

д)
срастанием нескольких шейных позвонков+
8.Аномалией Арнольда - Киари называется патология, при которой имеется

а)
сращение шейных позвонков

б)
сращение 1-го шейного позвонка с затылочной костью

в)
смещение вниз миндаликов мозжечка+
г)
расщепление дужки 1-го шейного позвонка

д)
все перечисленное

9.Наиболее информативными методами исследования при врожденной аномалии мозга Денди - Уолкера  являются

а)
вентрикулография

б)
компьютерная томография мозга

в)
миелография

г)
рентгенография кранио-вертебрального перехода

д)
все перечисленные

е)
верно а) и б)+
10. Множественные врожденные пороки развития (МВПР) - это

1) наличие нескольких структурных аномалий в одном органе

2) аномалии развития нескольких органов из одной системы

3) патологическое состояния нескольких органов из разных систем+
4) развитие ВПР в результате действия нескольких тератогенов

5) повторение аналогичных ВПР у нескольких членов родословной

11. Врожденные заболевания - это болезни

1) обусловленные мутацией генов+
2) проявляющиеся в пубертатном периоде

3) связанные с нарушением морфогенеза зародыша+
4) хромосомной этиологии+
5) мультифакториальные природы+
12. Врожденный морфогенетический вариант развития

1) не выходит за пределы нормы и не нарушает функцию органа

2) выходит за пределы нормы, но не нарушает функцию органа+
3) выходит за пределы нормальных вариаций и нарушает функцию органа

13. Врожденный порок развития

1) не выходит за пределы нормы и не нарушает функцию органа

2) выходит за пределы нормы, но не нарушает функцию органа

3) выходит за пределы нормальных вариаций и нарушает функцию органа+
14. Укажите критические периоды эмбрионального развития

1) конец 1-й – начало 2-й недели гестации+
2) конец 2-й – начало 3-й недели гестации

3) 7-8 неделя гестации

15. Врожденный порок развития это

1) полиоз

2) сандалевидная щель

3) гипертелоризм

4) эктопия органа+
5) готическое небо

16. Выберите правильные утверждения

1) гаметопатии приводят к нарушению оплодотворения или гибели зиготы+
2) эмбриопатии возникают в период от 9-ой недели до родов

3) фетопатии возникают в первые дни жизни ребенка

17. Этиология врожденных пороков развития

1) наследственная

2) экзогенная

3) мультифакториальная

4) все вышеперечисленное+
18. По распространенности врожденные пороки развития бывают

1) изолированные

2) системные

3) множественные

4) все вышеперечисленные+
19. Воздействие тератогенного эффекта зависит от

1) генетической предрасположенности плода

2) гестационного возраста плода при тератогенном воздействии+
3) взаимодействие с другими факторами

20. Синдром Дауна может сопровождаться пороками развития

1) со стороны сердечно-сосудистой системы (ДМЖП, ОАП)+
2) врожденная контрактура суставов

3) конская стопа

21.Вероятность рождения здорового ребенка у родителей, больных нейрофиброматозом (аутосомно-доминантный тип) при пенетрантности 100%: 

1) 75% 

2) 100% 

3) 25% +
4) 50% 

5) 0

22.Нейрофибромы при болезни Реклингаузена могут локализоваться

а)
по ходу периферических нервов

б)
в спинномозговом канале по ходу корешков

в)
интракраниально по ходу черепных нервов

г)
на любом из указанных участков+
23.Тип наследования нейрофиброматоза (болезни Реклингаузена) характеризуется как

а)
аутосомно-доминантный+
б)
аутосомно-рецессивный

в)
рецессивный, сцепленный с полом (через Х-хромосому)

г)
верно а) и б)

д)
неверно все перечисленное

24.Интракраниальный ангиоматоз при синдроме Стерджа - Вебера поражает

а)
вещество мозга

б)
твердую оболочку

в)
мягкую оболочку+
г)
одинаково часто все перечисленные структуры

25.Для подтверждения интракраниального поражения при энцефалотригеминальном ангиоматозе достаточно произвести

а)
электроэнцефалографию

б)
пневмоэнцефалографию

в)
реоэнцефалографию

г)
рентгенокраниографию+
д)
транскраниальную допплерографию

26.Тип наследования атаксии-телеангиэктазии (синдром Луи - Бар) 
характеризуется как

а)
аутосомно-доминантный

б)
аутосомно-рецессивный+
в)
рецессивный, сцепленный с полом (через Х-хромосому)

г)
все перечисленное

27.Для синдрома Шегрена - Ларссена характерны

а)
недостаточность слезо- и слюноотделения

б)
ихтиоз с преимущественным поражением сгибательных поверхностей

в)
психические нарушения

г)
спастический тетрапарез

д)
все перечисленное

е)
верно а) и б)+
28.Тип наследования при синдроме Шегрена - Ларссена характеризуется как

а)
аутосомно-доминантный

б)
аутосомно-рецессивный+
в)
рецессивный, сцепленный с полом (через Х-хромосому)

г)
все перечисленное

29.К инфекциям ТОRCH – комплекса относятся

1) токсоплазмоз

2) краснуха

3) цитомегаловирусная инфекция

4) гепатит

5) все вышеперечисленные+
Проверка историй болезни

включает в себя оценку:

1. Ведения медицинской документации, качества её оформления.

2. Выполнения перечня работ и услуг для диагностики заболевания, оценки состояния пациента и клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при врожденных пороках и факоматозах:

- сбор жалоб, анамнеза заболевания, анамнеза жизни;

- проведение клинического обследования и описания объективного статуса пациента по органам и системам;

- оценка факторов риска;

- формулирование предварительного диагноза (диагноза при поступлении, диагноза в начале курации) на основе полученной информации;

- определение состояний, требующих оказания неотложной помощи;

- разработка плана лабораторного, инструментального и иного обследования;

- оценка данных лабораторного, инструментального и иного обследования;

- проведения дифференциальной диагностики; 

- назначения дополнительных методов исследования для уточнения диагноза;

- определения показаний для направления на консультации к специалистам;

- формулирования клинических диагнозов в соответствии с МКБ-10 и их обоснованность.

3. Выполнения перечня работ и услуг для лечения заболевания, состояния, клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при врожденных пороках и факоматозах:

- оказание медицинской помощи при неотложных состояниях;

- назначение медикаментозного лечения в соответствии с диагнозом и с учетом факторов риска заболеваний и их осложнений, показаний и противопоказаний;

- назначение немедикаментозной терапии, физиотерапии с учетом факторов риска, показаний и противопоказаний;

- контроль эффективности лечебно-профилактических мероприятий и их возможных побочных эффектов.

Тема 6. Хромосомные болезни.
Формы текущего контроля успеваемости: устный опрос,  тестирование, проверка истории болезни.

Оценочные материалы текущего контроля успеваемости 

Вопросы для устного опроса:

1.Типы геномных и хромосомных мутаций. 

2.Классификация хромосомных болезней. 

3.Патогенез хромосомных болезней.

4. Хромосомные болезни, связанные с количественным изменением хромосом

5. Полиморфизм хромосом и патология.

6. Синдром Дауна 

7.Синдром Эдвардса

8.Синдром Патау

9.Синдром Клайнфельтера

10.Синдром Шерешевского-Тернера

11. Х - моносомии 

12.Синдром полисомии по половым хромосомам. 

13.Синдромы, связанные со структурными аномалиями хромосом (этиология, патогенез, клиника, лечение и профилактика). 

Типовые тестовые задания:
1.Геномные мутации
1) инверсии, транслокации, дупликации, делеции

2) полиплоидии, анеуплоидии, триплоидии, тетраплоидии+
3) внутрихромосомные и межхромосомные перестройки

2. Хромосомные аберрации
1) делеции

2) дупликации

3) инверсии

4) изохромосомы

5) все вышеперечисленные+
3. Полиплоидия -это
1) уменьшение числа хромосом в наборе на несколько пар

2) диплоидный набор хромосом в гамете

3) увеличение числа хромосом, кратное гаплоидному набору+
4. Основные показания для исследования кариотипа
1) в анамнезе умершие дети с множественными пороками развития+
2) хроническое течение болезни с началом в детском возрасте

3) неврологические проявления (судороги, спастические парезы)

5. Метод точной диагностики хромосомных синдромов
1) клинический

2) дерматоглифики

3) цитогенетический+
4) клинико-генеалогический

5) специфическая биохимическая диагностика

6. Общие признаки хромосомных синдромов
1) нарушения физического развития

2) умственная отсталость, врожденные пороки развития, сокращение

продолжительности жизни+
3) специфический запах мочи, пота

7. Синдром Дауна является результатом
1) регулярной трисомии

2) транслокации

3) мозаицизма

4) всего вышеперечисленного+
8.Для хромосомной патологии характерны грубые пороки развития
1) да

2) нет+
9.Гормональная терапия применяется
1) при синдроме Лежена

2) при синдроме Патау

3) при синдроме Клайнфельтера+
4) при синдроме Эдвардса

10.Для болезни Дауна характерно сочетание следующих признаков

а)
округлый череп, готическое небо, синдактилия, гипотония мышц+
б)
долихоцефалия, расщепление неба, арахнодактилия, гипертонус мышц

в)
краниостенотический череп, заячья губа, наличие 6-го пальца, 
хореоатетоз

г)
наблюдается сочетание любых перечисленных признаков

11. Для синдрома Шерешевского-Тернера не характерно: 

1) вторичная аменоррея +
2) моносомия Х 

3) отрицательный половой хроматин 

4) выявление симптомов с рождения 

5) низкий рост  

12. Для синдрома Патау характерно: 

1) трисомия по 14 хромосоме 

2) трисомия по 13 хромосоме +
3) делеция 13 хромосомы 

4) мозаицизм 46ХУ/ 47ХУ + 18 

5) дупликация 18 хромосомы 

13. К хромосомным мутациям относят: 

1) трансверсия, делеция, экстраполяция, транслокация 

2) трансляция, экстраполяция, транслокация, дупликация 

3) делеция, инверсия, транслокация, дупликация +
4) инверсия, трансляция, дупликация, мимикрия 

5) транслокация, делеция, дупликация, трансверсия 

14.У больного 18 лет при клиническом обследовании выявлено: микроорхидизм, евнухоидизм, гинекомастия, отложение подкожной жировой клетчатки по женскому типу, низкий интеллект. На основании клиники можно предположить синдром

1) Клайнфельтера+
2) Шерешевского-Тернера

3) Патау

4) Эдвардса

5) Дауна
15.Обнаружение у мальчика 12 лет в буккальном эпителии 21% хроматин-положительных ядер позволяет предположить диагноз

1) болезнь Дауна

2) синдром Патау

3) синдром Эдвардса

4) синдром Нунан

5) синдром Клайнфельтера+
16.Основными клиническими признаками больных с синдромом полисомии по Y являются

1) высокий рост, агрессивное поведение, ранее угасание функции гонад+
2) низкий рост, агрессивное поведение, олигофрения

3) евнухоидизм, олигофрения, микроорхидизм, бесплодие

4) ожирение, пороки развития внутренних органов, расщелина верхней губы

5) монголоидный разрез глаз, олигофрения, врожденный порок сердца

17. Основными клиническими признаками больных с синдромом Шерешевского-Тернера является

1) низкий рост, соматические аномалии, первичная аменорея+
2) высокий рост, агрессивное поведение, бесплодие

3) феминизация, умственная отсталость, соматические аномалии

4) умственная отсталость, множественные ВПР, сохранение фертильности

5) умственная отсталость, недоразвитие гонад, высокий рост

18. Тип генетического дефекта у больных синдромом "кошачьего крика"

1) хромосомная аномалия+
2) полигенный

3) мультифакториальный

4) аутосомно-доминантный

5) Х-сцепленный рецессивный

19.У девочки с синдромом Патау можно обнаружить

1) хроматин-отрицательные клетки

2) полидактилию, поликистоз почек и аномалию глаз+
3) нормальную продолжительность жизни

4) кошачий крик

5) трисомию 18

20.Синдром Патау характеризуется всем перечисленным, кроме

1) ранней смерти больного

2) трисомией 18+
3) расщелиной губы и неба

4) поликистозом почек

5) порока сердца

Проверка историй болезни

включает в себя оценку:

1. Ведения медицинской документации, качества её оформления.

2. Выполнения перечня работ и услуг для диагностики заболевания, оценки состояния пациента и клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при хромосомных болезнях человека:

- сбор жалоб, анамнеза заболевания, анамнеза жизни;

- проведение клинического обследования и описания объективного статуса пациента по органам и системам;

- оценка факторов риска;

- формулирование предварительного диагноза (диагноза при поступлении, диагноза в начале курации) на основе полученной информации;

- определение состояний, требующих оказания неотложной помощи;

- разработка плана лабораторного, инструментального и иного обследования;

- оценка данных лабораторного, инструментального и иного обследования;

- проведения дифференциальной диагностики; 

- назначения дополнительных методов исследования для уточнения диагноза;

- определения показаний для направления на консультации к специалистам;

- формулирования клинических диагнозов в соответствии с МКБ-10 и их обоснованность.

3. Выполнения перечня работ и услуг для лечения заболевания, состояния, клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при хромосомных болезнях человека:

- оказание медицинской помощи при неотложных состояниях;

- назначение медикаментозного лечения в соответствии с диагнозом и с учетом факторов риска заболеваний и их осложнений, показаний и противопоказаний;

- назначение немедикаментозной терапии, физиотерапии с учетом факторов риска, показаний и противопоказаний;

- контроль эффективности лечебно-профилактических мероприятий и их возможных побочных эффектов.

Тема 7. Медико-генетическое консультирование. Пренатальная диагностика. Виды профилактики и лечения наследственных болезней.
Формы текущего контроля успеваемости: устный опрос, тестирование.

Оценочные материалы текущего контроля успеваемости 

Вопросы для устного опроса:

1.Медико-генетическое консультирование (МГК) как вид  специализированной  медицинской  помощи  населению.  МГК как врачебное заключение.  

2.Задачи МГК и показания для направления больных и их семей на МГК. 3.Проспективное и ретроспективное консультирование.

4.Особенности сбора верификации и интерпретации информации.

5.Зависимость величин риска развития мультифакториальных заболеваний от степени  родства с пробандом, тяжести его состояния, пола пробанда, популяционной частоты, характера работы и условий жизни. 

6.Таблицы эмпирического риска. Маркеры подверженности. 

7. Методика проведения МГК. Расчеты генетического риска.      
8. Характеристика методов пренатальной диагностики- виды, задачи, показания к инвазивным методам. 

9.Методы массовой просеивающей диагностики (скрининги) наследственных болезней. Этические вопросы медицинской генетики.

10.Общие показания к пренатальной диагностике. Неинвазивные методы пренатальной диагностики.  Ультразвуковое исследование:  принципы, показания, сроки проведения, эффективность для диагностики различных заболеваний плода,  состояние плаценты, плодного мешка. 

11.Определение уровня АФП, хорионического гонадотропина в сыворотке крови беременных как скрининг для  выявления ВПР и хромосомных заболеваний плода.

12.Инвазивные методы. Методы получения плодного материала: хорион- и плацентобиопсия, мниоцентоз и кордоцентоз. Показания, сроки, противопоказания и возможные осложнения. Диагностируемые   нозологические формы. 

13.Деонтологические и этические вопросы,  возникающие при проведении дородовой диагностики. Просеивающие программы.

14.Неонатальный скрининг - задачи, критерии, сроки проведения.
15.Виды профилактики наследственных болезней: первичная и вторичная профилактика. Уровни профилактики: прегаметический, презиготический, пренатальный и постнатальный. 

16.Принципы лечения и профилактики наследственной патологии - программы медико-генетической профилактики. Этиотропное лечение: клеточная и генная терапия. 

