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Раздел 1. Перечень планируемых результатов обучения по дисциплине (модулю), соот-

несенных с планируемыми результатами освоения ОПОП 

 

1.1. Цель изучения дисциплины (модуля): 

Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической ге-

нетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лече-

нию, периконцепционной и антенатальной профилактике наследственных заболеваний у де-

тей, необходимых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности 

«Педиатрия». 

 

1.2. Задачи изучения дисциплины (модуля) 

формирование знаний, умений, владений, необходимых для решения профессиональных за-

дач в следующих видах деятельности:  

профилактическая деятельность: 

- способствовать приобретению знаний по предупреждению возникновения заболева-

ний среди населения путем проведения профилактических и противоэпидемических меропри-

ятий;  

 - сформировать навыки по проведению профилактических медицинских осмотров, 

диспансеризации и диспансерного наблюдения;  

- способствовать приобретению навыков по проведению сбора и медико-статистиче-

ского анализа информации о показателях здоровья детей и подростков, характеризующих со-

стояние их здоровья. 

диагностическая деятельность:  

- способствовать приобретению знаний  по диагностике заболеваний и патологических 

состояний пациентов на основе владения пропедевтическими, лабораторными, инструмен-

тальными и иными методами исследования;  

лечебная деятельность:  

- способствовать приобретению знаний  по оказанию специализированной медицин-

ской помощи; 

- способствовать приобретению навыков участия в оказании скорой медицинской по-

мощи при состояниях, требующих срочного медицинского вмешательства;  

реабилитационная деятельность:  

- способствовать приобретению знаний  по проведению медицинской реабилитации и 

санаторно-курортного лечения;  

- сформировать навыки по организации и  проведению иммунопрофилактики инфекци-

онных заболеваний у детей с учетом их возраста, состояния здоровья  и в соответствии с наци-

ональным календарем профилактических прививок; проведению противоэпидемических ме-

роприятий в случае возникновения очага инфекции;           

- способствовать приобретению знаний  по дифференциальной диагностике с другими 

болезнями и формулировке диагноза в соответствии с Международной классификацией бо-

лезней и проблем, связанных со здоровьем; 

- сформировать навыки по оценке клинической картины заболеваний и состояний, тре-

бующих оказания экстренной, неотложной, а также паллиативной медицинской помощи; ин-

терпретации результатов различных методов исследования; алгоритмам проведения диффе-

ренциального диагноза с другими болезнями; 

- способствовать приобретению навыков получения информации от детей и их родите-

лей; первичного осмотра детей; анализа и интерпретации полученной информации; обоснова-

ния необходимости и объема лабораторного, инструментального и иного обследования и ин-

терпретации результатов; обоснования необходимости направления детей на госпитализацию. 

- способствовать приобретению знаний  по оказанию паллиативной медицинской по-

мощи детям; 

- сформировать навыки по разработке плана лечения, назначению диетотерапии, меди-

каментозной и немедикаментозной терапии с учетом возраста ребенка, диагноза и 
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клинической картины заболевания в соответствии с действующими клиническими рекомен-

дациями (протоколами лечения), порядками оказания медицинской помощи и с учетом стан-

дартов медицинской помощи; 

- способствовать приобретению навыков по разъяснению детям, их родителям (закон-

ным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимости и правил 

приема медикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии и применения ди-

етотерапии; по оценке эффективности и безопасности проводимой терапии 

- способствовать приобретению знаний  по проведению медицинской реабилитации и 

санаторно-курортного лечения длительно и часто болеющих детей, детей с хроническими за-

болеваниями и детей-инвалидов с учетом возраста ребенка и диагноза; 

- сформировать навыки по определению медицинских показаний и противопоказаний, 

врачей-специалистов для проведения реабилитационных мероприятий  среди длительно и ча-

сто болеющих детей,  детей с хроническими заболеваниями и детей-инвалидов. 

- способствовать приобретению навыков по контролю выполнения и оценке  эффек-

тивности и безопасности реабилитационных мероприятий и санаторно-курортного лечения. 

 

1.3. Место дисциплины (модуля) в структуре ОПОП:  

Дисциплина «Медицинская генетика детского возраста» относится к блоку Б 1. Дисци-

плины вариативной части, дисциплины по выбору.  

Основные знания, необходимые для изучения дисциплины формируются при изуче-

нии дисциплин: Педиатрия, Патология, Клиническая фармакология, Общественное здоровье 

и здравоохранение. 

Является предшествующей для изучения дисциплин: Производственная (клиническая) 

практика (базовая часть), Производственная (клиническая) практика (вариативная часть). 

 

1.4. Объекты профессиональной деятельности 

Объектами профессиональной деятельности выпускников, освоивших рабочую про-

грамму дисциплины (модуля), являются:  

- физические лица (пациенты) в возрасте от 0 до 15 лет, от 15 до 18 лет (подростки);  

- родители (законные представители) пациентов (далее – родители (законные предста-

вители));  

- население;  

- совокупность средств и технологий, направленных на создание условий для охраны 

здоровья граждан. 

 

1.5. Виды профессиональной деятельности 

Изучение данной дисциплины (модуля) направлено на подготовку к следующим видам про-

фессиональной деятельности:  

- профилактическая деятельность; 

- диагностическая; 

- лечебная; 

- реабилитационная 

 

1.6.Формируемые компетенции выпускника 

Процесс изучения дисциплины (модуля) направлен на формирование у выпускника 

следующих компетенций: 
 

№ 

п/п 

Номер/ин-

декс ком-

петенции 

Результаты 

освоения 

ОПОП 

(содержа-

ние компе-

тенции)  

Перечень планируемых результатов    обу-

чения по дисциплине (модулю) 

Оценочные 

средства 

Знать Уметь Владеть 

для теку-

щего кон-

троля 

для проме-

жуточной 

аттестации 
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1 2 3 4 5 6 7 8 

1. УК-1 Готовность 

к абстракт-

ному мыш-

лению, ана-

лизу, син-

тезу. 

Сущность 

методов си-

стемного 

анализа и си-

стемного 

синтеза; по-

нятие «аб-

стракция», ее 

типы и значе-

ние. 

Выделять и 

систематизи-

ровать суще-

ственные 

свойства и 

связи пред-

метов, отде-

лять их от 

частных, не 

существен-

ных; анали-

зировать 

учебные и 

профессио-

нальные тек-

сты; анали-

зировать и 

систематизи-

ровать лю-

бую поступа-

ющую ин-

формацию; 

выявлять ос-

новные зако-

номерности 

изучаемых 

объектов, 

прогнозиро-

вать новые 

неизвестные 

закономерно-

сти. 

Навыками 

сбора, обра-

ботки инфор-

мации по 

учебным и 

профессио-

нальным 

проблемам; 

навыками 

выбора мето-

дов и средств 

решения 

учебных и 

профессио-

нальных за-

дач. 

Ситуа-

ционные 

задачи 

Собесе-

дование 

по ситу-

ацион-

ным за-

дачам 

2.  ПК-1 Готовность 

к осуществ-

лению ком-

плекса ме-

роприятий, 

направлен-

ных на со-

хранение и 

укрепление 

здоровья и 

включаю-

щих в себя 

формирова-

ние здоро-

вого образа 

жизни, пре-

дупрежде-

ние возник-

новения и 

(или) 

Основные 

характери-

стики здоро-

вого образа 

жизни, ме-

тоды его 

формирова-

ния. 

Формы и ме-

тоды сани-

тарно-про-

светительной 

работы среди 

детей, их 

родителей 

(законных 

представите-

лей), лиц, 

Проводить 

санитарно-

просвети-

тельную ра-

боту среди 

детей и их 

родителей по 

формирова-

нию элемен-

тов здоро-

вого образа 

жизни. 

