Экзаменационные вопросы по модулю «Мед. генетика» ООП «ПЕДИАТРИЯ»

дисциплина «неврология, мед. генетика»
1. Содержание предмета медицинская генетика: его цели и задачи, используемые методы

2. Понятие гена, особенности молекулярного строения гена человека

3. Принцип кодирования генетической информации  в клетках организма человека, свойства генетического кода, их биологический смысл.

4. Этапы реализации генетической информации у человека, их краткая характеристика. Понятие альтернативного сплайсинга.

5. Геном, особенности его молекулярной организации у человека. Методы изучения.

6. Генетический аппарат клеток человека, его характеристика.

7. Кариотип человека, его характеристика. Методы изучения (классические и современные).

8. Понятие о половом хроматине. Использование теста полового хроматина.

9. Типы наследования моногенных признаков у человека. Аутосомное наследование и наследование, сцепленное с полом. Критерии и примеры.

10. Генные мутации: типы, механизм возникновения, медицинское значение. Понятие о мажорной мутации и мутации de novo.

11. Геномные мутации и хромосомные аберрации, механизм их возникновения, частоты в онтогенезе человека, медицинское значение.

12. Спонтанный и индуцированный мутагенез. Мутагенные факторы, их классификация и краткая характеристика. Примеры.

13. Антимутагенез. Антимутагены. Антимутационные барьеры у человека. 

14. Понятие о наследственной патологии, её классификация. Примеры каждой группы наследственной патологии.

15. Хромосомные синдромы: классификация, общая характеристика, цитогенетические варианты. Факторы риска рождения детей с хромосомными с-ми.

16. Хромосомные синдромы, обусловленные аномалиями половых хромосом (с-мы Шерешевского – Тернера, Клайнфельтера, трипло-Х): частоты встречаемости, фенотипическая и цитогенетическая характеристика, возможности терапии и профилактики.

17. Этиология, клиника и диагностика наиболее распространенных хромосомных заболеваний, связанных с аномалиями по числу аутосом (синдромы Дауна, Патау, Эдвардса).

18. Аберрационные хромосомные синдромы (с-м кошачьего крика, Орбели, Реторе, Вольфа-Хиршхорна): краткая характеристика.

19. Показания для кариотипирования.

20. Моногенные заболевания: понятие, эпидемиология, классификация, молекулярно-генетическая характеристика.

21. Генетическая и клиническая гетерогенность моногенных заболеваний. Пенетрантность и экспрессивность проявления доминантных мутаций. Методы диагностики моногенных заболеваний

22. Муковисцидоз: частота, этиология, патогенез, клиника, диагностика, терапия.

23. Нейрофиброматоз: частота, этиология, патогенез, клиника, диагностика, терапия.

24. Миопатия Дюшенна: частота, этиология, патогенез, клиника, диагностика, терапия.

25. Синдром Марфана: частота, этиология, патогенез, клиника, диагностика, терапия.

26. Несовершенный остеогенез: частота, этиология, патогенез, клиника, диагностика, терапия.

27. НБО: понятие, особенности патогенеза и клинических проявлений.

28. Показания для биохимической диагностики НБО.

29. Фенилкетонурия: частота, этиология, патогенез, клиника, диагностика, терапия.

30. Галактоземия: частота, этиология, патогенез, клиника, диагностика, терапия.

31. Адреногенитальный синдром: частота, этиология, патогенез, клиника, диагностика, терапия.

32. Наследственный гипотиреоз: частота, этиология, патогенез, клиника, диагностика, терапия.

33. Фосфат-диабет: частота, этиология, патогенез, клиника, диагностика, терапия.

34. Генетические основы несовместимости по резус-фактору и группе крови. Медицинское значение.

35. Понятие об экогенетических реакциях и заболеваниях, их профилактика.

36. Общая характеристика и механизмы развития мультифакториальных заболеваний.

37. Болезни с нетрадиционным типом наследования: понятие, классификация. Примеры.

38. Уровни профилактики наследственной патологии человека. Пренатальная диагностика: назначение, методы, показания к проведению.

39. Уровни профилактики наследственной патологии человека. Периконцепционная профилактика: суть, назначение, показания к проведению.

40. Медико-генетическое консультирование: цель, задачи, используемые методы. Организация МГК в РФ.

41. Клинико-генеалогический метод: его задачи и этапы, применение в медицине.

42. Биохимические методы: классификация, возможности и этапы. 

43. Неонатальный скрининг: цель, этапы, используемые методы

44. Цитогенетические методы (классические и современные): возможности и этапы. Показания для использования цитогенетических методов.

45. Прямая и косвенная ДНК-диагностика: особенности проведения и границы применения.

Практическая часть:

1. Анализ кариограмм

2. Анализ родословных с различными вариантами наследования признаков

3.  Решение задач на наследование групп крови по системе АВО (Н) и резус-фактор

4. Решение задач на аутосомное наследование и наследование сцепленное с полом

5. Решение ситуационных задач по основным наследственным заболеваниям человека