17.Пути проведения профилактических мероприятий: управление пенетрантностью и экспрессивностью; элиминация эмбрионов эмбрионов и плодов; планирование семьи и деторождения. 

18.Форма профилактических мероприятий: медико-генетическое консультирование, пренатальная диагностика; массовые просеивающие  (скринирующие)  программы;  охрана окружающей среды и контроль за мутагенностью факторов среды.

19. Методы патогенетической терапии. Диета в коррекции наследственной патологии. Замещение поврежденных клеток и тканей. Заместительная терапия.

20.Симптоматическая терапия наследственной патологии. Фетальная медицина.

Типовые тестовые задания:
1. Определение АФП в крови беременной является скринирующим методом

1) хромосомной патологии

2) наследственных ферментопатий

3) врожденных пороков развития+
4) гетерозиготности по гену ганглиозидоза Сm2 (болезнь Тея-Сакса)

5) гемоглабинопатий

2. Критерии биохимического скрининга

1) диагностическая значимость (небольшой процент

ложноположительных и отсутствие ложноотрицательных результатов)

2) стоимость диагностической программы не должна превышать

стоимости содержания обществом больных

3) при положительном результате отсутствие необходимости в

проведении повторного исследования с целью подтверждения диагноза+
4) дорогостоящее лечение, при сомнительной эффективности

3. Генетический риск

1) вероятность иметь определённое заболевание в течение жизни

2) вероятность возникновения наследственной болезни или болезни с

наследственной предрасположенностью+
3) вероятность внутриутробной гибели плода

4. Состояния, диагностируемые у плода с помощью УЗИ

1) фенилкетонурия

2) анэнцефалия+
3) муковисцидоз

4) синдром Марфана

5) целиакия

5. Сроки беременности для амниоцентеза

1) 7-8 неделя

2) 11-12 неделя

3) 16-18 неделя+
4) 24-26 неделя

5) 36-37 неделя

6. Высокий генетический риск развития наследственной болезни

1) 20-25%+
2) 5-10%

3) 10-20%

4) 40-50%

7. Состояния, диагностируемые с помощью биопсии хориона

1) наследственные дефекты обмена веществ, хромосомные синдромы+
2) множественные врождённые пороки развития

3) многоплодная беременность

4) изолированные врождённые пороки развития

5) единственный плод

8. Кордоцентез проводят при повышенном риске 

1) хромосомные синдромы, обусловленные структурными мутациями

2) наследственные болезни крови

3) всего вышеперечисленного+
4) хромосомные синдромы, обусловленные числовыми мутациями

9. Первичная профилактика

1) предупреждение зачатия детей с наследственными болезнями+
2) предотвращение развития унаследованного заболевания

3) фенотипическая коррекция дефекта

10.Пренатальная диагностика

1) предупреждение развития заболевания у ребёнка

2) мероприятия по предотвращению беременности при высоком риске рождения больного ребёнка

3) диагностика болезни у эмбриона или плода+
4) оценка риска развития заболевания у будущего ребёнка

5) диагностика гетерозиготного носительства рецессивных патологических генов у беременной

11. В генетическую консультацию обратилась женщина, отец которой болен гемофилией. каков риск унаследования гемофилии для ее детей: 

1) все мальчики будут здоровы 

2) все мальчики буду больны 

3) в среднем, половина мальчиков будут больными +
4) все девочки будут больны 

5) все девочки будут носительницами патологического гена 

12. В потомстве от брака двух гетерозигот (при аутосомно-доминантном наследовании) аномальный генотип будут иметь: 

1) все дети 

2) никто из детей 

3) 1/4 детей 

4) 1/2 детей 

5) 3/4 детей +
13. Тип наследования гемофилии: 

1) рецессивный, сцепленный с Х-хромосомой +
2) доминантный, сцепленный с Х-хромосомой 

3) аутосомно-рецессивный 

4) аутосомно-доминантный 

5) полигенный 

14. У женщины при исследовании кариотипа выявлена сбалансированная робертсоновская транслокация 45хх,t (21,14). Определите хромосомный синдром у ребенка: 

1) Мартина Белла 

2) Эдвардса 

3) Патау 

4) Дауна +
5) кошачьего крика 

15. Зигота летальна при генотипе: 

1) 45, Х0 

2) 47, ХУ + 21 

3) 45, У0 +
4) 47, ХХУ 

16. Показанием для пренатального кариотипирования плода не является: 

1) наличие фенилкетонурии у одного из родителей +
2) рождение предыдущего ребенка с синдромом Дауна 

3) носительство сбалансированной хромосомной перестройки у одного из родителей 

4) возраст беременной старше 35 лет 

17. Наиболее частая терапия наследственных болезней

1) симптоматическая+
2) этиопатогенетическая

3) этиотропная

18. Наследственные болезни, поддающиеся коррекции диетами

1) нейрофиброматоз

2) фенилкетонурия+
3) муковисцидоз

4) сфероцитоз

5) умственная отсталость с ломкой Х-хромосомой

19. Метаболическая ингибиция – коррекция обмена включает

1) ограничение поступления вещества с пищей

2) снижение интенсивности синтеза патологического субстрата+
3) выведение из организма субстрата патологической реакции

4) защиту от поступления избыточных количеств продуктов катаболизма

20. Генная терапия возможна при следующих условиях

1) мутантный ген должен быть идентифицирован и секвенирован

2) отсутствие другого эффективного лечения

3) знание патогенеза болезни для определения мишени генной терапии

4) при всех вышеперечисленных+
21. Правильное утверждение
1) при трансгенозе соматических клеток - замена аномального гена

нормальным, при трансгенозе зародышевых клеток добавляется

нормальный ген

2) трансгеноз соматических клеток, в отличие от трансгеноза зародышевых,

не отражается на генотипе потомства больного+
3) трансгеноз осуществляется постнатально, зародышевых - пренатально

4) после трансгеноза соматических клеток, в отличие от трансгеноза

зародышевых, требуется пожизненная иммуносупрессивная терапия

5) трансгеноз соматических клеток применяется только при моногенных

заболеваниях, зародышевых клеток – при хромосомных и

мультифакториальных болезнях

22. Утверждения относительно трансплантации органов и тканей как метода лечения наследственных заболеваний
1) помимо пересадки органов можно пересаживать отдельные клетки,

участвующие в патогенезе болезней обмена+
2) трансплантацию костного мозга от здорового индивида его сибсу с

наследственным заболеванием расценивают как трансгеноз зародышевых

клеток

3) при наследственных болезнях отторжение пересаженного органа

возникает редко, так как аномальный генотип препятствует реакции

«трансплантат против хозяина»

4) пересаженный донорский орган через некоторое время также может

поражаться наследственным заболеванием

23. Диетическое ограничение устанавливается
1) при наследственной форме карликовости

2) для профилактики судорог у ребёнка с гипераммониемией

3) ребёнку с умственной отсталостью

4) при галактоземии+
5) после пересадки печени больному семейной гиперхолестеринемией

24. Усиленное выведение субстрата применяется
1) при пересадке печени больному семейной гиперхолестеринемией

2) при судорогах у ребёнка с гипераммониемией

3) при синдроме Вильсона-Коновалова назначением пеницилламина для

связывания внутриклеточных ионов меди+
4) при умственной отсталости у ребенка назначением больших доз витаминов

5) при фенилкетонурии

25.Альтернативные пути обмена применяются
1) при судорогах у ребёнка с гипераммониемией вследствие

недостаточности орнитинтранскарбамилазы

2) при пересадке печени больному семейной гиперхолестеринемией

3) при синдроме Вильсона-Коновалова

4) при умственной отсталости у ребенка назначением больших доз

витаминов

5) при органической ацидемии у ребенка назначением карнитина для

образования эфиров карнитина и их выведения+
26. Заместительная терапия используется
1) при судорогах у ребёнка с гипераммониемией

2) при пересадке печени больному семейной гиперхолестеринемией

3) при наследственной форме карликовости вследствие сниженной функции

гипофиза назначением соматотропного гормона+
4) при умственной отсталости у ребенка назначением больших доз

витаминов

5) при органической ацидемии у ребенка назначением карнитина

Тема 8. Наследственные нервно-мышечные заболевания.

Формы текущего контроля успеваемости: устный опрос, тестирование, проверка истории болезни.

Оценочные материалы текущего контроля успеваемости 

Вопросы для устного опроса:

1.Наследственные нервно-мышечные заболевания. Классификация наследственных заболеваний нервно-мышечной системы.

2.Дифференциальная диагностика миогенных и неврогенных форм.

3.Прогрессирующие мышечные дистрофии. Клинические формы.

4.Миодистрофия Дюшенна-Беккера. Клиника, течение, прогноз ДНК- диагностика и основные принципы профилактики в семьях больных.

5.Детские спинальные амиотрофии. Клиника, течение прогноз. ДНК- диагностика и основные принципы профилактики в семьях больных.

6.Спинальная амиотрофия  Верднига-Гоффмана. Клиника, диагностика, лечение.

7. Болезнь Арана-Дюшена. Клиника, диагностика, лечение. Невральные амиотрофии. 

8. Болезнь Шарко-Мари-Тута. Клинические проявления, прогноз, лечение.

9.Врожденная миотония и пароксизмальная миоплегия

10.Синдром ригидного человека и нейромиотония (болезнь Исаакса)

11. Наследственные моторно-сенсорные полинейропатии. Клиника, течение, прогноз. ДНК- диагностика и основные принципы профилактики в семьях больных.

Типовые тестовые задания:
1. Миопатия Дюшенна связана с мутацией гена, ответственного за синтез: 

1) галактокиназы 

2) дегидроптеридинредуктазы
3) дистрофина +
4) церулоплазмина

2.Прогрессирующие мышечные дистрофии обусловлены поражением

а)
цереброспинальных пирамидных путей

б)
мотонейронов передних рогов спинного мозга

в)
периферического двигательного нейрона

г)
верно б) и в)

д)
всего перечисленного

е)
ничего из перечисленного+
3.Спинальная амиотрофия Верднига - Гоффмана наследуется

а)
по аутосомно-доминантному типу+
б)
по аутосомно-рецессивному типу

в)
по рецессивному типу, связанному с полом (Х-хромосома)

г)
по доминантному типу, связанному с полом

д)
верно а) и г)

5.Изменение контура ног по типу "опрокинутой бутылки" 

обусловлено изменением массы мышц

а)
при амиотрофии Шарко - Мари – Тута+
б)
при гипертрофической невропатии Дежерина - Сотта

в)
при мышечной дистрофии Эрба

г)
при мышечной дистрофии Беккера - Киннера

д)
при амиотрофии Кугельберга - Веландера

6.Амиотрофия Шарко - Мари - Тута обусловлена первичным поражением

а)
передних рогов спинного мозга

б)
периферических двигательных нервов+
в)
мышц дистальных отделов конечностей

г)
верно а) и б)

д)
верно б) и в)

7.Тип наследования при амиотрофии Шарко - Мари - Тута характеризуется как

а)
аутосомно-доминантный

б)
аутосомно-рецессивный

в)
сцепленный с полом (через Х-хромосому)

г)
верно а) и б)+
д)
ничего из перечисленного

8.Прогрессирующая мышечная дистрофия формы Ландузи - Дежерина 

наследуется

а)
по аутосомно-доминантному типу+
б)
по аутосомно-рецессивному типу

в)
по рецессивному типу, сцепленному с полом (через Х-хромосому)

г)
по всему перечисленному

9.Псевдогипертрофии наблюдают при следующих формах прогрессирующей мышечной дистрофии

а)
тип Дюшена

б)
тип Беккера - Киннера

в)
тип Ландузи - Дежерина

г)
верно а) и б)

д)
верно а) и в)

е)
все перечисленное+
10.Тип наследования при миопатии Томсена характеризуется как

а)
аутосомно-доминантный+
б)
аутосомно-рецессивный

в)
сцепленный с полом (через Х-хромосому)

г)
верно а) и б)

д)
ничего из перечисленного

11.При атрофической миотонии преобладает слабость мышц

а)
головы и шеи

б)
проксимальных отделов конечностей

в)
дистальных отделов конечностей

г)
верно а) и б)

д)
верно а) и в)+
12.Тип наследования при атрофической миотонии Штейнерта - Баттена  характеризуется как

а)
аутосомно-доминантный+
б)
аутосомно-рецессивный

в)
сцепленный с полом (через Х-хромосому)

г)
верно а) и б)

д)
ничего из перечисленного

13.Тип наследования при гиперкалиемическом периодическом параличе  характеризуется как

а)
аутосомно-доминантный+
б)
аутосомно-рецессивный

в)
сцепленный с полом (через Х-хромосому)

г)
все перечисленное

14.Тип наследования при гипокалиемическом периодическом параличе 

характеризуется как

а)
аутосомно-доминантный+
б)
аутосомно-рецессивный

в)
сцепленный с полом (через Х-хромосому)

г)
все перечисленное

15.Приступ пароксизмальной миоплегии при гипокалиемической форме болезни Вестфаля - Шахновича обычно возникает

а)
во время тяжелой физической нагрузки

б)
сразу после тяжелой физической нагрузки

в)
в состоянии полного покоя днем

г)
во время ночного сна+
д)
во всех перечисленных состояниях

16.Приступ миоплегии при гиперкалиемической (болезнь Гармсторпа)  и нормокалиемической форме (болезнь Посканцера и Керра) возникает

а)
во время тяжелой физической нагрузки

б)
во время отдыха после физической нагрузки

в)
в состоянии покоя днем

г)
во время ночного сна

д)
верно а) и г)

е)
верно б) и в)+
17.Миатоническая дистрофия Куршмана-Баттена-Штейнерта отличается от миатонии Томсена:

а) типом наследования;

б) наличием атрофии мышц;+
в) результатами гистологического исследования скелетной мускулатуры;+
г) снижением интеллекта.

18.Для миотонии Томсена характерно:

а) миотоническая реакция мышц;

б) гипертрофия мышц шеи, ног, плечевого пояса;+
в) атрофии мышц лица, туловища, конечностей;

г) отсутствие снижения интеллекта.

19. Тип наследования при миотоническая дистрофии Куршмана-Баттена-Штейнерта характеризуется как:

а) аутосомно-доминантный;+
б) аутосомно-рецессивный;

в) сцепленный с полом (через Х-хромосому).

Проверка историй болезни

включает в себя оценку:

1. Ведения медицинской документации, качества её оформления.

2. Выполнения перечня работ и услуг для диагностики заболевания, оценки состояния пациента и клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при наследственных нервно-мышечных заболеваниях:

- сбор жалоб, анамнеза заболевания, анамнеза жизни;

- проведение клинического обследования и описания объективного статуса пациента по органам и системам;

- оценка факторов риска;

- формулирование предварительного диагноза (диагноза при поступлении, диагноза в начале курации) на основе полученной информации;

- определение состояний, требующих оказания неотложной помощи;

- разработка плана лабораторного, инструментального и иного обследования;

- оценка данных лабораторного, инструментального и иного обследования;

- проведения дифференциальной диагностики; 

- назначения дополнительных методов исследования для уточнения диагноза;

- определения показаний для направления на консультации к специалистам;

- формулирования клинических диагнозов в соответствии с МКБ-10 и их обоснованность.

3. Выполнения перечня работ и услуг для лечения заболевания, состояния, клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при наследственных нервно-мышечных заболеваниях:

- оказание медицинской помощи при неотложных состояниях;

- назначение медикаментозного лечения в соответствии с диагнозом и с учетом факторов риска заболеваний и их осложнений, показаний и противопоказаний;

- назначение немедикаментозной терапии, физиотерапии с учетом факторов риска, показаний и противопоказаний;

- контроль эффективности лечебно-профилактических мероприятий и их возможных побочных эффектов.