Рекомендо-

вать оздоро-

вительные 

мероприятия 

детям раз-

личного воз-

раста и со-

стояния 

Методоло-

гией форми-

рования у де-

тей, их роди-

телей (закон-

ных предста-

вителей) и 

лиц, осу-

ществляю-

щих уход за 

ребенком, 

элементов 

здорового 

образа 

жизни. 

 

 

 

 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собесе-

дование 

по ситу-

ацион-

ным за-

дачам, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 
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распростра-

нения забо-

леваний их 

раннюю ди-

агностику, 

выявление 

причин и 

условий их 

возникнове-

ния и разви-

тия, а также 

направлен-

ных на 

устранение 

вредного 

влияния на 

здоровье че-

ловека фак-

торов среды 

его обита-

ния. 

осуществля-

ющих уход 

за 

ребенком, по 

формирова-

нию элемен-

тов здоро-

вого образа 

жизни с уче-

том возраста 

ребенка и 

группы здо-

ровья.  

 

здоровья.  

Разъяснять 

детям, их ро-

дителям (за-

конным 

представите-

лям) и ли-

цам, 

осуществля-

ющим уход 

за ребенком, 

элементы и 

правила 

формирова-

ния здоро-

вого образа 

жизни с уче-

том возраста 

ребенка и 

группы здо-

ровья. 

3 ПК-2 Готовность 

к проведе-

нию профи-

лактиче-

ских меди-

цинских 

осмотров, 

диспансери-

зации и осу-

ществле-

нию дис-

пансерного 

наблюдения 

за детьми и 

подрост-

ками. 

Норматив-

ные право-

вые акты, ре-

гламентиру-

ющие поря-

док проведе-

ния 

медицинских 

осмотров 

несовершен-

нолетних, в 

том числе 

профилакти-

ческих меди-

цинских 

осмотров, 

прохождения 

диспансери-

зации, 

диспансер-

ного наблю-

дения, меди-

цинской реа-

билитации. 

Основные 

принципы 

профилакти-

ческого 

наблюдения 

за детьми с 

учетом воз-

раста 

Организовы-

вать и обес-

печивать 

проведение 

профилакти-

ческих меди-

цинских 

осмотров де-

тей с учетом 

их возраста и 

состояния 

здоровья в 

соответствии 

с действую-

щими норма-

тивными 

правовыми 

актами. 

Определять 

группу здо-

ровья ре-

бенка.  

Проводить 

диспансер-

ное наблю-

дение, назна-

чать ле-

чебно-оздо-

ровительные 

мероприятия 

среди детей с 

Навыками 

организации 

и проведения 

профилакти-

ческих меди-

цинских 

осмотров де-

тей. 

Навыками 

организации 

и методами 

контроля 

проведения 

иммунопро-

филактики 

инфекцион-

ных заболе-

ваний. 

Алгорит-

мами уста-

новления 

группы здо-

ровья ре-

бенка.  

Порядком 

проведения 

диспансер-

ного наблю-

дения  

детей с 

наследствен-

ными 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собесе-

дование 

по ситу-

ацион-

ным за-

дачам, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 
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ребенка, со-

стояния здо-

ровья в соот-

ветствии с 

действую-

щими клини-

ческими ре-

комендаци-

ями (прото-

колами лече-

ния), 

порядками 

оказания ме-

дицинской 

помощи и с 

учетом стан-

дартов меди-

цинской по-

мощи. 

Критерии 

распределе-

ния детей на 

группы здо-

ровья.  

Лечебно-

оздорови-

тельные ме-

роприятия 

среди детей с 

учетом 

группы 

здоровья, 

возраста ре-

бенка и диа-

гноза.  

Принципы 

диспансер-

ного наблю-

дения детей с 

хрониче-

скими забо-

леваниями, 

детей-инва-

лидов с 

учетом воз-

раста ре-

бенка и диа-

гноза. 

Принципы 

применения 

специфиче-

ской и неспе-

цифической 

хрониче-

скими забо-

леваниями.  

Организовы-

вать и кон-

тролировать 

проведение 

иммунопро-

филактики 

инфекцион-

ных заболе-

ваний у де-

тей с учетом 

их возраста, 

состояния 

здоровья  и в 

соответствии 

с националь-

ным календа-

рем профи-

лактических 

прививок. 

 

заболевани-

ями и детей-

инвалидов. 
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профилак-

тики инфек-

ционных за-

болеваний у 

детей, нацио-

нальный ка-

лендарь про-

филактиче-

ских приви-

вок с учетом 

возраста ре-

бенка и со-

стояния его 

здоровья. 

Медицин-

ские показа-

ния и проти-

вопоказания 

к примене-

нию вакцин, 

возможные 

реакции и 

осложнения 

при приме-

нении вак-

цин. 

4. ПК-5 Готовность 

к определе-

нию у паци-

ентов пато-

логических 

состояний, 

симптомов, 

синдромов 

заболева-

ний, нозо-

логических 

форм в со-

ответствии 

с Междуна-

родной ста-

тистиче-

ской клас-

сификацией 

болезней и 

проблем, 

связанных 

со здоро-

вьем 

Клинические 

рекоменда-

ции (прото-

колы лече-

ния), 

Порядки ока-

зания меди-

цинской по-

мощи, стан-

дарты меди-

цинской по-

мощи при 

наследствен-

ных заболе-

ваниях.  

Этиологию, 

патогенез, 

клиническую 

картину и 

особенности 

течения 

наследствен-

ных заболе-

ваний у де-

тей. Показа-

ния к ис-

пользованию 

Устанавли-

вать контакт 

с ребенком, 

родителями 

(законными 

представите-

лями) и ли-

цами, осу-

ществляю-

щими уход 

за ребенком.  

Получать ин-

формацию о 

наличии 

наследствен-

ных и хрони-

ческих 

заболеваний 

у ближай-

ших род-

ственников; 

о возрасте 

родителей и 

их вредных 

привычках; о 

профессио-

нальных 

Навыками 

получения 

информации 

от детей и их 

родителей 

(родственни-

ков/опеку-

нов). Мето-

дикой пер-

вичного 

осмотра де-

тей. 

Методикой 

оценки кли-

нической 

картины за-

болевания, 

результатов 

лаборатор-

ных, инстру-

ментальных 

и иных мето-

дов исследо-

вания.  

Алгорит-

мами прове-

дения 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собесе-

дование 

по ситу-

ацион-

ным за-

дачам, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 
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современных 

методов ла-

бораторной и 

инструмен-

тальной диа-

гностики за-

болеваний у 

детей. Кли-

ническую 

картину со-

стояний, тре-

бующих экс-

тренной и 

неотложной 

помощи де-

тям. Клини-

ческую кар-

тину болез-

ней и состоя-

ний, требую-

щих 

оказания 

паллиатив-

ной меди-

цинской по-

мощи детям. 

Междуна-

родную клас-

сификацию 

болезней и 

проблем, 

связанных со 

здоровьем. 

вредностях, 

жилищных 

условиях, не-

благоприят-

ных соци-

ально-гигие-

нических 

факторах, 

воздейству-

ющих на ре-

бенка. Полу-

чать инфор-

мацию об 

анамнезе 

жизни ре-

бенка и 

анамнезе за-

болевания. 

Анализиро-

вать и интер-

претировать 

полученную 

информацию 

от детей и их 

родителей. 

Проводить и 

интерпрети-

ровать ре-

зультаты фи-

зикального 

обследова-

ния детей 

различного 

возраста. 

Обосновы-

вать необхо-

димость и 

объем лабо-

раторного и 

инструмен-

тального об-

следования 

детей и ин-

терпретиро-

вать их ре-

зультаты. 

Обосновы-

вать необхо-

димость 

направления 

детей на кон-

сультацию к 

дифференци-

ального диа-

гноза с дру-

гими болез-

нями и 

постановки 

диагноза в 

соответствии 

с действую-

щей Между-

народной 

статистиче-

ской класси-

фикацией 

болезней и 

проблем, 

связанных со 

здоровьем. 
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специали-

стам и интер-

претировать 

результаты 

осмотра. 