Тема 9. Наследственные и дегенеративные заболевания нервной системы с преимущественным поражением экстрапирамидной системы,  протекающие с синдромом мышечной дистонии, хореи, миоклонии.
Формы текущего контроля успеваемости: устный опрос, тестирование, проверка истории болезни.

Оценочные материалы текущего контроля успеваемости 

Вопросы для устного опроса:

1.Наследственные и дегенеративные заболевания нервной системы с преимущественным поражением экстрапирамидной системы. Гепатоцеребральная дистрофия Вильсона-Коновалова Паркинсонизм.

2.Синдром БАС-деменция-паркинсонизм

3.Прогрессирующий надъядерный паралич

4.Мультисистемная атрофия. Стриатонигральная дегенерация. 5.Оливопонтоцеребеллярная атрофия

6.Фокальные и сегментарные формы мышечной дистонии.

7.Торсионная дистония. Пароксизмальные формы дистонии и дискинезии

8.Хорея Гентингтона

9.Доброкачественная наследственная хорея

10.Синдром Леша-Нихана

11.Сенильная хорея

12.Эссенциальный тремор

13.Генерализованный тик (синдром Туретта)

14.Наследственные миоклонии

15.Миоклонус-эпилепсия Унферрихта-Лундборга

16.Мозжечковая миоклоническая диссинергия Ханта

17.Гепатоцеребральная дистрофия

Типовые тестовые задания:
1.Тип наследования при хорее Гентингтона характеризуется как

а)
аутосомно-доминантный+
б)
аутосомно-рецессивный

в)
рецессивный, сцепленный с полом (через Х-хромосому)

г)
все перечисленное

2.Клиническая картина типичной хореи Гентингтона, 

кроме хореического гиперкинеза, включает

а)
пластическую экстрапирамидную ригидность

б)
симптом "зубчатого колеса"

в)
акинезию

г)
гипомимию

д)
деменцию+
3.Нейрохимические изменения в подкорковых ядрах 

при болезни Паркинсона характеризуются следующими изменениями 

моноаминов мозга

а)
уменьшением дофамина

б)
увеличением содержания ацетилхолина

в)
снижением содержания норадреналина

г)
все перечисленное+
д)
верно а) и в)

4.Болезнь Паркинсона может проявиться следующими синдромами

а)
хореоатетоидным

б)
акинетико-ригидным+
в)
вестибуломозжечковым

г)
денторубральным

д)
гиперэксплексией

5.К дофасодержащим препаратам для лечения болезни Паркинсона относятся

а)
мидантан, вирегит

б)
наком, мадопар+
в)
парлодель, лизурид

г)
юмекс, депренил

д)
все перечисленные

6.При наследственном эссенциальном дрожании тремор обычно имеет следующий характер

а)
тремор покоя

б)
интенционный

в)
статодинамический+
г)
верно а) и б)

д)
верно б) и в)

7.При лечении болезни Паркинсона ежедневная доза L-допа не должна превышать

а)
2.0 г

б)
2.5 г

в)
3.0 г+
г)
3.5 г

д)
4.0 г

8.При лечении болезни Паркинсона дофасодержащими средствами

неврологические побочные симптомы проявляются

а)
судорожным синдромом

б)
вестибулярными расстройствами

в)
хореоатетоидным гиперкинезом+
г)
горизонтальным нистагмом

д)
гиперэксплексией

9.При лечении болезни Паркинсона холинолитиками (циклодол, норакин) 

побочные симптомы проявляются

а)
затуманиванием зрения

б)
двоением в глазах

в)
слюнотечением

г)
сухостью во рту

д)
верно а) и г)+
е)
верно б) и в)

10.Лечение холинолитиками болезни Паркинсона противопоказано, 

если у больного имеются

а)
катаракта

б)
глаукома+
в)
гипертоническая ретинопатия

г)
диабетическая ретинопатия

д)
любые из перечисленных заболеваний

11.Лечение холинолитиками болезни Паркинсона противопоказано при заболевании

а)
щитовидной железы

б)
вилочковой железы

в)
поджелудочной железы

г)
предстательной железы+
д)
при всех перечисленных заболеваниях

12.
При комбинированном лечении болезни Паркинсона витамин В6 уменьшает эффективность следующих препаратов

а)
L-допа+
б)
накома

в)
мадопара

г)
мидантана

д)
циклодола

13.Нарастание проявлений болезни Паркинсона наступает от приема

а)
аминазина

б)
галоперидола

в)
диазепама

г)
верно а) и б)+
д)
верно б) и в)

14.
При эссенциальном наследственном дрожании 

препаратами выбора являются

а)
-адренергические блокаторы (пирроксан)

б)
-адренергические блокаторы (анаприлин)

в)
дофасодержащие средства (L-допа, наком)

г)
агонисты дофаминовых рецепторов (бромкриптин)

д)
верно а) и б)+
е)
все перечисленные препараты

15.
Клиническая картина врожденной юношеской торзионной дистонии 

(форма Сегава) отличается наличием

а)
вестибуломозжечкового синдрома

б)
акинетико-ригидного синдрома+
в)
синдрома сенситивной атаксии

г)
пирамидно-мозжечкового синдрома

д)
всего перечисленного

16.Клиническая картина ювенильной формы и формы Вестфаля 

при хорее Гентингтона, кроме хореического гиперкинеза, включает

а)
экстрапирамидную ригидность

б)
акинезию

в)
тремор покоя

г)
верно а) и б)+
д)
верно б) и в)

17.При лечении типичной формы хореи Гентингтона обычно применяют

а)
дофасодержащие препараты

б)
нейролептики

в)
агонисты дофамина+
г)
антихолинергические препараты

д)
верно а) и г)

е)
верно б), в) и г)

18.
Мозжечковую диссинергию Ханта 

от миоклонус-эпилепсии Унферрихта - Лундборга отличает

а)
наличие мозжечковых симптомов

б)
отсутствие пирамидных симптомов

в)
отсутствие экстрапирамидных симптомов+
г)
отсутствие нарушений глубокой чувствительности

д)
все перечисленное

19.
Клиническая картина миоклонус-эпилепсии Унферрихта - Лундборга, 

кроме характерных миоклоний и судорожных приступов, включает

а)
пирамидную спастичность

б)
экстрапирамидную ригидность

в)
снижение интеллекта

г)
верно а) и б)

д)
верно б) и в)+
20.
Миоклонические гиперкинезы 

при миоклонус-эпилепсии Унферрихта - Лундборга усиливаются

а)
при эмоциональном стрессе

б)
при внезапных сенсорных раздражениях

в)
при закрывании глаз

г)
верно а) и б)

д)
при всем перечисленном+
21.Нарушения медно-белкового обмена при гепатоцеребральной дистрофии Вильсона - Коновалова обусловлены дефектом гена следующей хромосомы

а)
Х

б)
IX

в)
XIII+
г)
II

д)
VII

22.Исследование плазмы больного гепатоцеребральной дистрофией выявляет

а)
повышение уровня церулоплазмина и гиперкупремию

б)
понижение уровня церулоплазмина и гиперкупремию

в)
повышение уровня церулоплазмина и гипокупремию

г)
понижение уровня церулоплазмина и гипокупремию+
23 При дрожательной и дрожательно-ригидной форме гепатоцеребральной дистрофии Вильсона - Коновалова преобладает тремор

а)
покоя в кистях

б)
интенционный в руках

в)
хлопающий в руках

г)
статодинамический в туловище

д)
верно а) и б)

е)
верно в) и г)+
24.Тип наследования при гепатоцеребральной дистрофии характеризуется как

а)
аутосомно-доминантный

б)
аутосомно-рецессивный+
в)
рецессивный, сцепленный с полом (через Х-хромосому)

г)
все перечисленное

Проверка историй болезни

включает в себя оценку:

1. Ведения медицинской документации, качества её оформления.

2. Выполнения перечня работ и услуг для диагностики заболевания, оценки состояния пациента и клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при наследственных дегенерациях экстрапирамидной системы с дистоническими, хореиформными и миоклоническими проявлениями:

- сбор жалоб, анамнеза заболевания, анамнеза жизни;

- проведение клинического обследования и описания объективного статуса пациента по органам и системам;

- оценка факторов риска;

- формулирование предварительного диагноза (диагноза при поступлении, диагноза в начале курации) на основе полученной информации;

- определение состояний, требующих оказания неотложной помощи;

- разработка плана лабораторного, инструментального и иного обследования;

- оценка данных лабораторного, инструментального и иного обследования;

- проведения дифференциальной диагностики; 

- назначения дополнительных методов исследования для уточнения диагноза;

- определения показаний для направления на консультации к специалистам;

- формулирования клинических диагнозов в соответствии с МКБ-10 и их обоснованность.

3. Выполнения перечня работ и услуг для лечения заболевания, состояния, клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при наследственных дегенерациях пирамидной, мозжечковой систем и когнитивных функций:

- оказание медицинской помощи при неотложных состояниях;

- назначение медикаментозного лечения в соответствии с диагнозом и с учетом факторов риска заболеваний и их осложнений, показаний и противопоказаний;

- назначение немедикаментозной терапии, физиотерапии с учетом факторов риска, показаний и противопоказаний;

- контроль эффективности лечебно-профилактических мероприятий и их возможных побочных эффектов.

Тема 10. Наследственные и дегенеративные заболевания с преимущественным поражением мозжечковой, пирамидной систем и когнитивных функций.

Формы текущего контроля успеваемости: устный опрос, тестирование, проверка истории болезни.

Оценочные материалы текущего контроля успеваемости 

Вопросы для устного опроса:

1.Наследственные и дегенеративные заболевания с преимущественным поражением пирамидной и мозжечковой системы. Спиноцеребеллярные дегенерации. 

2.Болезнь Фридрейха.

3.Наследственная спастическая атаксия. 

4.Спастическая параплегия Штрюмпеля

5.Дифференциальная диагностика с другими синдромами спастической параплегии.

6.Наследственные мозжечковые атаксии. Семейная церебеллооливарная атрофия Холмса.

7.Поздняя кортикальная мозжечковая атрофия Мари-Фуа. 

8.Врожденные мозжечковые атаксии

9.Дегенеративные заболевания с преимущественным нарушением когнитивных функций

10.Болезнь Альцгеймера. Болезнь Пика

Типовые тестовые задания:
1.При болезни Фридрейха имеет место

а)
рецессивный тип наследования+
б)
доминантный тип наследования

в)
сцепленный с полом (через Х-хромосому)

г)
все перечисленное

2.Среди спиноцеребеллярных атаксий болезнь Фридрейха отличается наличием

а)
деформации стопы

б)
дизрафическим статусом

в)
поражением мышцы сердца

г)
снижением или выпадением рефлексов

д)
верно а) и г)

е)
всего перечисленного+
3.Мозжечковая атаксия Пьера - Мари отличается от атаксии Фридрейха

а)
наличием пирамидных патологических симптомов

б)
наличием глазодвигательных нарушений

в)
нарушением походки

г)
верно а) и б)+
д)
верно б) и в)

4.Для семейной спастической параплегии (болезни Штрюмпеля) характерно преобладающее поражение следующих спинальных анатомических структур

а)
пирамидных путей+
б)
мозжечковых путей

в)
клеток передних рогов

г)
задних канатиков спинного мозга

д)
верно а) и в)

5.Характерной чертой нижнего парапареза при болезни Штрюмпеля 
является

а)
преобладание слабости над спастичностью

б)
преобладание спастичности над слабостью+
в)
преобладание мозжечковых симптомов над пирамидными

г)
сочетание пирамидных симптомов с фибрилляцией мышц

д)
сочетание пирамидных симптомов с сенситивной атаксией

6.Тип наследственности при спастической семейной параплегии (болезни Штрюмпеля) характеризуется как

а)
аутосомно-доминантный

б)
аутосомно-рецессивный

в)
рецессивный, сцепленный с полом (через Х-хромосому)

г)
все перечисленное

д)
верно а) и б)+
Проверка историй болезни

включает в себя оценку:

1. Ведения медицинской документации, качества её оформления.

2. Выполнения перечня работ и услуг для диагностики заболевания, оценки состояния пациента и клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при наследственных дегенерациях пирамидной, мозжечковой систем и когнитивных функций:

- сбор жалоб, анамнеза заболевания, анамнеза жизни;

- проведение клинического обследования и описания объективного статуса пациента по органам и системам;

- оценка факторов риска;

- формулирование предварительного диагноза (диагноза при поступлении, диагноза в начале курации) на основе полученной информации;

- определение состояний, требующих оказания неотложной помощи;

- разработка плана лабораторного, инструментального и иного обследования;

- оценка данных лабораторного, инструментального и иного обследования;

- проведения дифференциальной диагностики; 

- назначения дополнительных методов исследования для уточнения диагноза;

- определения показаний для направления на консультации к специалистам;

- формулирования клинических диагнозов в соответствии с МКБ-10 и их обоснованность.

3. Выполнения перечня работ и услуг для лечения заболевания, состояния, клинической ситуации в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами медицинской помощи для применения при наследственных дегенерациях пирамидной, мозжечковой систем и когнитивных функций:

- оказание медицинской помощи при неотложных состояниях;

- назначение медикаментозного лечения в соответствии с диагнозом и с учетом факторов риска заболеваний и их осложнений, показаний и противопоказаний;

- назначение немедикаментозной терапии, физиотерапии с учетом факторов риска, показаний и противопоказаний;

- контроль эффективности лечебно-профилактических мероприятий и их возможных побочных эффектов.

Критерии оценивания, применяемые при текущем контроле успеваемости, в том числе при контроле самостоятельной работы обучающихся.
	Форма контроля 
	Критерии оценивания

	устный опрос
	Оценка «ОТЛИЧНО» выставляется если обучающийся ясно изложил суть обсуждаемой темы, проявил логику изложения материала, представил аргументацию, ответил на вопросы участников собеседования.

	
	 Оценка «ХОРОШО» выставляется если обучающийся ясно изложил суть обсуждаемой темы, проявил логику изложения материала, но не представил аргументацию, неверно ответил на вопросы участников собеседования.

	
	Оценка «УДОВЛЕТВОРИТЕЛЬНО» выставляется если обучающийся  ясно изложил суть обсуждаемой темы, но не проявил достаточную логику изложения материала, не представил аргументацию, неверно ответил на вопросы участников собеседования.

	
	Оценка «НЕУДОВЛЕТВОРИТЕЛЬНО» выставляется если обучающийся плохо понимает суть обсуждаемой темы, не способен логично и аргументировано участвовать в обсуждении.

	тестирование
	Оценка «ОТЛИЧНО» выставляется при условии 90-100% правильных ответов

	
	Оценка «ХОРОШО» выставляется при условии 75-89% правильных ответов

	
	Оценка «УДОВЛЕТВОРИТЕЛЬНО» выставляется при условии 60-74% правильных ответов

	
	Оценка «НЕУДОВЛЕТВОРИТЕЛЬНО» выставляется при условии 59% и меньше правильных ответов.

	проверка историй болезни
	Оценка «ЗАЧТЕНО» выставляется, если обучающийся продемонстрировал правильно или с незначительными погрешностями заполненные истории болезни, обосновал диагностические, лечебные, реабилитационные, профилактические и организационные мероприятия в соответствии с клиническими рекомендациями (протоколами ведения), порядками и стандартами оказания медицинской помощи.

	
	Оценка «НЕ ЗАЧТЕНО» выставляется, если обучающийся не смог продемонстрировать заполненные истории болезни или при их ведении допустил существенные ошибки, не смог обосновать проведенные диагностические, лечебные, реабилитационные, профилактические и организационные мероприятия.


3. Оценочные материалы промежуточной аттестации обучающихся.

Промежуточная аттестация по дисциплине «Медицинская генетика» проводится в форме недифференцированного зачета по зачетным билетам в устной форме. 

Критерии оценивания применяемые при текущем контроле успеваемости.
Итоговая оценка («зачтено», «не зачтено») по результатам промежуточной аттестации складывается из результатов оценки устного опроса и выполнения практических заданий по решению ситуационных задач:

«ЗАЧТЕНО» - выставляется при положительной оценке («отлично», «хорошо», «удовлетворительно») по итогам устного опроса и решению ситуационных задач.

«НЕ ЗАЧТЕНО» - выставляется при отрицательной («неудовлетворительно») оценке по итогам устного опроса и по решению ситуационных задач.

	Форма контроля 
	Критерии оценивания

	устный опрос


	Оценкой "ОТЛИЧНО" оценивается ответ, который показывает прочные знания основных вопросов изучаемого материала, отличается глубиной и полнотой раскрытия темы; владение терминологическим аппаратом; умение объяснять сущность явлений, процессов, событий, делать выводы и обобщения, давать аргументированные ответы, приводить примеры; свободное владение монологической речью, логичность и последовательность ответа.

	
	Оценкой "ХОРОШО" оценивается ответ, обнаруживающий прочные знания основных вопросов изучаемого материла, отличается глубиной и полнотой раскрытия темы; владение терминологическим аппаратом; умение объяснять сущность явлений, процессов, событий, делать выводы и обобщения, давать аргументированные ответы, приводить примеры; свободное владение монологической речью, логичность и последовательность ответа. Однако допускается одна - две неточности в ответе.

	
	Оценкой "УДОВЛЕТВОРИТЕЛЬНО" оценивается ответ, свидетельствующий в основном о знании изучаемого материала, отличающийся недостаточной глубиной и полнотой раскрытия темы; знанием основных вопросов теории; слабо сформированными навыками анализа явлений, процессов, недостаточным умением давать аргументированные ответы и приводить примеры; недостаточно свободным владением монологической речью, логичностью и последовательностью ответа. Допускается несколько ошибок в содержании ответа.

	
	Оценкой "НЕУДОВЛЕТВОРИТЕЛЬНО" оценивается ответ, обнаруживающий незнание изучаемого материла, отличающийся неглубоким раскрытием темы; незнанием основных вопросов теории, несформированными навыками анализа явлений, процессов; неумением давать аргументированные ответы, слабым владением монологической речью, отсутствием логичности и последовательности. Допускаются серьезные ошибки в содержании ответа.


	решение ситуационных задач
	Оценка «ОТЛИЧНО» выставляется если обучающимся дан правильный ответ на вопрос задачи. Объяснение хода ее решения подробное, последовательное, грамотное, с теоретическими обоснованиями (в т.ч. из лекционного курса), с необходимым схематическими изображениями и демонстрациями практических умений, с правильным и свободным владением терминологией; ответы на дополнительные вопросы верные, четкие.

	
	Оценка «ХОРОШО» выставляется если обучающимся дан правильный ответ на вопрос задачи. Объяснение хода ее решения подробное, но недостаточно логичное, с единичными ошибками в деталях, некоторыми затруднениями в теоретическом обосновании (в т.ч. из лекционного материала), в схематических изображениях и демонстрациях практических действий, ответы на дополнительные вопросы верные, но недостаточно четкие.

	
	Оценка «УДОВЛЕТВОРИТЕЛЬНО» выставляется если обучающимся дан правильный ответ на вопрос задачи. Объяснение хода ее решения недостаточно полное, непоследовательное, с ошибками, слабым теоретическим обоснованием (в т.ч. лекционным материалом), со значительными затруднениями и ошибками в схематических изображениях и демонстрацией практических умений, ответы на дополнительные вопросы недостаточно четкие, с ошибками в деталях.

	
	Оценка «НЕУДОВЛЕТВОРИТЕЛЬНО» выставляется если обучающимся дан правильный ответ на вопрос задачи. Объяснение хода ее решения дано неполное, непоследовательное, с грубыми ошибками, без теоретического обоснования (в т.ч. лекционным материалом), без умения схематических изображений и демонстраций практических умений или с большим количеством ошибок, ответы на дополнительные вопросы неправильные или отсутствуют.


Вопросы для проверки теоретических знаний по дисциплине
1.Современные представления о клинической генетике. Организация и задачи медико-генетической службы. 

2. Доминантные и рецессивные гены. Генотип и фенотип. Характеристика генома человека, геномика, протеомика. Понятие о наследственности, мутационный процесс. 

3. Строение хромосом, понятие о кариотипе, классификация хромосом человека. Мутагенные факторы. Генные и хромосомные мутации.

4. Понятие о наследственных болезнях и наследственной предрасположенности. Классификация наследственных болезней. Типы наследственной передачи: рецессивный, доминантные, сцепленный с полом, полигенный. Общая и частная семиотика наследственных заболеваний.  

5. Принципы диагностики наследственных заболеваний. Методы генетики. ПЦР: принцип метода, области применения, разновидности ПЦР.

6.Морфогенетические варианты развития (микрооаномалии, микропризнаки дисэмбриогенеза),  их генез,  постнатальная модификация.

7.Классификация моногенной патологии. Моногенные болезни и синдромы: фенилкетонурия, муковисцидоз, синдромы Марфана, Элерса-Данлоса, Мартина-Белла (этиология, патогенез, клиника, лечение и профилактика).  

8.Фенилкетонурия - генетика, эпидемиология, патогенез, клинические особенности, принципы диагностики и лечения. 

9.Врожденный гипотиреоз - генетика, эпидемиология, патогенез, клинические особенности, принципы диагностики и лечения. 

10.Муковисцидоз - генетика, эпидемиология, патогенез, клинические особенности, принципы диагностики и лечения. 

11.Адрено-генитальный синдром - генетика, эпидемиология, патогенез, клинические особенности, принципы диагностики и лечения. 

12.Галактоземия - генетика, эпидемиология, патогенез, клинические особенности, принципы диагностики и лечения. 

13.Показания к пренатальной диагностике моногенных болезней.
14.Наследственные болезни обмена с поражением нервной системы. Болезни обмена аминокислот: фенилкетонурия, гистидинемия, гомоцистинурия, лейциноз, алкаптонурия, Хартнапа, тирозиноз, аргинин-янтарная аминоцидурия и другие. 

15.Мукополисахаридозы - синдромы Элерса - Данлоса и Марфана, гаргоилизм. 

16.Органические ацидурии (болезнь «потных ног», синдром Рейе и др.).

17. Болезни пуринового и пиримидинового обмена (недостаточность аденозиндеаминазы, недостаточность пуриннуклеозидфосфорилазы и др.).

18. Болезни обмена гема и порфиринов (синдром Криглер-Найяра, Жильбера и др.).

19. Болезни обмена витаминов (мальабсорбция фолата, пиридоксин-зависимые судороги).

20.Болезни обмена углеводов галактоземия, фруктозурия. 
21.Липидозы (ганглиозиды, нейрональные цероид-липофусцинозы, сфингомиелинозы и др.)

Болезни обмена липидов: амавротическая идиотия, болезнь Гоше, Ниманна-Пика, семейная гиперхолестеринемия, нейровисцеральный липидоз, лейкодистрофии (метахроматическая, судонофильные и др.)

22. Болезни обмена металлов (болезнь Вильсона-Коновалова, Менкеса и др.).

23. Наследственные болезни транспорта метаболитов (муковисцидоз и др.).

24. Наследственные болезни желудочно-кишечного тракта (врожденная недостаточность лактазы, целиакия, экссудативная энтеропатия и др.).

25.Наследственные моторные и сенсорные невропатии (НМСН), сенсорные и вегетативные невропатии (НСВН). Порфирийная полиневропатия.

26.Схема патогенеза наследственных болезней обмена. Общие принципы лечения наследственных болезней,  реабилитации и социальные адаптации больных. Медикаментозная,  физикотерапевтическая и хирургическая симптоматическая терапия.
27.Понятие врожденного порока и малой аномалии  развития. Тератогенные факторы. 

Генетическиие аспекты роста и развития плода. Характеристика эмбрионального и фетального периодов  внутриутробного  развития.  Классификация врожденных пороков развития: гаметопатии, эмбриопатии, фетопатии.

28.Примеры наследственных, экзогенных и мультифакториальных пороков развития. Понятие фенокопии, генокопии, аномалада. Критические периоды эмбриогенеза.  Этиологическая гетерогенность ВПР. Понятие синдрома, ассоциации, деформации, дисплазии. 

29.Моногенные синдромы  множественных врожденных пороков развития.  Спинальный дизрафизм. Миелодисплазия. Диастематомиелия.

30.Синдром Клиппеля-Фейля. Крестцово-копчиковая агенезия. Краниовертебральные аномалии. Синдром Арнольда-Киари. Базилярная импрессия. Платибазия. Дефекты развития черепа. Краниосиностоз. Микрокрания, макрокрания и др.

31.Аномалии развития-ствола мозга. Синдром Мебиуса. Синдром Денди-Уокера и др.

32.Наследственные нейроэкзомиодермальные дисплазии (факоматозы). Классификация. Нейрофиброматоз Реклингаузена. Туберозный склероз. 

33. Классификация хромосомных болезней. Патогенез хромосомных болезней. Хромосомные болезни, связанные с количественным изменением хромосом. Синдромы Дауна, Эдвардса, Патау, Клайнфельтера, Шерешевского-Тернера,  Х – моносомии,  полисомии по половым хромосомам. 

34.Медико-генетическое консультирование (МГК) как вид  специализированной  медицинской  помощи  населению.  МГК как врачебное заключение.  Задачи МГК и показания для направления больных и их семей на МГК. Особенности сбора верификации и интерпретации информации.

35.Зависимость величин риска развития мультифакториальных заболеваний от степени  родства с пробандом, тяжести его состояния, пола пробанда, популяционной частоты, характера работы и условий жизни. Таблицы эмпирического риска. Маркеры подверженности. 

36. Методика проведения МГК. Расчеты генетического риска.      
37.Характеристика методов пренатальной диагностики- виды, задачи, показания к инвазивным методам. Общие показания к пренатальной диагностике. Неинвазивные методы пренатальной диагностики.  Ультразвуковое исследование:  принципы, показания, сроки проведения, эффективность для диагностики различных заболеваний плода,  состояние плаценты, плодного мешка. 

38.Определение уровня АФП, хорионического гонадотропина в сыворотке крови беременных как скрининг для  выявления ВПР и хромосомных заболеваний плода. Инвазивные методы. Методы получения плодного материала: хорион- и плацентобиопсия, мниоцентоз и кордоцентоз. Показания, сроки, противопоказания и возможные осложнения. Диагностируемые   нозологические формы. 

39.Виды лечения и профилактики наследственных болезней: первичная и вторичная профилактика. Уровни профилактики: прегаметический, презиготический, пренатальный и постнатальный. Этиотропное лечение: клеточная и генная терапия. Методы патогенетической терапии.
40. Наследственные нервно-мышечные заболевания. Классификация наследственных заболеваний нервно-мышечной системы. Дифференциальная диагностика миогенных и неврогенных форм.

41.Прогрессирующие мышечные дистрофии. Клинические формы.Миодистрофия Дюшенна-Беккера. Клиника, течение, прогноз ДНК- диагностика и основные принципы профилактики в семьях больных. 

42.Детские спинальные  и невральные амиотрофии. Клиника, течение прогноз. ДНК- диагностика и основные принципы профилактики в семьях больных. Спинальная амиотрофия  Верднига-Гоффмана. Клиника, диагностика, лечение. Болезнь Арана-Дюшена. Клиника, диагностика, лечение.  Болезнь Шарко-Мари-Тута. Клинические проявления, прогноз, лечение.

43.Врожденная миотония и пароксизмальная миоплегия. Синдром ригидного человека и нейромиотония (болезнь Исаакса).
44. Наследственные моторно-сенсорные полинейропатии. Клиника, течение, прогноз. ДНК- диагностика и основные принципы лечения и профилактики в семьях больных.

45.Наследственные и дегенеративные заболевания нервной системы с преимущественным поражением экстрапирамидной системы. Гепатоцеребральная дистрофия Вильсона-Коновалова. Паркинсонизм. Синдром БАС-деменция-паркинсонизм.
46.Прогрессирующий надъядерный паралич. Мультисистемная атрофия. Стриатонигральная дегенерация. Оливопонтоцеребеллярная атрофия.
47.Фокальные и сегментарные формы мышечной дистонии. Торсионная дистония. Пароксизмальные формы дистонии и дискинезии. 

48.Хорея Гентингтона. Доброкачественная наследственная хорея. Синдром Леша-Нихана. Сенильная хорея. Эссенциальный тремор.
49.Генерализованный тик (синдром Туретта)

50.Наследственные миоклонии. Миоклонус-эпилепсия Унферрихта-Лундборга. Мозжечковая миоклоническая диссинергия Ханта. Гепатоцеребральная дистрофия.
51.Наследственные и дегенеративные заболевания с преимущественным поражением пирамидной и мозжечковой системы. Х-сцепленная спиноцеребеллярная атаксия. Семейная церебеллооливарная атрофия Холмса. Мозжечковые атаксии с ранним и поздним началом.

52.Болезнь Фридрейха. Атаксия, связанная с дефицитом витамина Е,  – телеангиоэктазия. Поздняя кортикальная мозжечковая атрофия Мари-Фуа. Врожденные мозжечковые атаксии

53.Наследственная спастическая параплегия Штрюмпеля. Дифференциальная диагностика с другими синдромами спастической параплегии.

54. Дегенеративные заболевания с преимущественным нарушением когнитивных функций. Болезни Альцгеймера,  Пика. Деменция с тельцами Леви.

Типовые ситуационные задачи для проверки 

сформированных умений и навыков

Задача 1.

Исследования новорожденных на фенилкетонурию, показали большие различия в частоте встречаемости заболевания в разных странах. В России частота заболевания составляет в среднем 1:10000. Известно, что фенилкетонурия наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Определите число больных фенилкетонурией и число гетерозиготных по данному заболеванию людей в регионе России, включающем 10000000 жителей? Какой закон можно применить для решения этой задачи? Приведите формулы закона. Для какой популяции применим этот закон? 

Могут ли со временем измениться установившиеся соотношения генов и генотипов в популяции? К чему может привести длительная изоляция людей отдельного региона?

Какое значение для медицины имеет этот закон?

Задача 2.

У здоровых родителей родился ребёнок с наследственным заболеванием фенилкетонурией (аутосомно-рецессивный тип наследования). Объясните причину рождения больного ребёнка. 

Какой вид изменчивости проявился в данном случае? Назовите все возможные механизмы возникновения такой изменчивости.Назовите другие виды изменчивости и охарактеризуйте их.

Определите вероятность рождения здорового ребёнка у этих родителей.Применение какого метода генетики человека поможет точно установить гомозиготность новорожденного по гену фенилкетонурии?

Задача 3.

В медико-генетическую консультацию обратилась женщина, имеющая больного ребенка для уточнения диагноза и прогноза. Девочка родилась от 2 нормально протекавшей беременности, вторых родов в сроке 41 неделя. Масса при рождении 3900гр., длина 54 см., оценка по шкале Апгар 7 баллов. В выписке из родильного дома имеется информация о позднем отхождении мекония, медленной эпителизации пупочной ранки, пупочной грыже, пролонгированной желтухе. С рождения мать отмечает отечность лица, сухость и шелушение кожи, низкий голос, склонность к запорам. В последующем наблюдались вялость, снижение аппетита, затруднение при глотании, плохая прибавка массы тела, мышечная гипотония. Голову начала держать в 6 месяцев, сидеть в 10 месяцев, не ходит, первые зубы в 11 месяцев.