5. ПК-6 Готовность 

к ведению и 

лечению па-

циентов, 

нуждаю-

щихся в 

оказании 

педиатриче-

ской меди-

цинской по-

мощи. 

Правила по-

лучения доб-

ровольного 

информиро-

ванного со-

гласия 

родителей 

(законных 

представите-

лей) и детей 

старше 15 

лет на 

проведение 

лечения. 

Принципы 

назначения 

лечебного 

питания с 

учетом воз-

раста ре-

бенка, диа-

гноза и кли-

нической 

картины бо-

лезни; совре-

менные ме-

тоды меди-

каментозной  

и немедика-

ментозной 

терапии 

наследствен-

ных болез-

ней и состоя-

ний 

у детей в со-

ответствии с 

действую-

щими клини-

ческими 

рекоменда-

циями (про-

токолами ле-

чения), по-

рядками ока-

зания 

медицинской 

помощи и с 

Составлять 

план лече-

ния, назна-

чать диетоте-

рапию, меди-

каментозную 

и немедика-

ментозную 

терапию с 

учетом воз-

раста ре-

бенка, диа-

гноза и кли-

нической 

картины бо-

лезни в соот-

ветствии с 

действую-

щими клини-

ческими ре-

комендаци-

ями (прото-

колами лече-

ния), 

порядками 

оказания ме-

дицинской 

помощи и с 

учетом стан-

дартов 

медицинской 

помощи. 

Разъяснять 

детям, их ро-

дителям (за-

конным 

представите-

лям) и ли-

цам, осу-

ществляю-

щим уход за 

ребенком, 

необходи-

мость и пра-

вила приема 

медикамен-

тозных 

средств, 

Навыками 

разработки 

плана лече-

ния детей с 

учетом кли-

нической 

картины за-

болевания. 

Назначением 

диетотера-

пии, медика-

ментозной и 

немедика-

ментозной 

терапии в со-

ответствии с 

возрастом 

детей и кли-

нической 

картины за-

болевания.  

Навыками 

формирова-

ния у детей, 

их родителей 

(законных 

представите-

лей) и лиц, 

осуществля-

ющих уход 

за ребенком, 

привержен-

ности лече-

нию. 

Алгорит-

мами оказа-

ния экстрен-

ной и неот-

ложной ме-

дицинской 

помощи де-

тям.  

Оценкой эф-

фективности 

и безопасно-

сти медика-

ментозной и 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собесе-

дование 

по ситу-

ацион-

ным за-

дачам, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 
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учетом стан-

дартов меди-

цинской по-

мощи. Меха-

низм дей-

ствия лекар-

ственных 

препаратов; 

медицинские 

показания и 

противопо-

казания к их 

применению; 

осложнения, 

вызванные 

их примене-

нием.  

Принципы и 

правила про-

ведения ме-

роприятий 

при оказании 

медицинской 

помощи де-

тям при вне-

запных ост-

рых заболе-

ваниях и со-

стояниях. 

Принципы и 

правила ока-

зания палли-

ативной ме-

дицинской 

помощи де-

тям. 

проведения 

немедика-

ментозной 

терапии. 

Оказывать 

экстренную 

и неотлож-

ную меди-

цинскую по-

мощь при 

внезапных 

острых забо-

леваниях и 

состояниях.  

Оказывать 

паллиатив-

ную меди-

цинскую по-

мощь детям. 

Анализиро-

вать дей-

ствие лекар-

ственных 

препаратов 

по совокуп-

ности 

их фармако-

логического 

воздействия 

на организм  

ребенка. 

немедика-

ментозной  

терапии у де-

тей. 

 

6. ПК-8 Готовность 

к примене-

нию при-

родных ле-

чебных фак-

торов, ле-

карствен-

ной, неме-

дикаментоз-

ной терапии 

и других ме-

тодов у па-

циентов, 

нуждаю-

щихся в ме-

дицинской 

Показания 

для направ-

ления детей 

с нарушени-

ями, приво-

дящими к 

ограничению 

их жизнедея-

тельности, в 

службу ран-

ней помощи, 

в медицин-

ские органи-

зации, 

оказываю-

щие паллиа-

тивную 

Направлять 

детей с нару-

шениями, 

приводя-

щими к 

ограничению 

их жизнедея-

тельности, в 

службу ран-

ней помощи, 

в медицин-

ские органи-

зации, 

оказываю-

щие паллиа-

тивную ме-

дицинскую 

Алгорит-

мами опре-

деления 

нарушений в 

состоянии 

здоровья де-

тей, приво-

дящих к 

ограничению 

их жизнедея-

тельности. 

Порядками 

направления 

детей с  огра-

ничением их 

жизнедея-

тельности, в 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собесе-

дование 

по ситу-

ацион-

ным за-

дачам, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 
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реабилита-

ции и сана-

торно-ку-

рортном ле-

чении 

медицин-

скую по-

мощь, в фе-

деральные 

учреждения 

медико-со-

циальной 

экспертизы. 

Методы кон-

троля выпол-

нения инди-

видуальной 

программы 

реабилита-

ции ребенка-

инвалида, 

составлен-

ной врачом 

по медико-

социальной 

экспертизе. 

Мероприя-

тия по реаби-

литации  

детей с хро-

ническими 

заболевани-

ями, детей-

инвалидов 

 Медицин-

ские показа-

ния и проти-

вопоказания 

к проведе-

нию реаби-

литационных 

мероприя-

тий. Пере-

чень врачей-

специали-

стов, участ-

вующих в 

проведении 

реабилита-

ционных ме-

роприятий.   

Медицин-

ские показа-

ния и проти-

вопоказания 

к назначе-

нию сана-

торно-

помощь де-

тям, в феде-

ральные 

учреждения 

медико-со-

циальной 

экспертизы. 

Оценивать 

выполнение 

индивиду-

альной про-

граммы реа-

билитации 

ребенка-ин-

валида, со-

ставленной 

врачом по 

медико-со-

циальной 

экспертизе.  

Определять 

медицинские 

показания и 

противопо-

казания, вра-

чей-специа-

листов для 

проведения 

реабилита-

ционных 

мероприятий 

среди  

детей с хро-

ническими 

заболевани-

ями и детей-

инвалидов в 

соответствии 

с действую-

щими клини-

ческими ре-

комендаци-

ями 

(протоко-

лами лече-

ния), поряд-

ками оказа-

ния меди-

цинской по-

мощи и с 

учетом стан-

дартов и 

службу ран-

ней помощи; 

для прохож-

дения ме-

дико-соци-

альной экс-

пертизы; в 

медицинские 

организации, 

оказываю-

щие паллиа-

тивную ме-

дицинскую 

помощь. 

Навыками 

контроля вы-

полнения ин-

дивидуаль-

ной про-

граммы реа-

билитации 

детей-инва-

лидов, со-

ставленной 

врачом по 

медико-со-

циальной 

экспертизе. 

Навыками 

контроля вы-

полнения ме-

дицинских 

мероприятий 

по реабили-

тации 

длительно и 

часто болею-

щих детей, 

детей с хро-

ническими 

заболевани-

ями. Оцен-

кой эффек-

тивности и 

безопасности  

реабилита-

ции дли-

тельно и ча-

сто болею-

щих детей, 

детей с 

хрониче-

скими 
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курортного 

лечения. 

 

медицинской 

помощи. 

Контролиро-

вать выпол-

нение и оце-

нивать эф-

фективность 

и безопас-

ность реаби-

литационных 

мероприя-

тий. 

заболевани-

ями и детей-

инвалидов. 

 

Раздел 2. Объем дисциплины (модуля) и виды учебной работы 

Общая трудоемкость дисциплины составляет 3 зачетные единицы, 108 час. 