При осмотре в 11 мес. рост - 69 см., вес - 7900 гр., диспропорционального телосложения. Кожные покровы бледные, сухие. Тургор тканей снижен. Отмечается мышечная гипотония, гипотермия кистей и стоп. Глазные щели узкие, веки отечные, рот полуоткрыт, макроглоссия. Волосы тусклые, ногти ломкие. Голос грубый, низкий. Большой родничок открыт. Аускультативно дыхание проводится во все отделы легких, хрипы не выслушиваются. Тоны сердца приглушены, ЧСС-60 в мин. Живот увеличен в размерах, ассиметричен, визуализируется выпячивание в области пупка. Печень и селезенка не пальпируются. Стул 1 раз в 4-5 дней, после клизмы. Диурез в норме.

В медицинской карте ребенка отметка о заборе крови на наследственные заболевания не обнаружена.

Вопросы:

1. Ваш предположительный диагноз.

2. Какая программа, входящая в состав приоритетного национального проекта «Здоровье» позволяет диагностировать данную патологию на ранней, доклинической стадии?

3. Какие еще заболевания диагностируется в рамках этой программы?

4. В какие сроки осуществляется забор крови?

5. Какие дополнительные исследования необходимо провести для подтверждения диагноза?

6. Каковы ожидаемые результаты?

7. Обозначьте терапевтическую тактику.

Задача 4

Врач-генетик приглашен в отделение патологии новорожденных с целью консультирования пациента К. в возрасте 5 дней. Ребенок от 1-й беременности, первых срочных родов. Масса при рождении 3000 г, рост 51 см..При осмотре кожные покровы бледные с сероватым оттенком, сухие, отмечается гиперпигментация белой линии живота и наружных гениталий. Тургор тканей снижен, мышечная гипотония, гипорефлексия. Дыхание поверхностное, ослабленное. Тоны сердца приглушены. Сосет вяло, на 4 сутки жизни появились частые, обильные срыгивания, рвота. Живот при пальпации мягкий, печень +2 см. Стул жидкий, обычной окраски. Отмечается вирилизации наружных гениталий (2 степень по Prader): гипертрофия клитора и частичное сращение больших половых губ (высокая задняя спайка). Ребенок переведен в отделение реанимации новорожденных для верификации диагноза и определения дальнейшей тактики лечения. Общий анализ крови: НЬ - 115 г/л, Эр - 5,0х1012/л, Лейк -9,5х109/л; нейтрофилы: п/я - 2%, с/я - 50%; э - 2%, л - 38%, м - 8%. Биохимический анализ крови: общий белок - 55 г/л, холестерин -4,7 ммоль/л, глюкоза - 4,4 ммоль/л, натрий - 127,0 ммоль/л, калий - 6,5 ммоль/л.Результаты I этапа неонатального скрининга: ФА – 1,2 мг%, ТТГ – 18 мкМЕ/л, ИРТ – 29 нг/мл, 17-ОПГ – 115 ммоль/л, ГАЛ – 312 нмоль/л.

Вопросы:

1. Ваш предположительный диагноз?

2. Какой тип наследования данного заболевания и какая вероятность рождения в этой семье в второго больного ребенка?

3. Чем обусловлена тяжесть состояния ребенка на 4 сутки после рождения?

4. Какова интерпретация результатов неонатального скрининга?

5. Какими гормональными препаратами проводится заместительная терапия?

6. Методы подтверждающей диагностики?

Задача 5.

Ребенок Т. поступил в реанимационное отделение детской клинической больницы на 10 сутки жизни с жалобами на сухой кашель, одышку, субфебрильную температуру, снижение аппетита, слабость.При обследовании в отделении была диагностирована левосторонняя нижнедолевая пневмония, ДН 1-2. Результаты I этапа неонатального скрининга: ФА – 0,9 мг%, ТТГ – 8 мкМЕ/л, ИРТ – 186 нг/мл, 17-ОПГ – 15 ммоль/л, ГАЛ – 112 нмоль/л.

Вопросы:

1. Сформулируйте возможный предварительный диагноз.

2. Какой биохимический маркер свидетельствует в пользу данного диагноза

3. Обозначьте дальнейший диагностический алгоритм?

4. Методы подтверждающей диагностику

Задача 6.

У ребенка катаракта обоих глаз, родители больного ребенка в2000 обратились за помощью, в возрасте 3-х месяцев, для уточнения диагноза и прогноза. Родители здоровы, состоят в кровнородственном браке, матери 24года, отцу 25 лет, Ребенок от третьей беременности, третьих срочных родов. Вес при рождении 3570г, рост 53 см. Из роддома девочка выписана на 6 сутки. Раннее развитие ребенка с задержкой. С рождения отмечались частые срыгивания, рвота, неустойчивый стул, плохая прибавка в весе, желтуха новорожденных до 2-х месяцев. Наблюдается у невропатолога с диагнозом перинатальное поражение ЦНС. Показатели физического развития: рост 55 см, вес 4900 г, телосложение пропорциональное, кожные покровы бледные, подкожно-жировой слой истончен. Печень выступает из под реберной дуги на 3 см. Стул неустойчивый. Генеалогический анамнез: двое старших родных братьев пробанда умерли в возрасте 1 месяца, предположительно причиной смерти в обоих случаях стала печеночная недостаточность, сепсис (от вскрытия умерших детей родители отказались).

Вопросы:

1. Ваш предположительный диагноз?

2. Какие клинические симптомы свидетельствуют в пользу диагноза?

3. Что могло стать причиной смерти сибсов пробанда?

4. Определение каких биохимических маркеров необходимо в данной ситуации?

5. Методы подтверждающей диагностики?

6. Каков прогноз потомства у данной семейной пары?

Задача 7.

В медико-генетическую консультацию обратилась женщина, имеющая больную дочь 3-х лет, для уточнения диагноза и прогноза. Девочка родилась от 4-й, нормально протекавшей беременности. Роды 2-е физиологические. Родители здоровы, на момент рождения пробанда матери 20 лет, отцу 31 год. Вес при рождении 3200 г, рост 52 см. Из родильного дома девочка выписана по настоянию матери на 3 сутки жизни. Период новорожденности протекал без особенностей, находилась на грудном вскармливании до 10 месяцев. В возрасте 4 месяцев ребенок стал вялым, перестал интересоваться игрушками, реагировать на мать. В 9 месяцев на фоне ОРЗ с субфебрильной температурой наблюдался приступ генерализованных тонико-клонических судорог продолжительностью до 2-х минут. Девочка осмотрена невропатологом, получала лечение фенобарбиталом. Приступ повторился через 3 месяца. В связи с выраженной задержкой статико-моторного развития направлена на консультацию в МГК. При осмотре правильного телосложения, кожные покровы бледные, на щеках диатезные высыпания, волосы светлые, глаза бледно-голубые. Печень и селезенка не увеличены. Мать обращает внимание на специфический запах мочи у ребенка. Отмечается значительное отставание психо-речевого и моторного развития, мышечная гипотония.

Вопросы:

1. Ваш предположительный диагноз?

2. Возможна ли диагностика данного заболевания на ранней доклинической стадии?

3. Что стало причиной поздней постановки диагноза.

4. Какова дальнейшая диагностическая тактика?

5. Методы подтверждающей диагностики?

6. Лечебные мероприятия.

7. Ваш прогноз.

Задача 8.

Мальчик 4-х лет, от 1-й беременности, протекавшей с токсикозом, срочных родов, с массой тела 3300 г, длиной 51 см. Рос и развивался  удовлетворительно. Зубы с 8 месяцев. На первом году жизни с профилактической целью получал витамин D. Ходит с 1 года 3 месяцев.

Большой родничок закрыт с 1 года 6 месяцев. Часто болеет ОРВИ. Семейный анамнез: у отца с детства выражена варусная деформация нижних конечностей, низкорослость; мать здорова. В 1 год 3 месяца у ребенка появилась деформация голеней. Получал массаж, соленые ванны, препараты кальция. К концу второго года жизни походка стала «утиной», варусная деформация нарастала. В возрасте 3 лет направлен на консультацию в нефро-урологический центр. Осмотр: жалобы на утомляемость, боли в ногах и позвоночнике при нагрузке. Походка «утиная». Рост 87 см. Выражена варусная деформация голеней и бедер, мышечная гипотония, «браслетки», реберные «четки», увеличение коленных и голеностопных суставов. В клиническом анализе крови изменений нет. В биохимическом анализе крови: увеличена активность щелочной фосфатазы. В биохимическом анализе мочи: повышено содержание фосфора и кальция. Рентгенография трубчатых костей: общий остеопороз, варусная деформация голеней, бедер, расширение метафизов, больше в медиальных отделах, склерозирование диафизов.

1. Поставьте диагноз.

Задача 9.

Девочка, 12 мес., поступила в клинику с жалобами на беспокойство, потерю аппетита, снижение массы тела, разжиженный светлый стул 3-4 раза в день. Девочка от немолодых родителей, от 6-й беременности (1-я - мед. аборт, 2-5-я - выкидыши), с угрозой прерывания, токсикозом, 3-х  срочных родов, с массой тела 3200 г. Грудное вскармливание до 3 месяцев, затем искусственное. В 5 мес. введено овощное пюре, в 6 мес. - манная, овсяная, гречневая, пшеничная каши. С 7 мес. у девочки стул 5-7 раз в день, пенистый, светлый, с неприятным запахом и жирным блеском, начала терять в массе. Девочка стоит при поддержке, самостоятельно не ходит, раздражительная, плаксивая. Осмотр: девочка резко пониженного питания, жировой слой на туловище отсутствует, на конечностях слабо выражен, тургор тканей снижен. Кожная складка расправляется медленно, выражены мраморность и сухость

кожи, нарушена пигментация кожи на груди и лице. Видимые слизистые бледные, сухие. Сосочки языка сглажены, зев без катаральных явлений. Зубы 2/2, с дефектами эмали. Пульс 134 уд/мин, ритмичный. Тоны сердца глухие. Систолический дующий шум над верхушкой сердца. Над легкими перкуторный звук с тимпаническим оттенком. Дыхание жесткое, хрипов нет. Живот резко вздут, увеличен в размере (это придает ребенку вид «паука»), при пальпации умеренно болезненный во всех отделах. Печень выступает на 4,5 см ниже края реберной дуги.

1. Поставьте диагноз.

Задача 10. 

Мальчик 8 лет поступил с жалобами на высокую температуру, одышку, малопродуктивный кашель. Анамнез: от 3-й беременности (дети от 1-й и 2-й беременности умерли в неонатальном периоде от кишечной непроходимости). Болен с рождения: трижды перенес пневмонию, частые бронхиты. Осмотр: состояние мальчика тяжелое, пониженного питания, кожа бледная, цианоз носогубного треугольника, симптомы «часовых стекол» и «барабанных палочек». ЧД - 40 в 1 минуту, ЧСС - 98 ударов в мин. Грудная клетка бочкообразная, над легкими с перкуторный звук с тимпаническим оттенком. Аускультативно: справа дыхание ослаблено, слева - жесткое, разнокалиберные влажные и сухие хрипы, больше слева. Тоны сердца приглушены, ритмичные. Печень +6 см. Селезенка не пальпируется. Стул обильный, с жирным блеском, замазкообразный. В клиническом анализе крови - анемия, легкой степени, в копрограмме - большое количество нейтрального жира. Рентгенограмма грудной клетки: усиление и резкая двухсторонняя деформация бронхососудистого рисунка, преимущественно в прикорневых зонах, густые фиброзные тяжи. В области средней доли справа значительное понижение прозрачности.

1. Сформулируйте диагноз данному больному.

Задача 11. 

Мальчик, 4 месяца, от 2-й беременности (токсикоз 2-й половины). Ребенок от 1-й беременности погиб в результате кишечной непроходимости в возрасте 3-х дней. Вторые роды срочные, без осложнений, масса тела 2900 г, длина 48 см. За 1-й месяц жизни прибавил в массе 230 г при хорошем аппетите. С 2 мес. переведен на искусственное вскармливание смесью «Малыш», введен творог, в это же время появился сухой навязчивый кашель, принявший затем приступообразный характер. Через 2 недели кашель стал влажным.  На рентгенограмме: расширение корней легких с обеих сторон. Осмотр: масса тела 4650 г, длина 58 см; голову не держит, плечевой пояс не фиксирует. Улыбается, гулит, узнает мать. Бледен, кожный покров сухой, легкий периоральный цианоз. Подкожный жировой слой отсутствует на животе и груди, истончен на бедрах. Тургор тканей снижен. Пульс 144 уд/мин, ритмичный, удовлетворительного наполнения, тоны сердца приглушены, короткий систолический шум. Частота дыхания 40 в 1 мин, над легкими при перкуссии - тимпанит. Дыхание жесткое. Живот умеренно вздут, печень выступает из-под реберной дуги на 4 см, край плотный; селезенка не пальпируется. Стул обильный, светлый, с неприятным гнилостным запахом.

1.Сформулируйте диагноз.

Задача 12.

Девочка 25 дней, поступила в отделение патологии новорожденных с жалобами на рвоту, жидкий стул, плохую прибавку массы тела, желтушность кожи. Из анамнеза известно, что родители молодые, здоровые. Мать не переносит молоко, работает маляром. Беременность 2-я, первый ребенок умер в периоде новорожденности (диагноз – цирроз печени, энтероколит). Настоящая беременность протекала с токсикозом 1-й половины. Роды в срок, масса тела при рождении 3800 г, длина тела 55 см. На грудном вскармливании. В возрасте 3-х суток жизни появилось желтушное окрашивание кожного покрова и склер, которое сохраняется до настоящего времени. С 14 дней жизни появилась рвота, частый жидкий зеленый стул, начала терять в весе. Осмотр: состояние тяжелое, вялая. Кожа иктеричная, акроцианоз. В легких пуэрильное дыхание, хрипов нет. Тоны сердца приглушены. Живот вздут, печень выступает из-под края реберной дуги на 4 см, плотной консистенции, селезенка не увеличена. Стул со скудными каловыми массами. На голенях плотные отеки. В клиническом анализе крови: анемия. Кал па кишечную группу: трижды отрицательный. Консультация окулиста: двусторонняя катаракта.

1. О каком заболевании может идти речь?

Задача 13.

В больницу поступил ребенок 5 лет с пупочной невправляемой грыжей. Осмотр: массивный череп, короткая шея, грубые черты лица, грудная клетка деформирована, веслообразные ребра, роговица помутневшая, задержка нервно-психического развития. При пальпации живота в области пупка обнаруживается выпячивание не вправляемое в брюшную полость, отмечается увеличение печени и селезенки. В анализе мочи гликозаминогликонурия.

1. Поставьте диагноз.

Задача 14.

Ребенок 14 суток, от первой физиологической беременности, маме 16 лет. Известно, что отцу ребенка 40 лет, служил в ракетных войсках. Объективно: рост длина тела при рождении 46 см, вес 3200 г, мозговой череп преобладает над лицевым, нависающий лоб, выступающий затылок, седловидная переносица, глазной гипертелоризм, низко посаженные уши, микрогения, брахимелия, руки доходят до пупочного кольца. Аппетит снижен, ребенок возбужден, сон нарушен, срыгивает, симптом Грефе, высокий мышечный тонус конечностей, опора на пальчики с перекрестом нижней трети голени.

1. Поставьте предварительный диагноз.

Задача 15.

Ребенок Ш. В.,2 года, Поступил с жалобами  на    отставание в моторном и  речевом развитии. Анамнез жизни: Ребенок  от 1-й беременности, протекавшей   с угрозой прерывания,  на фоне  анемии тяжелой степени, многоводия. Роды I преждевременные на сроке 28-29 нед.,  по Апгар 6/6 баллов; масса тела 1380г, рост 40см. В возрасте 45 мин. переведен в ОРИТН, где находился с 25.06. по 30.06.08 ИВЛ 54 часа. Диагноз при рождении: СДР,  перинатальное гипоксическое поражение  ЦНС, с-м угнетения. Недоношенность 28-29 нед. Анамнез заболевания: С рождения отставание в моторном и речевом развитии. При поступлении состояние удовлетворительное. В неврологическом статусе: Голова долихоцефалической формы. ОГ 46,5 см. Асимметрия носогубных складок. Голову держит хорошо. Переворачивается. Лежа на животе  опирается на предплечья. Не сидит, не ходит. Мышечная дистония в руках с преобладанием  умеренного (ближе к легкому) гипертонуса  в сгибателях; гипертонус  экстензоров в дистальных отделах нижних конечностей по шкале  спастичности  Ashworth  3 балла, а также аддукторов бедер по шкале  спастичности  Ashworth  2-3 балла. Гиперрефлексия с рук и ног D=S. Р-с Бабинского с 2-х сторон.

Поставьте диагноз, укажите причины развития заболевания.

Задача 16.

Больной А. Д., 3 года, поступил на лечение в ООКПБ с жалобами  со стороны матери ребенка на отсутствие самостоятельной ходьбы, ограничение движений в конечностях. Из анамнеза известно, что ребенок от 1 беременности, 1 преждевременных родов на сроке 27-28 недель. Беременность протекала  на фоне ОРВИ, угрозы прерывания. Вес  при рождении 1200 грамм, рост  37 см, по шкале Апгар 5-6 баллов. На 5-ые сутки переведен в ОПН с Диагнозом: Недоношенность 27 недель. Пневмопатия недоношенного. ППЦНС, острый период. НМК I. Голову держит с 7 мес., не сидит, не ходит, произносит отдельные звуки. С раннего возраста отставание в моторном и психо-речевом  развитии. При поступлении состояние удовлетворительное. В неврологическом статусе: голова микроцефальной формы, ОГ 47 см,  взгляд не фиксирует, не следит за предметом,  сходящееся косоглазие, при глотании поперхивается, повышенное слюноотделение. Флексорный гипертонус в руках по шкале  спастичности  Ashworth  3 балла, гипертонус в аддукторах бедер 4 балла спарава и слева, гипертонус в задней группе мышц бедер и голеней 3-4 балла. Голову удерживает. Не сидит, не ползает, не ходит. При вертикализации опора на передние отделы стоп, перекрест бедер. Гиперрефлексия  с рук и ног D=S; р-с Бабинского с двух сторон.

Поставьте диагноз, укажите  прогноз.

Задача № 17
Больная А., 1г. 8 мес., поступила с  жалобами  на ограничение движений в левых конечностях. Из анамнеза известно, что ребенок от III беременности, протекавшей  на  фоне  анемии легкой степени, кольпита, I родов в 36-37 нед.  По Апгар 8/8 баллов. Вес 3300г., длина 54 см.  НСГ  на 3-и сутки: кисты в ПВО переднего рога до 5,9 мм, многокамерное кровоизлияние в оба сосудистых сплетения.  С 1 мес. на учете у невролога по м/ж. МРТ головного мозга от 21.01.2013г.: в правой теменной доле определяется небольших размеров  (до 13 мм)   ликворной  интенсивности  киста, подтягивающая и деформирующая тело гомолатерального желудочка, возможно сообщающаяся с ним. При поступлении состояние удовлетворительное. Сознание ясное. В неврологическом статусе: ОГ 46 см. Функции черепно-мозговых нервов не нарушены. Флексорный  гипертонус в левой  руке по  модифицированной шкале  спастичности  Ashworth  1+ балл,  экстензорный гипертонус в левой ноге  в проксимальном отделе-1+ , в дистальном отделе -2 балла.  Ограничение  движений в  левых конечностях. Самостоятельно не ходит, только за руку, походка гемипаретическая.  Анизорефлексия с рук D<S, с ног D<S.  Патологический стопный Бабинского слева.

Поставьте диагноз, укажите прогноз.

Задача 18.

Больной  М. поступил с жалобами на нарушение походки, задержку психо-речевого развития. Анамнез жизни: Ребенок от 1 беременности, протекавшей на фоне угрозы прерывания во второй половине беременности, роды  I срочные, по шкале Апгар 9-10 баллов. Вес при рождении 1780г. Голову держит  с 3 мес., сидит с 11 мес., ходит с 2 лет. 8 мес. Анамнез заболевания: С рождения задержка моторного и психо-речевого развития. При поступлении состояние удовлетворительное. Сознание ясное. В неврологическом статусе:  Голова микроцефальной формы  ОГ 45,5см   Непостоянное сходящееся косоглазие. Легкая девиация языка вправо. Мышечная гипотония в руках  и ногах. Походка атаксическая. Ходит, широко расставив ноги, опираясь на внутренние отделы стоп. Проприоцептивные рефлексы с рук;  с ног Д=S, повышены. Р-с Бабинского с 2-х сторон.

Поставьте  предположительный диагноз.

Задача 19.

Родители девочки, у которой отмечается отставание интеллектуального развития, монголоидный разрез глаз, широкая переносица, макроглоссия, маленький брахицефалический тип головы со сглаженным затылком, поперечная складка ладони, обратились к врачу для уточнения диагноза. 

Поставьте диагноз.

Задача 20. 

На приеме у эндокринолога областной поликлиники девочка 13 лет. Маму беспокоит, что девочка значительно отстает в росте от своих сверстников. Семья проживает в сельской местности. Ребенок от 3-й беременности, 1-х родов (возраст мамы - 27 лет). Предыдущие беременности заканчивались самопроизвольными выкидышами на ранних сроках. С раннего возраста у девочки отмечалось отставание в росте и развитии, родители связывали это с

плохим аппетитом и частыми простудными заболеваниями. У девочки - миопия II степени. В школе учится плохо. Осмотр: рост 128 см, нормального питания, избыточная кожная складка на шее, низкий рост волос на затылке. Наружные половые органы развиты по женскому типу, менархе не отмечалось. Ax0, Ma0, P0, Me0.

1. Поставьте предварительный диагноз.

Задача 21. 

На военной медкомиссии юноша 16 лет. Рост 189 см, размах верхних конечностей превышает длину тела на 16 см, отмечаются проявления гинекомастии, неравномерное распределение подкожно-жирового слоя, гипоплазия наружных половых органов.

1. О каком заболевании можно думать в данной ситуации.

Задача 22. 

В патологоанатомическом отделении - новорожденная девочка. Масса тела 2300 г, длина 45 см. При внешнем осмотре: микроцефалия, одностороннее незаращение верхней губы и неба, отсутствие подкожно-жирового слоя, шесть пальцев на левой стопе, поперечные ладонные складки на обеих кистях. На секции: гипоплазия мозжечка, дефект межжелудочковой перегородки, поликистоз обеих почек, двурогая матка.

1. Ваш предположительный диагноз?

Задача 23. 

Мальчик в возрасте 2 мес., поступил в стационар с подозрением на наличие врожденного порока сердца (ДМЖП). Мама жалуется на плохой аппетит ребенка (в весе за 1-й месяц прибавил в 4 раза меньше нормы), отсутствие фиксации взгляда, частое беспокойство и плач. Анамнез: ребенок от 3-й беременности, протекавшей с гестозом, многоводием (маме 28 лет), 2-х родов в срок (первые роды закончились рождением здоровой девочки). Масса тела при рождении 2130 г. На искусственном вскармливании. Осмотр: долихоцефалическая форма черепа, микрогения и микростомия, короткие глазные щели, стопы с выдающейся пяткой и провисающим сводом, пупочная грыжа. Мышечная гипотония, признаки дисплазии тазобедренных суставов.

1. Ваш предварительный диагноз.

Задача 24. 

Новорожденный мальчик от 2-х срочных родов (возраст мамы 39 лет, 6-я беременность на фоне нефропатии, с угрозой прерывания на всем протяжении) с массой тела 2800г. К груди приложен через 3 часа, отмечалось обильное срыгивание. Второе кормление сопровождалось рвотой нествороженным молоком. При внешнем осмотре: платицефалия, латеральные углы глазных щелей расположены выше медиальных, эпикант, макроглоссия, деформированные ушные раковины, варусная девиация мизинцев, на левой кисти -поперечная ладонная складка, на стопах - сандалевидная щель.

1. Поставьте диагноз.

Задача 25.

В медико-генетическую консультацию обратилась женщина 26 лет для уточнения диагноза по поводу невынашивания беременностей. Из акушерского анамнеза известно, что две беременности закончились самопроизвольным прерыванием на сроке 7-8 недель. Из семейного анамнеза известно, что родная сестра обратившейся, после одного самопроизвольного выкидыша в сроке 7 недель, родила недоношенного ребёнка с множественными пороками развития, который умер на 2-ой день жизни. Родословная со стороны мужа обратившейся без особенностей. Объективно: правильного телосложения, пониженного питания, без фенотипических дизморфий; гинекологический статус – здорова.

Какие клинические данные необходимы для уточнения диагноза?

Какое специализированное генетическое обследование необходимо провести обратившейся?

Есть ли необходимость в проведении такого же обследования родственникам обратившейся? Если да, то кому; если нет, то почему?

Тактика ведения в зависимости от результатов обследования.

Прогноз потомства для обратившейся.

Задача 26.

К генетику обратилась мать 15-летнего мальчика с жалобами на задержку полового развития сына. Из анамнеза известно, что ребёнок от 1 беременности, срочных родов. Раннее развитие – без особенностей, прививки – по возрасту. С 6 лет отмечались некоторые особенности в поведении (аутистические черты). В настоящее время учится в 9 классе общеобразовательной школы, успевает на 3, 4. По характеру замкнутый, друзей не имеет. Объективно: рост - 176 см, масса 82 кг, евнухоидное телосложение, отложение жира по «женскому типу», высокая талия, гинекомастия, скудное оволосение на лобке, в подмышечных впадинах, отсутствуют волосы над верхней губой. Голос высокий. Пальпаторно определяется некоторая гипоплазия яичек. Семейный анамнез без особенностей, есть здоровый сибс 5 лет.

Предположительный диагноз.

Какие дополнительные методы обследования можно назначить для уточнения диагноза?

Какими генетическими методами необходимо подтвердить диагноз?

Каков прогноз репродукции для пробанда?

Каков риск по данной патологии для потомства здорового сибса?

Задача 27.

К детскому гинекологу-эндокринологу направлена девочка 16 лет с жалобами на отставание в половом развитии, аменорею. При осмотре: рост 138 см,  правильного телосложения, нормального питания, широкая грудная клетка, короткая шея, лимфатический отек правой кисти, отсутствуют вторичные половые признаки (молочные железы не развиты, пушковые волосы в подмышечных впадинах и на лобке). Гинекологический статус: наружные половые органы сформированы правильно по женскому типу, матка гипоплазирована, яичники – в виде соединительнотканных тяжей.

Предположительный диагноз.

Какие лабораторные исследования необходимо провести девочке?

Какие генетические методы подтвердят диагноз?

Репродуктивный прогноз для пробанда?

Какие виды коррекции можно порекомендовать в данном случае?

Задача 28.

По направлению районного акушера-гинеколога в медико-генетическую консультацию обратилась женщина 36 лет с беременностью 10 недель. Женщина соматически здорова. Беременность 2-ая (1-ая – роды, ребёнку 6 лет, здоров), желанная, планированная. Беременность протекает без патологии, женщина ничем не болела, лекарств не принимала, работа не связана с вредными условиями. Мужу 37 лет, соматически здоров. Супруги в кровном родстве не состоят. Генеалогический анамнез без особенностей. 

Что является показанием для генетической консультации в данном случае?

Какова величина генетического риска для потомства?

Какие назначения сделает врач-генетик?

В каком случае будут показаны инвазивные методы пренатальной диагностики? 

Следует ли проводить специализированное генетическое обследование супругам?

Задача 29.

В медико-генетическую консультацию обратилась женщина 32 лет за прогнозом потомства. Из акушерского анамнеза: беременностей три, в 1-ом браке 1-ая закончилась родами, ребенку 9 лет, здоров; 2-ая – мед. аборт; 3-ья беременность, 1 год назад, во 2-ом браке, протекала без патологии, закончилась рождением ребёнка с синдромом Дауна, который умер на 2-день жизни (тяжёлый врожденный порок сердца). У мужа, 34 лет, брак первый, детей не было. Генеалогический анамнез – без особенностей. 

Надо ли проводить специализированное генетическое обследование супругам?

Какие результаты можно ожидать?

Зависит ли величина генетического риска от результатов обследования?

Надо ли обследовать ребёнка от 1 брака?

Какова дальнейшая тактика врача-генетика?

Задача 30.

Больной Н., 15 лет, поступил в отделение психоневрологии с жалобами на изменение походки, частые падения при ходьбе, мышечную слабость в проксимальных отделах нижних конечностей, сгибательные контрактуры  в локтевых суставах и ретракции пяточных (ахилловых) сухожилий. Анамнез жизни.  Наследственность не отягощена.  Профессиональных и экологических вредностей не отмечено. Ребенок от 4-й беременности, протекавшей с токсикозом в первой половине, снижением АД. Роды в срок, со вторичной слабостью родовой  деятельности и стимуляции. Родился с массой тела 3300, длиной 51см, оценка по Апгар 8-9 баллов. Период новорожденности протекал без особенностей. Психомоторное развитие соответствовало возрасту. Анамнез болезни. Первые симптомы заболевания появились в 11 лет, когда родители обратили внимание на  «расхлябанную» походку ребенка и сгибательные контрактуры локтевых суставов. С 12 лет стали отмечаться боли в ногах, трудности при подъеме по лестнице, при беге. Стал часто падать. Постепенно изменились походка и форма стоп, стал ходить на пальцах стоп. Заболевание прогрессирует. Объективное исследование. При поступлении обращали на себя внимание изменение походки (ходьба на пальцах), миопатические приемы при вставании, тугоподвижность в шейном отделе позвоночника. Неврологический статус:  мышечная гипотония и слабость, преимущественно в проксимальных отделах верхних и нижних конечностей, атрофии мышц тазового пояса, перонеальных мышц, гипотрофия мышц плечевого пояса, ретракция пяточных (ахилловых) сухожилий, умеренные контрактуры в локтевых и голеностопных суставах. Сухожильные рефлексы: с двуглавой и трехглавой мышц плеча не вызываются, ахилловы значительно снижены.

Поставьте  предварительный диагноз.

Укажите, какие обследования необходимо провести.

Задача 31.

После респираторной инфекции у 6-месячного ребенка появилась генерализованная  мышечная слабость и гипотония, подергивания отдельных мышечных групп в конечностях, тремор пальцев рук. На ЭМГ: полифазные потенциалы высокой амплитуды и продолжительности, фибрилляции, снижения числа  двигательных единиц. 

Поставьте диагноз. Прогноз.

Задача 32.

Ребенок 2 лет отмечает затруднение в начале движения, исчезающее при его продолжении. Феномен «валика». С периода новорожденности отмечены нарушения сосания и затруднения при открывании глаз. Мальчик атлетического телосложения. КФК -109 Е/л.  ЭМГ: повторяющиеся высокочастотные потенциалы до 100/с. 

Поставьте диагноз. Какой основной симтомокомплекс является основанием для постановки данного диагноза.

Задача 33.