Вид учебной работы 
Всего 

часов 

Семестры 

№ 3 № 4 

1 2 3 4 

Контактная работа (всего) 72 24 48 

в том числе:    

Лекции (Л) 6 2 4 

Практические занятия (ПЗ) 36 12 24 

Семинары (С) 30 10 20 

Самостоятельная работа (всего) 36 12 24 

в том числе:    

- Подготовка к занятиям (проработка учеб-

ного материала по конспектам лекций и 

учебной литературе) 

18 6 12 

- Работа с вопросами, тестами и задачами 

для самопроверки 

9 3 6 

- Подготовка к текущему контролю и проме-

жуточной аттестации 

9 3 6 

Вид промежуточной аттестации зачет +  + 

Общая трудоемкость (часы) 108 36 72 

Зачетные единицы 3 1 2 

 

Раздел 3. Содержание дисциплины (модуля), структурированное по темам (разделам)  

 

3.1. Содержание разделов дисциплины (модуля) 

 

№ 

п/п 

Код компе-

тенции 

Наименование раз-

дела дисциплины 

(модуля) 

Содержание раздела (темы разделов) 

1 2 3 4 

1. УК-1,       

ПК-1, ПК-5 

Вопросы организа-

ции медико-генетиче-

ской помощи 

Тема 1. Вопросы врачебной этики и деон-

тологии (семинар) 

Тема 2. Неонатальный генетический скри-

нинг (семинар) 

2. УК-1,       

ПК-1, ПК-5 

Основы генетики че-

ловека 

Тема 1. Молекулярные и цитологические  

основы наследственности. Гены и при-

знаки. Изменчивость (лекция) 
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Тема 2. Молекулярные и цитогенетиче-

ские основы наследственности (семинар) 

Тема 3. Гены и признаки. Изменчивость. 

(семинар) 

3. УК-1,       

ПК-1, ПК-2, 

ПК-5, ПК-6, 

ПК-8 

Клиническая гене-

тика. Характеристика 

наследственных забо-

леваний 

Тема 1. Хромосомные болезни (лекция, 

семинар, практическое занятие) 

Тема 2. Моногенные болезни (лекция, се-

минар, практическое занятие) 

Тема 3. Болезни с наследственным пред-

расположением (семинар, практическое 

занятие) 

4. УК-1, 

ПК-5 

Лабораторные ме-

тоды диагностики 

наследственных бо-

лезней 

Тема 1. Цитогенетические методы диа-

гностики наследственных болезней (прак-

тическое занятие) 

Тема 2. Биохимические и молекулярно-ге-

нетические методы оценки диагностики 

наследственных болезней (практическое 

занятие) 

5. УК-1, 

ПК-1,ПК-2 

 

Профилактика 

наследственных бо-

лезней 

Тема 1. Медико-генетическое консульти-

рование  (практическое занятие) 

Тема 2. Преконцепционная профилактика  

(практическое занятие) 

Тема 3. Пренатальная диагностика 

наследственных болезней  (практическое 

занятие) 

 

3.2. Разделы дисциплины (модуля) и междисциплинарные связи с обеспечиваемыми  

       (последующими) дисциплинами 

№ 

п\п 

Наименование обеспечиваемых 

(последующих) дисциплин 

№ № разделов данной дисциплины, необходи-

мых для изучения обеспечиваемых (последую-

щих) дисциплин 

1 2 3 4 5 

1 Производственная (клиниче-

ская) практика (базовая часть)  
+ + + + + 

2 Производственная (клиниче-

ская) практика (вариативная 

часть) 

+ + + + + 

 

3.3. Разделы дисциплины (модуля) и виды занятий 

 

№  

п/п 

Наименование раздела дисциплины           

(модуля) 
Л ПЗ ЛЗ Сем СРС 

Всего 

часов 
1 2 3 4 5 6 7 8 

1 Вопросы организации медико-генетической 

помощи 
- - - 6 3 9 

2 Основы генетики человека 2 - - 4 3 9 

3 Клиническая генетика.  Характеристика 

наследственных заболеваний 
4 22 - 20 24 70 

4 Лабораторные методы диагностики наслед-

ственных болезней 
- 6 - - 3 9 

5 Профилактика наследственных болезней - 6 - - 3 9 

 Зачетное занятие  2    2 
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 Вид промежуточной 

аттестации: 

зачет 
зачет 

+ 

  

 Итого: 6 36 - 30 36 108 
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3.4. Тематический план лекций 

 

№  

п/п 

№ раздела 

дисциплины 
Тематика лекций Содержание лекций 

Трудоемкость 

(час) 

№ 

сем.3 

№ 

сем.4 
1 2 3 4 7 8 

1 2 Молекулярные и 

цитогенетиче-

ские основы 

наследственно-

сти. 

Гены и признаки. 

Изменчивость. 

 

Структура гена. Хромосомы и 

хромосомный набор, основные 

понятия. 

Законы передачи наследственных 

признаков. Ненаследственная 

форма изменчивости. Тератоге-

нез. Механизмы тератогенеза и 

факторы: физические, химиче-

ские, биологические. 

2 

 

2 3 Хромосомные 

болезни. 

Эпидемиология. Вклад хромосом-

ных аномалий в летальность и 

наследственные патологические 

изменения у человека. Типы ге-

номных и хромосомных мутаций. 

Классификация хромосомных бо-

лезней. Патогенез. Хромосомные 

болезни, обусловленные наруше-

нием числа хромосом: синдром 

Дауна, синдром  Патау, синдром 

Эдвардса, Шерешевского-Тер-

нера, Кляйнфельтера. Хромосом-

ные болезни, обусловленные 

структурными перестройками 

хромосом: синдром Вольфа-Хир-

шхорна, кошачьего крика 

 

2 

3 3 Моногенные бо-

лезни. 

Эпидемиология. Вклад моноген-

ных болезней  в летальность и 

наследственные патологические 

изменения у человека.  Классифи-

кация  моногенных заболеваний 

по типу наследования. Ауто-

сомно-доминантный тип наследо-

вания, основные закономерности 

проявлений. Клинические особен-

ности в неонатальном периоде. 

Аутосомно-рецессивный тип 

наследования, основные законо-

мерности проявлений. Клиниче-

ские особенности в неонатальном 

периоде. Рецессивный, сцеплен-

ный с Х-хромосомой тип наследо-

вания. Клинические особенности в 

неонатальном периоде. Доминант-

ный, сцепленный с Х-хромосомой 

тип наследования. Клинические 

особенности в неонатальном 

 

2 
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периоде. 

Итого 2 4 

 

 

3.5. Тематический план  практических занятий (семинаров) 

       Семинарские занятия  

№ 

п/п 

№ раздела 

дисциплины 

Тематика семина-

ров 
Содержание семинарских занятий 

Трудоемкость 

(час) 

№ 

сем. 3 

№ 

сем. 4 
1 2 3 4 7 8 

1 1 Вопросы врачебной 

этики и деонтологии 

Этические вопросы медицинской ге-

нетики. Этические принципы ме-

дико-генетической службы. Медико-

генетическое консультирование: эти-

ческие принципы. Этические ас-

пекты генетического тестирования. 

Право на информацию о результатах 

генетического тестирования. Инфор-

мационное согласие. Этические ас-

пекты пренатальной диагностики. 

Этические проблемы генотерапии. 

2  

2 1 Неонатальный гене-

тический скрининг. 

Основные свойства просеивающей 

программы. Рекомендации ESHG по 

организации программ генетиче-

ского скрининга. Пять этапов прове-

дения скрининга новорожденных на 

наследственные болезни в РФ. Орга-

низация неонатального скрининга. 

Наиболее частые ошибки при практи-

ческой реализации скрининга.   

4  

3 2 Молекулярные и ци-

тогенетические ос-

новы наследствен-

ности. 

Структура гена. Хромосомы и хро-

мосомный набор, основные понятия. 

2  

4 2 Гены и признаки. 

Изменчивость. 