Больной Т., 13 лет, поступил в отделение психоневрологии с жалобами на изменение походки, быструю утомляемость при  ходьбе и подъеме на лестницу, боли в ногах. Анамнез жизни.  Раннее психомоторное развитие соответствовало возрасту. Наличие наследственных заболеваний в 3-х поколениях родственников ребенка  не прослеживается. Анамнез болезни. Первые симптомы заболевания появились в 9 лет. Ребенок стал быстро уставать особенно при подъеме на лестницу и ходьбе на длительные расстояния, появились жалобы на боли в ногах

Объективно: В соматическом статусе без патологии.  Неврологический статус: Сознание ясное.  Функции ЧМН не нарушены. Снижение мышечного тонуса  и мышечной силы   в проксимальных отделах  нижних конечностей. Мышечная сила в проксимальных отделах  нижних конечностей - 3б, в дистальных – 4б.  Мышечный тонус  и сила в руках достаточные. Отмечаются гипотрофии мышц тазового пояса и бедер, легкие псевдогипертрофии икроножных мышц. Сухожильные рефлексы: с двуглавой и трехглавой мышц плеча D = S, коленные и ахилловы   снижены D = S. Подъем лесенкой.  Походка по типу   « утиной». Данные лабораторных и функциональных исследований. Биохимический анализ крови: повышение активности КФК до 1200 Е/л (норма до 100 Е/л). Глазное дно без патологии. ЭКГ: Синусовая тахиаритмия 83-97 уд/мин., отклонение электрической оси сердца влево. ЭХО КГ: дополнительные трабекулы в полости левого желудочка, сократительная способность миокарда сохранена. ЭМГ: первично-мышечный характер поражения. УЗИ мышц: признаки миопатии. Консультация  психолога: познавательная сфера соответствует возрасту. 

Задание: Предположительный диагноз,  дополнительное обследование, лечение.

Задача 34.

У мальчика в возрасте 3-х лет родители заметили затруднения при подъеме вверх по лестнице. Встает с пола, опираясь руками о колени. При осмотре: усилен поясничный лордоз, увеличены икроножные мышцы, коленные рефлексы отсутствуют. По данным электромиографии - снижение амплитуды биоэлектрической активности мышц. Мать и отец ребенка здоровы. Предварительный диагноз

Задачи 35.

У пациента 68 лет, в течение 3 лет страдающего нарушением движений: гипомимия, брадикинезия, пропульсии, ретропульси, положительный симптом Нойка, был диагностирован паркинсонический синдром. Гемодинамические показатели стабильны, исключается контакт с тяжелыми металлами, травмы головы пациент отрицает, однако у отца больного отмечалось подобное заболевание. 

Вопросы: 

1. Поставьте предварительный диагноз? 

2. Назначьте лечение пациенту? 

Задача 36.

У мужчины 23 лет в течение последнего года появилось дрожание головы и рук при попытке выполнения движения и чувство «скованности». Тонус мышц рук и ног повышен по пластическому типу. Гастроэнтеролог выявил подострый гепатит с ремиттирующей желтухой, увеличение печени и селезенки. В крови снижено содержание церулоплазмина, в моче обнаружены выраженные гипераминоацидурия и гиперкупрурия. Родители больного практически здоровы. 

Вопросы: 

1. Поставьте предварительный диагноз? 

2. Какое лечение необходимо назначить больному? 

Задача 37.

У ребенка  с рождения выявлен миопатический симптомокомплекс, черепно-лицевые дисморфии, костно-суставные деформации, задержка моторного развития. ЭМГ-интерференционная кривая сниженной амплитуды. КФК 160 Е/л. 

1.Поставьте предположительный диагноз.

2. Какой критерий является основным для постановки диагноза:

А. Исследование SMN-гена.

В. Вызванные потенциалы.

С. Выявление аномалий при исследовании биоптатов скелетных мышц.

Эталоны ответов  на типовые ситуационные задачи
Ответ на задачу 1: 

Для установления количественных соотношений людей с различными генотипами по какому-либо аллелю, применяют расчеты в соответствии с положениями закона Харди-Вайнберга. Положения закона:

- сумма частот генов одного аллеля в данной популяции есть величина постоянная. Это записывается формулой r+q=1; 

- сумма частот генопипов в данной популяции есть величина постоянная, и распределение их соответствует формуле p2+2pq+q2=1; 

- в равновесной идеальной популяции частоты генов и генотипов сохраняются в ряду поколений.

Расчеты к задаче q =√1/10000=1/100; p=1-1/100=199/100;

2pq=2∙199/100∙1/100=198/10000 

В районе, включающем 10000000 жителей, число больных людей составит 1000, гетерозиготных носителей – 198000.

Закон применим к популяциям отвечающим следующим условиям:

- популяция должна быть панмиксической.

- отсутствие оттока генов за счет отбора.

- отсутствие притока генов за счет мутаций.

-популяция должна быть многочисленной.

-равная плодовитость гомо- и гетерозигот.

В отличии от идеальной популяции, в реальной действует естественный отбор и возможно появление мутаций. В этом случае происходит нарушение равновесия и соотношения генов и генотипов меняется. Для медицины этот закон имеет крайне важное значение, т.к. позволяет рассчитать частоты генов и генотипов в популяции, определить число гетерозигот в популяции. В скрытом виде гетерозиготы являются носителями рецессивных генов, отвечающих за наследственную патологию. Изоляция популяции может привести к увеличению частоты встречаемости отдельных генов, в том числе и патологических.

Ответ на задачу 2: 

Причина рождения ребёнка, больного фенилкетонурией, гетерозиготность родителей по рецессивному гену (а). Согласно второму закону Менделя вероятность рождения гомозиготного по рецессивным аллелям организма (аа) при скрещивании двух гетерозигот (Аа) равна 25%:

Р Аа х Аа
g A a A a

F AA 2Aa aa .

Вероятность рождения следующего ребёнка здоровым – 75%: 25% - гомозиготного по доминантному гену, 50% - гетерозиготного.

Для неонатальной диагностики фенилкетонурии следует использовать биохимический метод определения в моче новорожденного токсических продуктов нарушения метаболизма фенилаланина.

В данном случае проявилась генотипическая комбинативная изменчивость. В основе её возникновения лежит:

- разнообразие гамет (для независимого наследования – независимое расхождение хромосом в анафазе мейоза I; для сцепленного – кроссинговер);

- случайная встреча гамет (в данном случае);

- случайная встреча родительских пар.

Различают также мутационную генотипическую изменчивость, которая обусловлена изменением генотипа в результате мутаций, и фенотипическую изменчивость, связанную с воздействием факторов среды.

Ответ на задачу 3: 

1. Врожденный гипотиреоз, тяжелая форма.

2. Неонатальный скрининг новорожденных на наследственные и врожденные заболевания.

3. Муковисцидоз, адреногенитальный синдром, галактоземия, врожденный гипотиреоз, фенилкетонурия.

4. На 4 сутки у доношенных детей и на 7 сутки жизни у недоношенных.

5. Исследование гормонального статуса: ТТГ, Т4св., Т3; УЗИ щитовидной железы.

6. Гипертиротропинемия, гипотироксинемия; дисплазия щитовидной железы

7. Пожизненная заместительная гормональная терапия препаратами левотироксина: Эутирокс или L-тироксин 10-15 мкг\кг\сут.

Ответ на задачу 4: 

1. Адреногенитальный синдром. Дефицит 21-гидроксилазы, сольтеряющая форма.

2. Аутосомно-рецессивный тип наследования; риск рождения второго больного ребенка - 25%.

3. Развитием сольтеряющего криза.

4. В результате обследования в рамках программы неонатального скрининга на наследственные и врожденные заболевания выявлено повышение уровня 17-ОПГ значительно превышающее нормативные значения: 17-ОПГ – 30 ммоль/л.

5. Заместительная гормональная терапия проводится глюкокортикоидами и минералокортикоидами (кортеф и кортинеф).

6. ДНК-диагностика гена CYP 21.

Ответ на задачу 5: 

1. Муковисцидоз, легочная форма

2. ИРТ – 186 нг/мл (норма до 70 нг/мл)

3. - ретестирование в рамках программы неонатального скрининга;

- при получении высоких показателей ИРТ на II этапе неонатального скрининга рекомендовано проведении потовой пробы (положительными считаются результаты выше 80 ммоль/л, показатели 60-80 ммоль/л интерпретируются как пограничные, а менее 60 ммоль/л — как отрицательные; в случае пограничных результатов потового теста его повторяют 2-3 раза, с интервалом в 2-3 дня).

4. При пограничных результатах потового теста рекомендована ДНК-диагностика.

Ответ на задачу 6: 

1. Галактоземия.

2. Катаракта, сложности вскармливания, срыгивания, рвоты, пролонгированная желтуха, неустойчивый стул, плохая прибавка веса.

3. Недиагностированная галактоземия, осложненная печеночной недостаточностью и сепсисом.

4. Определение уровня галактозы в крови и анализ уровня активности фермента ГАЛТ.

5. Молекулярно-генетическое исследование: секвенирования гена ГАЛТ, а при необходимости и других генов галактозного оперона (в первую очередь ГАЛК).

6. Риск рождения второго больного ребенка в данной семье составляет 25%.

Ответ на задачу 7: 

1. Фенилкетонурия.

2. Ранняя диагностика возможна, при условии обследования ребенка в рамках программы неонатального скрининга.

3. Ранняя выписка из родильного дома, до сроков забора крови на наследственные и врожденные заболевания.

4. Определение уровня фенилаланина в крови и моче.

5. ДНК диагностика.

6. Назначение диетотерапии с ограничением продуктов содержащих фенилаланин.

7. Прогноз для жизни благоприятный, для интеллектуального развития неблагоприятный.

Ответ на задачу 8: 

Фосфат-диабет (витамин D-резистентный рахит).

Ответ на задачу 9: 

Целиакия, типичная форма, период клинической манифестации. Гипотрофия.

Ответ на задачу 10: 

Муковисцидоз, смешанная форма, тяжелое течение; правосторонняя среднедолевая пневмония, ДН I, анемия, легкой степени.

Ответ на задачу 11: 

Муковисцидоз, смешанная форма. Постнатальная гипотрофия.

Ответ на задачу 12: 

Галактоземия.

Ответ на задачу 13: 

Мукополисахаридоз.

Ответ на задачу 14: 

Ахондроплазия.

Ответ на задачу 15: 

Диагноз: Детский церебральный паралич, спастическая диплегия.

Основные  причины: хроническая гипоксия плода, недоношенность
Ответ на задачу 16: 

Диагноз: Детский церебральный паралич, двойная гемиплегия. Грубая  задержка психо-речевого развития. Прогноз неблагоприятный.
Ответ на задачу 17: 

Диагноз: ДЦП, гемипаретическая форма слева.

Прогноз благоприятный. Дети с данной формой хорошо адаптируются в обществе, чаще всего интеллект не страдает и дети получают хорошее образование.


Ответ на задачу 18: 

Детский церебральный паралич, атаксическая форма.

Ответ на задачу 19: 

Болезнь Дауна.

Ответ на задачу 20: 

Синдром Шерешевского-Тернера.

Ответ на задачу 21: 

Синдром Клайнфельтера

Ответ на задачу 22: 

Синдром Патау.

Ответ на задачу 23: 

Синдром Эдвардса

Ответ на задачу 24: 

Синдром Дауна.

Ответ на задачу 25: 

Необходимо провести тщательное обследование пациентки в кабинете по невынашиванию (гормональный статус, иммунологические исследования).

Из генетических исследований необходимо провести цитогенетическое обследование супругам.

Необходимо провести цитогенетическое обследование в семье сестры пробанда, так как множественные пороки развития у ребёнка и выкидыши малых сроков могут быть обусловлены хромосомной патологией.

Если у пробанда выявляется сбалансированная транслокация, то при последующих беременностях необходимо проводить пренатальную диагностику.

При наличии транслокации риск для потомства следует отнести к высокому генетическому риску, при нормальном кариотипе и невыявленных гинекологических отклонениях риск относят к среднему генетическому риску (при наличии двух выкидышей).

Ответ на задачу 26: 

Синдром Клайнфельтера.

Необходимо провести исследование гормонального статуса, сделать спермограмму.

Необходимо цитогенетическое обследование пробанду.

Прогноз репродукции неблагоприятный, больные бесплодны.

У здорового сибса с нормальным кариотипом прогноз потомства благоприятный.

Ответ на задачу 27: 

Синдром Шерешевского-Тернера.

Исследование гормонального статуса, R-грамма области турецкого седла, R-грамма кистей рук (определение костного возраста).

Для подтверждения диагноза необходимо цитогенетическое обследование.

Репродуктивный прогноз неблагоприятный, больные бесплодны.

Можно порекомендовать по возможности гормональную коррекцию – помочь девочке подрасти, частично сформировать вторичные половые признаки.

Ответ на задачу 28: 

Показанием для медико-генетической консультации в данном случае является возраст супругов.

Генетический риск на хромосомную патологию для потомства повышен.

Врач-генетик рекомендует пренатальную диагностику – неинвазивную (исследование сывороточных маркёров крови) в I и II триместрах беременности, при положительных результатах – рассмотреть вопрос об инвазивной пренатальной диагностике.

Инвазивные методы пренатальной диагностики показаны в случае изменения показателей β-ХГЧ и РАРР-А в I триместре беременности и α-ФП, β-ХГЧ, ε-3 во II триместре.

Специализированное генетическое обследование супругам не показано.

Ответ на задачу 29: 

Необходимо провести цитогенетическое обследование супругам.

У супругов может быть нормальный кариотип, в редких случаях может встретиться сбалансированная хромосомная транслокация.

При нормальном кариотипе супругов риск можно отнести к незначительно повышенному генетическому (из-за возраста и отягощенного акушерского анамнеза); при наличии сбалансированной хромосомной транслокации генетический риск варьирует от низкого 1-2 % (носитель – муж, транслокация на гетерологичные хромосомы) до 100 % (транслокация гомологичных хромосом).

При наличии транслокации у обратившейся необходимо цитогенетически обследовать ребёнка от первого брака.

Необходимо во время следующей беременности направить женщину на пренатальную диагностику с целью исключения хромосомной патологии.

Ответ на задачу 30: 

ПМД Эмери-Дрейфуса. ЭКГ, ЭХО-КС, ЭМГ, гистологическое исследование мышечной ткани, определение уровня  КФК в сыворотке крови.
Ответ на задачу 31: 

Спинальная  амиотрофия  II типа.  Прогноз  неблагоприятный.

Ответ на задачу 32: 

Врожденная миотония Томсена. Миотонический симптомокомплекс.

Ответ на задачу 33: 

Прогрессирующая миодистрофия Беккера

Наиболее точно ПМД Беккера можно диагностировать при исследовании распределения дистрофина в мышечных волокнах, а также методом определения делеций гена дистрофина.

Лечение комплексное: ЛГ, ЛМ легкий, физиотерапевтическое лечение, медикаментозная терапия.

Медикаментозная терапия направлена на улучшение тканевого метаболизма, компенсации энергетического дефицита мышечной ткани, улучшения периферического кровообращения.

Ответ на задачу 34: 

Миопатия Дюшена

Ответ на задачу 35: 

1.Диагноз: Болезнь Паркинсона 

2.Холиноблокаторы: циклодол или безак, блокаторы NMDA-рецепторов: амантадин, агонисты дофаминовых рецепторов: мирапекс, при неэффективности заместительная терапия ледодопай с минимально эффективной дозы. 

Ответ на задачу 36: 

1. Болезнь Вильсона-Коновалова 

2. Купренил, гепатопротекторы, антиоксиданты: альфа-липоевая или тиоктовая кислота, витамин В6.
Ответ на задачу 37:

1.Структурная миопатия.

2. С. Исследование биоптатов скелетных мышц
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ЗАЧЁТНЫЙ  БИЛЕТ № 1

I. ТЕОРЕТИЧЕСКИЕ ВОПРОСЫ

1. Лицелопаточно-плечевая форма миодистрофии Ландузи-Дежерина и лопаточно-перонеальная амиотрофия Давиденкова. Принципы лечения прогрессирующих мышечных дистрофий.

2. Схема истории болезни больного с наследственной патологией.