 

Законы передачи наследственных 

признаков. Ненаследственная форма 

изменчивости. Тератогенез. Меха-

низмы тератогенеза и факторы: фи-

зические, химические, биологиче-

ские. 

2  

5 3 Хромосомные бо-

лезни. 

Хромосомные болезни, обусловлен-

ные нарушением числа соматических 

хромосом: синдром Дауна, синдром 

Патау, синдром Эдвардса. Хромо-

сомные болезни, обусловленные 

нарушением числа половых  хромо-

сом: синдром  Шерешевского-Тер-

нера, синдром Кляйнфельтера, три-

пло-Х. Хромосомные болезни, обу-

словленные структурными пере-

стройками хромосом: синдром 

Вольфа-Хиршхорна, « кошачьего 

 8 
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крика», синдром Альфи (моносомия 

9р), синдром Орбели. 

6 3 Моногенные бо-

лезни. 

Особенности передачи признаков, 

генеалогический анализ и клиниче-

ские проявления при различных ти-

пах передачи патологического гена. 

Наиболее часто встречающиеся ген-

ные заболевания неонатального пе-

риода. Муковисцидоз. Фенилкетону-

рия. Врожденный гипотиреоз. Адре-

ногенетальный синдром. Галактозе-

мия. Группа наследственных заболе-

ваний соединительной ткани. (син-

дром Марфана, синдром Элерса-

Данлоса). Несовершенный остеоге-

нез. Наследственные желтухи, мани-

фестирующие в неонатальном пери-

оде (Ротора, Жильбера, Дубина-

Джонсона, Криглера –Найяра). 

 9 

7 3 Болезни с наслед-

ственным предрас-

положением.   

Эпидемиология. Формирование 

групп риска по реализации генетиче-

ского риска болезней с наследствен-

ным предрасположением. Вклад бо-

лезней с наследственным предраспо-

ложением в летальность и наслед-

ственные патологические изменения 

у человека.  Генеалогическая гене-

тика и многофакторные заболевания. 

Модели мультифакториального 

наследования. Влияние факторов 

внешней среды на «молчащие гены». 

Разновидности диатезов. 

 3 

Итого 10 20 

 

     Практические занятия  

№ 

п/п 

№ раздела 

дисциплины 

Тематика практиче-

ских занятий  
Содержание практических занятий 

Трудоемкость 

(час) 

№ 

сем. 3 

№ 

сем. 4 
1 2 3 4 7 8 

1 4 Цитогенетические 

методы диагностики 

наследственных бо-

лезней. 

Цитогенетические методы. Полу-

чение препаратов митотических 

хромосом. Окраска препаратов. 

Молекулярно-цитогенетические 

методы. Показания для проведения 

цитогенетических исследований. 

3  

2 4 Биохимические и 

молекулярно-гене-

тические методы 

оценки диагностики 

наследственных бо-

лезней. 

Биохимические методы Хромато-

графические методы анализа. 

Масс-спектрометрия. Тандемная 

масс-спектрометрия. Молеку-

лярно-генетические методы. Пока-

зания к молекулярно-генетиче-

скому тестированию. Виды 

3  
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молекулярно-генетической диагно-

стики. Типы нарушений, определя-

емых молекулярно-генетическими 

методами.  

3 5 Медико-генетиче-

ское консультирова-

ние. 

Медико-генетическое консульти-

рование в неонатальной практике. 

Три уровня медико-генетического 

консультирования. Задачи каждого 

уровня. Основные принципы гене-

тического скрининга. Основные 

этапы программы неонатального 

скрининга. Общая схема организа-

ции программы неонатального 

скрининга. 

2  

4 5 Периконцепционная 

профилактика. 

Действие ионизирующей радиации 

на гаметы. Действие гормонов, ал-

коголя, никотина, антибактериаль-

ных препаратов. Периконцепцион-

ная профилактика в группах риска. 

Периконцепционная профилактика 

на популяционном уровне. Эффек-

тивность периконцепционной про-

филактики.  

2  

5 5 Пренатальная диа-

гностика наслед-

ственных болезней. 

Понятие о первичной, вторичной и 

третичной профилактике наслед-

ственных заболеваний. Неинвазив-

ные и инвазивные методы. Прена-

тальный консилиум.  

2  

6 3 Хромосомные бо-

лезни. 

Хромосомные болезни, обуслов-

ленные нарушением числа сомати-

ческих  хромосом: синдром Дауна, 

синдром  Патау, синдром Эдвардса. 

Хромосомные болезни, обуслов-

ленные нарушением числа половых 

хромосом: синдром Шерешев-

ского-Тернера, синдром Кляйн-

фельтера, трипло-Х. Хромосомные 

болезни, обусловленные структур-

ными перестройками хромосом: 

синдром Вольфа-Хиршхорна, «ко-

шачьего крика», синдром Альфи 

(моносомия 9р), синдром Орбели. 

 12 

7 3 Моногенные бо-

лезни. 

Особенности передачи признаков, 

генеалогический анализ и клиниче-

ские проявления при различных ти-

пах передачи патологического гена. 

Наиболее часто встречающиеся 

генные заболевания неонатального 

периода. Муковисцидоз. Фенилке-

тонурия. Врожденный гипотиреоз. 

Адреногенетальный синдром. Га-

лактоземия. Группа наследствен-

ных заболеваний соединительной 

 9 
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ткани (синдром Марфана, синдром 

Элерса-Данлоса). Несовершенный 

остеогенез. Наследственные жел-

тухи, манифестирующие в неона-

тальном периоде (Ротора, Жиль-

бера, Дубина-Джонсона, Криглера 

–Найяра). 

8 3 Болезни с наслед-

ственным предрас-

положением.   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Зачетное занятие 

Эпидемиология. Формирование 

групп риска по реализации генети-

ческого риска болезней с наслед-

ственным предрасположением. 

Вклад болезней с наследственным 

предрасположением в летальность 

и наследственные патологические 

изменения у человека.  Генеалоги-

ческая генетика и многофакторные 

заболевания. Модели мультифакто-

риального наследования. Влияние 

факторов внешней среды на «мол-

чащие гены». Разновидности диате-

зов. 

Тест, собеседование по ситуацион-

ным задачам, прием практических 

навыков 

 1 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

2 

Итого:  12 24 

 

3.6. Самостоятельная работа обучающегося 

№ 

п/п 

№ се-

местра 

Наименование раздела 

дисциплины (модуля) 
Виды СРС 

Всего 

часов 
1 2 3 4 5 

1 3 Вопросы организации 

медико-генетической по-

мощи 

- Подготовка к занятиям (прора-

ботка учебного материала по кон-

спектам лекций и учебной литера-

туре) 

- Работа с вопросами, тестами и за-

дачами для самопроверки 

- Подготовка к текущему контролю 

и промежуточной аттестации  

3 

2 Основы генетики чело-

века 

- Подготовка к занятиям (прора-

ботка учебного материала по кон-

спектам лекций и учебной литера-

туре) 

- Работа с вопросами, тестами и за-

дачами для самопроверки 

- Подготовка к текущему контролю 

и промежуточной аттестации 

3 

3 Лабораторные методы 

диагностики наслед-

ственных болезней 

- Подготовка к занятиям (прора-

ботка учебного материала по кон-

спектам лекций и учебной литера-

туре) 

- Работа с вопросами, тестами и за-

дачами для самопроверки 

3 
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- Подготовка к текущему контролю 

и промежуточной аттестации 

4 Профилактика наслед-

ственных болезней 

- Подготовка к занятиям (прора-

ботка учебного материала по кон-

спектам лекций и учебной литера-

туре) 

- Работа с вопросами, тестами и за-

дачами для самопроверки 

- Подготовка к текущему контролю 

и промежуточной аттестации 

3 

Итого часов в семестре: 12 

1 4 Клиническая генетика. 

Характеристика наслед-

ственных заболеваний 

- Подготовка к занятиям (прора-

ботка учебного материала по кон-

спектам лекций и учебной литера-

туре) 

- Работа с вопросами, тестами и за-

дачами для самопроверки 

- Подготовка к текущему кон-

тролю и промежуточной аттеста-

ции 

24 

Итого часов в семестре: 24 

Всего часов на самостоятельную работу: 36 

 

3.7. Лабораторный практикум – не предусмотрен учебным планом 

 

3.8. Примерная тематика курсовых проектов (работ), контрольных работ – не преду-

смотрены учебным планом  

 

Раздел 4. Перечень учебно-методического и материально-технического обеспечения 

дисциплины (модуля) 

 

4.1. Перечень учебно-методического обеспечения для самостоятельной работы обучаю-

щихся по дисциплине (модулю) 

- методические указания по изучению дисциплины (Рысева Л.Л., Вязникова М.Л., 2018) 

 

4.2. Перечень основной и дополнительной учебной литературы, необходимой для освое-

ния дисциплины (модуля) 

4.2.1. Основная литература  

№ 

п/п 
Наименование Автор (ы) 

Год, место 

издания 

Кол-во экземпля-

ров 

в библиотеке 

Наличие в 

ЭБС 

1 2 3 4 5 6 

1 

Наследственные бо-

лезни: националь-

ное   руководство + 

эл. опт. диск (CD-

ROM) 

Н. П. Бочков, 

Е. К. Гинтер, 

В. П. Пузы-

рев 

2017 

М.: 

"ГЭОТАР-

Медиа" 

2 

ЭБС "Кон-

сультант 

врача" 

2 Неонатология: в 2 т.: 

учебное пособие. в 

2-х т., 6-е изд., испр. 

и доп.   

Шабалов 

Н.П. 

2016 

М.: 

"ГЭОТАР-

Медиа" 

2016 

1 

 

 

10 

ЭБС "Кон-

сультант 

врача" 
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4.2.2. Дополнительная литература  

№ 

п/

п 

Наименование Автор (ы) 
Год, место изда-

ния 

Кол-во эк-

земпляров 

в библио-

теке 

Наличие в 

ЭБС 

1 2 3 4 5 6 

1 Пренатальная диа-

гностика наслед-

ственных заболе-

ваний и врожден-

ных пороков раз-

вития: учебное по-

собие  

Козвонин 

В.А., 

Косых А.А,            

Родина Н. Е. 

2011 

Киров: ГБОУ 

ВПО Кировская 

ГМА Мин-

здравсоцразвития 

РФ 

10 ЭБС           

Кировского 

ГМУ 

2 Клиническая гене-

тика 

Бочков Н.П.,        

Пузырев 

В.П.,   Смир-

нихина С.А. 

2018 

М.: ГЭОТАР-

Медиа 

30 - 

3  Наследственные 

болезни  в прак-

тике врача-педи-

атра. Учебное по-

собие для системы 

послевузовского 

образования вра-

чей.  

Соловьева 

Г.В.,  

Муратова 

Н.Г.,  

Вязникова 

М.Л. 

2011 

Киров: ГБОУ 

ВПО Кировская 

ГМА Мин-

здравсоцразвития 

РФ 

- ЭБС             

Кировского 

ГМУ 

     

4 

Лабораторные и 

функциональные 

исследования в 

практике педиатра 

Кильдиярова 

Р.Р. 

М.: ГЭОТАР-Ме-

диа, 2017 

- ЭБС      

«Консуль-

тант врача" 

 

4.3. Перечень ресурсов информационно-телекоммуникационной сети «Интернет», необ-

ходимых для освоения дисциплины (модуля)  

1. Официальный сайт Союза педиатров России. Адрес сайта: www.pediatr-rus-

sia.ru/rews/recomend 

Клинические рекомендации: 

1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиопте-

рина у детей». Министерство здравоохранения       Российской Федерации, Союз педиатров 

России. 2017.  

Официальный сайт Союза педиатров России www.pediatr-russia.ru. 

2. Клинические рекомендации «Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения       

Российской Федерации, Союз педиатров России. 2016. Официальный сайт Союза педиатров 

России www.pediatr-russia.ru. 

3. Клинические рекомендации «Пропионовая ацидурия (ацидемия) у детей. Министерство 

здравоохранения       Российской Федерации, Союз педиатров России. 2018. Официальный 

сайт Союза педиатров России www.pediatr-russia.ru. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения       

Российской Федерации, Союз педиатров России. 2016. Официальный сайт Союза педиатров 

России www.pediatr-russia.ru. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения       Рос-

сийской Федерации, Союз педиатров России. 2017. Официальный сайт Союза педиатров 

России www.pediatr-russia.ru. 

http://www.pediatr-russia.ru/rews/recomend
http://www.pediatr-russia.ru/rews/recomend
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
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6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здраво-

охранения       Российской Федерации, Союз педиатров России. 2018. Официальный сайт Со-

юза педиатров России www.pediatr-russia.ru. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения       

Российской Федерации, Союз педиатров России. 2016. Официальный сайт Союза педиатров 

России www.pediatr-russia.ru. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здраво-

охранения       Российской Федерации, Союз педиатров России. 2017. Официальный сайт Со-

юза педиатров России www.pediatr-russia.ru. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здраво-

охранения       Российской Федерации, Союз педиатров России. 2016. Официальный сайт Со-

юза педиатров России www.pediatr-russia.ru. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здраво-

охранения       Российской Федерации, Союз педиатров России. Министерство здравоохране-

ния       Российской Федерации, Союз педиатров России. 2016. Официальный сайт Союза пе-

диатров России www.pediatr-russia.ru. 

11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здра-

воохранения       Российской Федерации, Союз педиатров России. 2016. Официальный сайт 

Союза педиатров России www.pediatr-russia.ru. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здра-

воохранения       Российской Федерации, Союз педиатров России. 2016. Официальный сайт 

Союза педиатров России www.pediatr-russia.ru. 

13. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство 

здравоохранения       Российской Федерации, Союз педиатров России. 2016. Официальный 

сайт Союза педиатров России www.pediatr-russia.ru. 

14. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здраво-

охранения       Российской Федерации, Союз педиатров России. 2018. Официальный сайт Со-

юза педиатров России www.pediatr-russia.ru. 

15. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здраво-

охранения       Российской Федерации, Союз педиатров России. 2018. Официальный сайт Со-

юза педиатров России www.pediatr-russia.ru. 

16. Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здраво-

охранения       Российской Федерации, Союз педиатров России. 2016. Официальный сайт Со-

юза педиатров России www.pediatr-russia.ru. 

 

4.4. Перечень информационных технологий, используемых для осуществления образо-

вательного процесса по дисциплине (модулю), программного обеспечения и информаци-

онно-справочных систем 

      В учебном процессе используется лицензионное программное обеспечение: 

1. Договор MicrosoftOffice (версия 2003) №0340100010912000035_45106 от 12.09.2012 г. 

(срок действия договора - бессрочный), 

2. Договор MicrosoftOffice (версия 2007) №0340100010913000043_45106 от 02.09.2013 г. 

(срок действия договора - бессрочный), 

3. Договор Антивирус Kaspersky Endpoint Security для бизнеса – Стандартный Russian 

Edition. 100-149 Node 1 year Educational Renewal License от 12.07.2018, лицензии 685В-

МУ\05\2018 (срок действия – 1 год), 

4. Автоматизированная система тестирования Indigo Договор № Д53783/2 от 02.11.2015 

(срок действия бессрочный, 1 год технической поддержки). 

5. Медицинская информационная система (КМИС) (срок действия договора - бессрочный). 

 

Обучающиеся обеспечены доступом (удаленным доступом) к современным профессио-

нальным базам данных и информационно-справочным системам: 

http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
http://www.pediatr-russia.ru/
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1) Научная электронная библиотека e-LIBRARY. Режим доступа: http://www.e-

library.ru/. 

2) Справочно-поисковая система Консультант Плюс – ООО «КонсультантКиров». 