II. ПРАКТИЧЕСКАЯ ЧАСТЬ

Выполнение практического задания - решение ситуационной задачи: 

В медико-генетическую консультацию обратилась женщина 26 лет для уточнения диагноза по поводу невынашивания беременностей. Из акушерского анамнеза известно, что две беременности закончились самопроизвольным прерыванием на сроке 7-8 недель. Из семейного анамнеза известно, что родная сестра обратившейся, после одного самопроизвольного выкидыша в сроке 7 недель, родила недоношенного ребёнка с множественными пороками развития, который умер на 2-ой день жизни. Родословная со стороны мужа обратившейся без особенностей. Объективно: правильного телосложения, пониженного питания, без фенотипических дизморфий; гинекологический статус – здорова.

Какие клинические данные необходимы для уточнения диагноза?

Какое специализированное генетическое обследование необходимо провести обратившейся?

Есть ли необходимость в проведении такого же обследования родственникам обратившейся? Если да, то кому; если нет, то почему?

Тактика ведения в зависимости от результатов обследования.

Прогноз потомства для обратившейся.

Заведующий кафедрой

клинической медицины                                                        (_________________)

Декан факультета подготовки 

кадров высшей квалификации                                             (__________________)

 «___»_______________20___

Перечень дидактических материалов для обучающихся на промежуточной аттестации.
1. Стандарты оказания медицинской помощи по неврологическому профилю.
2. Порядки оказания медицинской помощи по неврологическому профилю.

Таблица соответствия результатов обучения по дисциплине и оценочных материалов, используемых на итоговой аттестации.

	№
	Проверяемая компетенция
	Дескриптор
	Контрольно-оценочное средство (номер вопроса/практического задания)

	1
	УК-1. Готовность к абстрактному мышлению, анализу и синтезу.
	Знать

этиологию и патогенез заболеваний и состояний, принципы их профилактики, диагностики и лечения;

критерии эффективности лечебно-профилактических, реабилитационных мероприятий и диспансерного наблюдения.
	вопросы № 1-79

	
	
	Уметь

анализировать полученную информацию в процессе профессиональной деятельности
	практические задания № 1-56

	
	
	Владеть

формированием заключений и выводов на основе полученной информации в процессе профессиональной деятельности
	практические задания № 1-56

	2
	УК -2. Готовностью к управлению коллективом, толерантно воспринимать социальные, этнические, конфессиональные и культурные различия.


	Знать - требования к обеспечению внутреннего контроля качества и безопасности медицинской деятельности, требования охраны труда, основы личной безопасности и конфликтологии, должностные обязанности медицинских работников в медицинских организациях, оказывающих медицинскую помощь по профилю ординатуры
	вопросы № 80-88

	
	
	Уметь - соблюдать правила внутреннего трудового распорядка, требования пожарной безопасности, охраны труда, осуществлять контроль выполнения должностных обязанностей находящимся в распоряжении медицинским персоналом.
	практические задачи № 1-3

	
	
	Владеть - навыком контроля выполнения должностных обязанностей находящимся в распоряжении медицинским персоналом, навыком обеспечения внутреннего контроля качества и безопасности медицинской деятельности, навыком соблюдения правил внутреннего трудового распорядка, требований пожарной безопасности, охраны труда
	практические задачи №4-6

	
	УК-3. Готовность к участию в педагогической деятельности по программам среднего и высшего медицинского образования или среднего и высшего фармацевтического образования, а также по дополнительным профессиональным программам для лиц, имеющих среднее профессиональное или высшее образование в порядке, установленном федеральным органом исполнительной власти, осуществляющим функции по выработке государственной политики и нормативно-правовому регулированию в сфере здравоохранения.
	Знать - основы педагогической деятельности в разноуровневом медицинском и фармацевтическом образовании в соответствии с нормативной базой. Основные современные педагогические принципы и методы обучения и воспитания.  
	вопросы № 89-90

	
	
	Уметь - применять знания педагогических методов и технологий в профессиональной деятельности, планировать и проводить занятия с учащимися разных возрастных категорий; формулировать цели занятия, подбирать формы контроля
	практические задачи № 7-8

	
	
	Владеть - навыками педагогического общения с пациентами и коллегами,

	практическая задача № 9

	4
	ПК-1: готовность к осуществлению комплекса мероприятий, направленных на сохранение и укрепление здоровья и включающих в себя формирование здорового образа жизни, предупреждение возникновения и (или) распространения заболеваний, их раннюю диагностику, выявление их причин и условий возникновения и развития, а также направленных на устранение вредного влияния на здоровье человека факторов среды его обитания.
	Знать -факторы риска, этиологию и патогенез хронических неинфекционных заболеваний
	вопросы № 2, 3,  8, 9, 10, 11, 13, 15, 18, 19,24, 26,27, 28, 30,32, 37,39,41, 43, 44, 45,46,47,48,50,52,54,56,57,58,59,60,64, 65,66, 70-79

	
	
	Уметь

выявлять основные факторы риска развития хронических заболеваний нервной системы.
	практические задания № 2,3,4,5,6,8,9,10,11,12, 13, 28,29,32,48,53

	
	
	Владеть

методами профилактики и ранней диагностики  неврологических заболеваний и патологических состояний
	практические задания № 4,5,14,15,17-20, 21,22,23,25,26,27,30,32,39,46,48,52.

	5
	ПК-2: готовность к проведению профилактических медицинских осмотров, диспансеризации и осуществлению диспансерного наблюдения за здоровыми и хроническими больными
	Знать

порядки проведения диспансеризации, профилактических медицинских осмотров, диспансерного наблюдения и критерии его эффективности
	вопросы № 1, 2,3, 22,27,39, 43,46,48,54,59,63

	
	
	Уметь

применять клинико-диагностические методы при проведении диспансеризации взрослого населения
	практические задания № 2,31-36

	
	
	Владеть

методами диагностической и лечебной оценки в процессе диспансерного наблюдения пациентов с хроническими неврологическими  заболеваниями
	практические задания № 7-13,14-27,30,39

	6
	ПК – 3. Готовность к проведению противоэпидемических мероприятий, организации защиты населения в очагах особо опасных инфекций, при ухудшении радиационной обстановки, стихийных бедствиях и иных чрезвычайных ситуациях
	Знать - принципы организации санитарной охраны территории от заноса карантинных и других особо опасных инфекционных болезней; -принципы профилактики особо опасных и карантинных инфекций; -вопросы организации противоэпидемических мероприятий в чрезвычайных ситуациях
	вопросы № 68-74

	
	
	Уметь - организовать и проводить противоэпидемические мероприятия в очагах инфекционных болезней; - организовать ликвидацию чрезвычайных ситуаций, вызванных инфекционными болезнями;
	практические задания: № 28,29,38

	
	
	Владеть - навыками в организации и проведении комплекса дезинфекционных мероприятий в очагах инфекционных болезней
	практические задания:№ 32,37

	7
	ПК -4. Готовность к применению социально-гигиенических методик сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья взрослых и подростков.


	Знать - методики исследования здоровья населения с целью его сохранения, укрепления и восстановления; -статистику состояния здоровья населения; -критерии оценки показателей, характеризующих состояние здоровья населения;
	вопросы № 1-79

	
	
	Уметь - применять методики изучения состояния здоровья населения; - использовать информацию о состоянии здоровья населения и деятельности лечебно-профилактических учреждений для предложения мероприятий при разработке и реализации программ и проектов, направленных на улучшение здоровья населения на основе прогнозирования и научной превенции.
	практические задания:№ 29, 32-37

	
	
	Владеть - навыками составления плана и программы медико-статистических исследований, планирования и оценки работы ЛПУ; -методами расчета и анализа основных демографических показателей, используемых учреждениями здравоохранения для оценки здоровья населения, планирования деятельности медицинских учреждений и обоснования различных целевых программ по охране общественного здоровья; -методами вычисления и анализа основных показателей здоровья населения на индивидуальном и групповом уровнях, по данным заболеваемости, инвалидности, по показателям физического развития, состояния окружающей среды
	практические задания: № 29, 32-37

	8
	ПК-5: готовность к определению у пациентов патологических состояний, симптомов, синдромов заболеваний, нозологических форм в соответствии с Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем
	Знать

классификацию основных неврологических заболеваний в соответствии с Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем, методы их диагностики и диагностические критерии.
	вопросы № 2-38, 40-43,45-48, 50-52, 54,56-60, 63-66,70-79

	
	
	Уметь

определять патологические изменения при использовании диагностических методов исследования
	практические задания № 1-27,30,38,39,46,48

	
	
	Владеть

методами оценки патологических состояний, симптомов, синдромов заболеваний.
	практические задания № 1-27,30,38,39,41-53

	9
	ПК-6: готовность к ведению и лечению пациентов, нуждающихся в оказании неврологической медицинской помощи
	Знать

методы лечения и алгоритмы ведения пациентов на основе клинических рекомендаций (протоколов ведения), порядков и стандартов медицинской помощи при неврологических заболеваниях
	вопросы № 2-32, 34-37,39,41-48,49-52,54-79

	
	
	Уметь

определять методы лечения и тактику ведения на основе установленной патологии.
	практические задания № 29,31,32,33-35,40-52

	
	
	Владеть

методами оценки эффективности лечебных мероприятий
	практические задания № 29,31,32,33-35,40-52

	10.
	ПК-7. Готовность к организации медицинской помощи при чрезвычайных ситуациях, в том числе медицинской эвакуации

	Знать - принципы организации санитарной охраны территории от заноса карантинных и других особо опасных инфекционных болезней; -принципы профилактики особо опасных и карантинных инфекций; -вопросы организации гигиенического воспитания и формирования здорового образа жизни у населения; -вопросы организации противоэпидемических мероприятий в чрезвычайных ситуациях
	вопросы № 91-92

	
	
	Уметь - -организовать и проводить противоэпидемические мероприятия в очагах инфекционных болезней; -планировать работу по профилактике и борьбе с инфекционными болезнями в условиях ЧС; -организовать иммунопрофилактику населения при эпид. неблагополучии; -проводить статистический анализ; - организовать ликвидацию чрезвычайных ситуаций,
	практические задачи: № 10-11

	
	
	Владеть - навыками работы с нормативно-правовыми документами; -навыками планирования и организации мероприятий при ЧС; -навыками в организации и проведении комплекса дезинфекционных и медицинских мероприятий в очагах инфекционных болезней и ЧС;
	практические задачи:№ 10-11

	11
	ПК-8: готовность к применению природных лечебных факторов, лекарственной, немедикаментозной терапии и других методов у пациентов, нуждающихся в медицинской реабилитации и санаторно-курортном лечении
	Знать

основы реабилитации и санаторно-курортного лечения 
	вопросы № 7,14,17,21,23,27, 29, 31,35,39, 43,46,59

	
	
	Уметь

установить показания и противопоказания для проведения реабилитационных мероприятий и санаторно-курортного лечения
	практические задания № 33-35

	
	
	Владеть

методами оценки эффективности реабилитационных мероприятий и санаторно-курортного лечения
	практические задания № 33-35

	12
	ПК-9: Готовность к формированию у населения, пациентов и членов их семей мотивации, направленной на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих
	Знать

факторы риска развития неврологических заболеваний и их осложнений и принципы формирования у населения, пациентов и членов их семей мотивации, направленной на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих.
	вопросы № 2,3,14,17,20,21,23,27,29,39,50,52,54,56-66,70-79

	
	
	Уметь

устанавливать факторы риска и патологические изменения как основу мотивации, направленной на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих.
	практические задания № 2,3,4,5,6,8,9,10,11,12, 13, 28,29,32,48,53

	
	
	Владеть

навыками оценки факторов риска  и патологических изменений.
	практические задания № 4,5,14,15,17-20, 21,22,23,25,26,27,30,32,39,46,48,52.

	13
	ПК -10. Готовность к применению основных принципов организации и управления в сфере охраны здоровья граждан, в медицинских организациях и их структурных подразделениях.


	Знать общие вопросы организации медицинской помощи населению, порядок оказания медицинской помощи по профилю обучения в ординатуре, клинические рекомендации (протоколы лечения) по вопросам оказания медицинской помощи стандарты медицинской помощи, порядки организации медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения, принципы и порядок организации диспансерного наблюдения, порядок оказания паллиативной медицинской помощи при неизлечимых прогрессирующих заболеваниях и состояниях, нормативные правовые акты, регламентирующие деятельность медицинских организаций и медицинских работников, в том числе в сфере назначения, выписывания и хранения наркотических средств и психотропных веществ
	Вопрос №93-99

	
	
	Уметь разрабатывать маршрутизацию пациентов в соответствии с действующим порядком оказания медицинской помощи, клиническими рекомендациями (протоколами лечения) по вопросам оказания медицинской помощи, с учетом стандартов медицинской помощи, использовать в работе персональные данные пациентов и сведения, составляющие врачебную тайну
	практические задачи:№12-13

	
	
	Владеть - навыками составления плана и программы медико-статистических исследований, планирования и оценки работы ЛПУ; -методами расчета и анализа основных демографических показателей, используемых учреждениями здравоохранения для оценки здоровья населения, планирования деятельности медицинских учреждений и обоснования различных целевых программ по охране общественного здоровья; -методами вычисления и анализа основных показателей здоровья населения на индивидуальном и групповом уровнях, по данным заболеваемости, инвалидности, по показателям физического развития, состояния окружающей среды; -методами анализа и оценки деятельности медицинских учреждений; -методами оценки качества оказания медицинской помощи в ЛПУ; -навыками проведения экспертизы трудоспособности
	практические задачи:№12-13

	14
	ПК -11. Готовность к применению основных принципов организации и управления в сфере охраны здоровья граждан, в медицинских организациях и их структурных подразделениях.


	Знать - нормативные правовые акты Российской Федерации, регламентирующие порядки проведения медицинских экспертиз, выдачи листков временной нетрудоспособности, порядок оформления медицинской документации для осуществления медико-социальной экспертизы в государственных учреждениях медико-социальной экспертизы, медицинские показания для направления пациентов на медико-социальную экспертизу, требования к оформлению медицинской документации, правила оформления медицинской документации в медицинских организациях, в том числе в форме электронного документа, правила работы в информационных системах в сфере здравоохранения и информационно-телекоммуникационной сети «Интернет»
	вопросы № 100-114

	
	
	Уметь - определять медицинские показания для направления пациентов, имеющих стойкое нарушение функций организма, для прохождения медико-социальной экспертизы, определять признаки временной нетрудоспособности и признаки стойкого нарушения функций организма, заполнять медицинскую документацию, контролировать качество ее ведения, в том числе в форме электронного документа, использовать медицинские информационные системы и информационно-телекоммуникационную сеть «Интернет»
	практическая задача:№14

	
	
	Владеть  -навыком проведения экспертизы временной нетрудоспособности и участия в экспертизе временной нетрудоспособности, осуществляемой врачебной комиссией медицинской организации, навыком оформления необходимой медицинской документации для осуществления медико-социальной экспертизы в федеральных государственных учреждениях медико-социальной экспертизы, навыком направления пациентов для прохождения медико-социальной экспертизы, навыками ведения медицинской документации, в том числе в форме электронного документа
	практическая задача: №15

	15
	ПК -12. Готовность к организации медицинской помощи при чрезвычайных ситуациях, в том числе медицинской эвакуации.


	Знать алгоритмы оказания первой врачебной помощи пострадавшим в очагах поражения в чрезвычайных ситуациях; основы организации медицинской эвакуации
	вопросы № 115, 116, 117, 118

	
	
	Уметь оказывать первую врачебную помощь пострадавшим в очагах поражения в чрезвычайных ситуациях; Участвовать в организации санитарно-противоэпидемической помощи населению и медицинской эвакуации в очагах особо опасных инфекций, при ухудшении радиационной обстановки и стихийных бедствиях
	практические задачи: № 16, 17, 18, 21

	
	
	Владеть навыками организации оказания медицинской помощи при проведении массовых и спортивных мероприятий, чрезвычайных ситуациях и при катастрофах в мирное и военное время
	практические задачи:№ 19, 20 