3) «Электронно-библиотечная система Кировского ГМУ». Режим доступа: 

http://elib.kirovgma.ru/. 

4) ЭБС «Консультант студента» - ООО «ИПУЗ». Режим доступа: 

http://www.studmedlib.ru. 

5) ЭБС «Университетская библиотека онлайн» - ООО «НексМедиа». Режим доступа: 

http://www.biblioclub.ru. 

6) ЭБС «Консультант врача» - ООО ГК «ГЭОТАР». Режим доступа: 

http://www.rosmedlib.ru/ 

7) ЭБС «Айбукс» - ООО «Айбукс». Режим доступа: http://ibooks.ru. 

 

4.5. Описание материально-технической базы, необходимой для осуществления образо-

вательного процесса по дисциплине (модулю) 
В процессе преподавания дисциплины (модуля) используются следующие специальные поме-

щения: 

- аудитории, оборудованные мультимедийными и иными средствами обучения, позволя-

ющими использовать симуляционные технологии, с типовыми наборами профессиональных 

моделей и результатов лабораторных и инструментальных исследований в количестве, позво-

ляющем обучающимся осваивать умения и навыки, предусмотренные профессиональной де-

ятельностью, индивидуально (КОГБУЗ «Кировская областная детская клиническая боль-

ница», г. Киров, ул. Менделеева, 16: конференц-зал (67 м2).); учебные аудитории кафедры пе-

диатрии №1(16 м2), №2 (12 м2); ассистентская (16,7 м2). 

- помещения, предусмотренные для оказания медицинской помощи пациентам, в том 

числе связанные с медицинскими вмешательствами, оснащенные специализированным обо-

рудованием и (или) медицинскими изделиями (тонометр, стетоскоп, фонендоскоп, термометр, 

медицинские весы, ростомер, набор и укладка для экстренных профилактических и лечебных 

мероприятий, электрокардиограф, облучатель бактерицидный, электронные весы для детей до 

года, пособия для оценки психофизического развития ребенка, аппарат для измерения артери-

ального давления с детскими манжетками, пеленальный стол, сантиметровые ленты) и рас-

ходным материалом в количестве, позволяющем обучающимся осваивать умения и навыки, 

предусмотренные профессиональной деятельностью, индивидуально, а также иное оборудо-

вание, необходимое для реализации программы ординатуры (КОГБУЗ «Кировская областная 

детская клиническая больница», г. Киров, ул. Менделеева, 16: профильные отделения стаци-

онара и учебные аудитории кафедры педиатрии №1, №2). 

Специальные помещения укомплектованы специализированной мебелью и техниче-

скими средствами обучения, служащими для представления учебной информации большой 

аудитории. 

Для проведения занятий лекционного типа предлагаются наборы демонстрационного 

оборудования и учебно-наглядных пособий, обеспечивающие тематические иллюстрации, со-

ответствующие рабочей программе дисциплины. 

Помещения для самостоятельной работы обучающихся оснащены компьютерной тех-

никой с возможностью подключения к сети "Интернет" и обеспечены доступом в электрон-

ную информационно-образовательную среду организации. 

Аппаратура и приборы, используемые в образовательном процессе: 

КОГБУЗ «Кировская областная детская клиническая больница» г. Киров, ул. Менделеева, 16 
Педиатрическое отделение детей до  года 

 

Инкубатор для новорожденных  реанимационный  

41012400219 
1 

 

Инкубатор для новорожденных 41012400257 1 

Инкубатор для новорожденных Ohmeda Ohio 1 

http://www.e-library.ru/
http://www.e-library.ru/
http://elib.kirovgma.ru/
http://www.studmedlib.ru/
http://www.rosmedlib.ru/
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Инкубатор для новорожденных Amelie 41012400904 1 

Инкубатор для новорожденных 71012401043 1 

Монитор-сигнализатор задержки дыхания детский «Бэби Сенс» 

41012400265 - 41012400268 
4 

 

Установка фототерапевтическая CHS-RU-34 

41012400343, 41012400347 
2 

 

Лампа для фототерапии новорожденных  41012400263, 41012400264 2 

Устройство для пролонгированного в/в введения лекарств ДШВ-1 «Утес» 

ОАО 21013400150 
1 

 

Насос инфузионный Перфузор Компакт С 

41012400712, 71012401054 
2 

 

Увлажнитель кислорода-пузырьковый XY98В11Armed 

71012401056 - 71012401058 
3 

 

Шприцевой насос Roche Litus Р-1800 

41012400907 – 41012400922 
16 

 

Дозатор шприцевой ДШВ-1 41012401045 - 41012401052 8 

Монитор жизненно важных функций с датчиками для новорожденных 1 

 

Пульсоксиметр для новорожденных 1 

Анализатор газов и кислотно-основного состояния крови 1 

Монитор церебральных функций для новорожденного 1 

Отсасыватель хирургический электрический 71012401061 1 

Весы электронные ВМЭ-1-15  71012401069 1 

Наборы для катетеризации вен для новорожденных (центральных, перифе-

рических, глубокие венозные линии) (без номера) 
5 

 

Желудочные зонды для новорожденных (без номера) 5 

Ультрафиолетовый бактерицидный облучатель 41012401059 1 

Облучатель-рециркулятор РБ-06-Я-ФП 71012401060 1 

 

Раздел 5. Методические рекомендации по организации изучения дисциплины (модуля) 

Процесс изучения дисциплины предусматривает: контактную (работа на лекциях, 

практических и  семинарских занятиях) и самостоятельную работу.  

Основное учебное время выделяется на практические занятия.  

В качестве основных форм организации учебного процесса по дисциплине выступают 

классические лекционные и практические занятия (с использованием интерактивных техно-

логий обучения), а также самостоятельная работа обучающихся. 

При изучении учебной дисциплины (модуля) обучающимся необходимо освоить 

практические умения по специальности "Педиатрия".  

При проведении учебных занятий кафедра обеспечивает развитие у обучающихся 

навыков командной работы, межличностной коммуникации, принятия решений, лидерских 

качеств (путем проведения интерактивных лекций, групповых дискуссий, ролевых игр, тре-

нингов, анализа ситуаций и имитационных моделей, преподавания дисциплины (модуля) в 

форме курса, составленного на основе результатов научных исследований, проводимых Уни-

верситетом, в том числе с учетом региональных особенностей профессиональной деятельно-

сти выпускников и потребностей работодателей).  

Лекции: 

Классическая лекция. Рекомендуется при изучении тем: «Молекулярные и цитогенетические 

основы наследственности. Гены и признаки. Изменчивость», «Хромосомные болезни», «Мо-

ногенные болезни». 

На лекциях излагаются темы дисциплины, предусмотренные рабочей программой, ак-

центируется внимание на наиболее принципиальных и сложных вопросах дисциплины, 
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устанавливаются вопросы для самостоятельной проработки. Конспект лекций является базой 

при подготовке к практическим занятиям, к зачету, а также для самостоятельной работы. 

Изложение лекционного материала рекомендуется проводить в мультимедийной 

форме. Смысловая нагрузка лекции смещается в сторону от изложения теоретического мате-

риала к формированию мотивации самостоятельного обучения через постановку проблем обу-

чения и показ путей решения профессиональных проблем в рамках той или иной темы. При 

этом основным методом ведения лекции является метод проблемного изложения материала. 

Практические занятия: 

Практические занятия по дисциплине проводятся с целью приобретения практиче-

ских навыков в области педиатрии. 

Практические занятия проводятся в виде собеседований, обсуждений, дискуссий в 

микрогруппах, демонстрации тематических больных и использования наглядных пособий, от-

работки практических навыков на тренажерах, симуляторах центра манипуляционных навы-

ков, решения ситуационных задач, тестовых заданий, разбора клинических больных. 

Выполнение практической работы обучающиеся производят как в устном, так и в 

письменном виде, в виде презентаций и докладов. 

Практическое занятие способствует более глубокому пониманию теоретического ма-

териала учебного дисциплины, а также развитию, формированию и становлению различных 

уровней составляющих профессиональной компетентности обучающихся. 

При изучении дисциплины используются следующие формы практических занятий: 

- семинар традиционный по темам: "Неонатальный генетический скрининг", "Молекулярные 

и цитогенетические основы наследственности", "Гены и признаки. Изменчивость", "Хромо-

сомные болезни", "Моногенные болезни", «Болезни с наследственным предрасположением», 

"Пренатальная диагностика наследственных болезней"  

- семинар-дискуссия по темам: "Вопросы врачебной  этики и деонтологии", "Перикон-

цепционная профилактика". 

- практическое занятие по теме: "Медико-генетическое консультирование", "Хромо-

сомные болезни", "Моногенные болезни", «Болезни с наследственным предрасположением», 

«Цитогенетические методы диагностики наследственных болезней», «Биохимические и моле-

кулярно-генетические методы оценки диагностики наследственных болезней». 

Самостоятельная работа: 

Самостоятельная работа ординаторов подразумевает подготовку по всем разделам дис-

циплины «Медицинская генетика детского возраста» и включает подготовку к занятиям (про-

работка учебного материала по конспектам лекций и учебной литературе), работу с вопро-

сами, тестами и задачами для самопроверки, подготовку к текущему контролю и промежуточ-

ной аттестации. 

Работа с учебной литературой рассматривается как вид учебной работы по дисциплине 

«Медицинская генетика детского возраста» и выполняется в пределах часов, отводимых на её 

изучение (в разделе СРС). Каждый обучающийся обеспечен доступом к библиотечным фон-

дам университета и кафедры. Во время изучения дисциплины обучающиеся (под контролем 

преподавателя) самостоятельно проводят подготовку к занятиям (проработка учебного мате-

риала по конспектам лекций и учебной литературе), работают с вопросами, тестами и зада-

чами для самопроверки, готовятся ко всем видам контроля. Работа обучающегося в группе 

формирует чувство коллективизма и коммуникабельность. Обучение способствует воспита-

нию у обучающихся навыков общения с больным с учетом этико-деонтологических особен-

ностей патологии и пациентов. Самостоятельная работа с пациентами способствует формиро-

ванию должного с этической стороны поведения, аккуратности, дисциплинированности. 

Исходный уровень знаний обучающихся определяется тестированием. 

Текущий контроль освоения дисциплины проводится в форме решения ситуационных 

задач, тестового контроля, приема практических навыков.  

В конце изучения дисциплины (модуля) проводится промежуточная аттестация с ис-

пользованием тестового контроля, собеседования по ситуационным задачам, приема практи-

ческих навыков.   
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Вопросы по дисциплине включены в государственную итоговую аттестацию выпуск-

ников.  

 

Раздел 6. Методические указания для обучающихся по освоению дисциплины (модуля) 

(приложение А) 

Изучение дисциплины следует начинать с проработки данной рабочей программы, 

методических указаний, прописанных в программе, особое внимание уделяется целям, зада-

чам, структуре и содержанию дисциплины.  

Успешное изучение дисциплины требует от обучающихся посещения лекций, актив-

ной работы на практических занятиях, выполнения всех учебных заданий преподавателя, 

ознакомления с базовыми учебниками, основной и дополнительной литературой. Лекции 

имеют в основном обзорный характер и нацелены на освещение наиболее трудных вопросов, 

а также призваны способствовать формированию навыков работы с научной литературой. 

Предполагается, что обучающиеся приходят на лекции, предварительно проработав соответ-

ствующий учебный материал по источникам, рекомендуемым программой. 

Основным методом обучения является самостоятельная работа студентов с учебно-

методическими материалами, научной литературой, Интернет-ресурсами.  

Правильная организация самостоятельных учебных занятий, их систематичность, це-

лесообразное планирование рабочего времени позволяют обучающимся развивать умения и 

навыки в усвоении и систематизации приобретаемых знаний, обеспечивать высокий уровень 

успеваемости в период обучения, получить навыки повышения профессионального уровня. 

Основной формой промежуточного контроля и оценки результатов обучения по дис-

циплине является зачет. На зачете обучающиеся должны продемонстрировать не только тео-

ретические знания, но и практические навыки, полученные на практических занятиях. 

Постоянная активность на занятиях, готовность ставить и обсуждать актуальные про-

блемы дисциплины - залог успешной работы и положительной оценки. 

Подробные методические указания к практическим занятиям и внеаудиторной само-

стоятельной работе по каждой теме дисциплины представлены в приложении А. 

 

 

Раздел 7. Оценочные средства для проведения текущего контроля и промежуточной ат-

тестации обучающихся по дисциплине (модулю) (приложение Б) 

Оценочные средства – комплект методических материалов, нормирующих процедуры 

оценивания результатов обучения, т.е. установления соответствия учебных достижений запла-

нированным результатам обучения и требованиям образовательной программы, рабочей про-

граммы дисциплины.  

ОС как система оценивания состоит из следующих частей: 

1. Перечня компетенций с указанием этапов их формирования в процессе освоения 

образовательной программы. 

2. Показателей и критерий оценивания компетенций на различных этапах их фор-

мирования, описание шкал оценивания. 

3. Типовых контрольных заданий и иных материалов. 

4. Методических материалов, определяющих процедуры оценивания знаний, уме-

ний, навыков и (или) опыта профессиональной деятельности, характеризующих этапы форми-

рования компетенций. 

Оценочные средства для проведения текущего контроля и промежуточной аттестации 

по дисциплине представлены в приложении Б. 
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Специальность 31.08.19 Педиатрия 

(очная форма обучения) 

 

Раздел 1.Вопросы организации медико-генетической помощи 

Тема 1.1:Вопросы врачебной этики и деонтологии (семинар). 

Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клиниче-

ской генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике 

и лечению, периконцепционной и антенатальной профилактике наследственных заболеваний 

у детей, необходимых для самостоятельной профессиональной деятельности по специально-

сти «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем 

проведения профилактических мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансер-

ного наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здо-

ровья детей и подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, ла-

бораторными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней 

у детей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочно-

гомедицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с 

наследственными заболеваниями;  

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы 

и значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных 

представителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здо-

рового образа жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, 

стандарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях.  

- Правила получения добровольного информированного согласия родителей (законных пред-

ставителей) и детей старше 15 лет на проведение лечения. Принципы и правила оказания пал-

лиативной медицинской помощи детям. 
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- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнеде-

ятельности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиатив-

ную медицинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Ме-

тоды контроля выполнения индивидуальной программы реабилитации ребенка-инвалида, со-

ставленной врачом по медико-социальной экспертизе. 

Мероприятия по реабилитации детей с хроническими заболеваниями, детей-инвалидов. 

Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитационных мероприятий. 

Перечень врачей-специалистов, участвующих в проведении реабилитационных мероприятий. 

Медицинские показания и противопоказания к назначению санаторно-курортного лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий 

организм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от 

частных, не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализиро-

вать и систематизировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономер-

ности изучаемых объектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формирова-

нию элементов здорового образа жизни. Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям 

различного возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным пред-

ставителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования 

здорового образа жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

-- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, 

осуществляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и 

хроническихзаболеваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных 

привычках; о профессиональных вредностях, жилищных условиях, неблагоприятных соци-

ально-гигиенических факторах, воздействующих на ребенка. Получать информацию об 

анамнезе жизни ребенка и анамнезе заболевания. Анализировать и интерпретировать полу-

ченную информацию от детей и их родителей.  

- Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и лицам, осуществляющим уход 

за ребенком, необходимость и правила приема медикаментозных средств, проведения неме-

дикаментозной терапии. Оказывать паллиативную медицинскую помощь детям. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в 

службу ранней помощи, в медицинские организации, оказывающие паллиативную медицин-

скую помощь детям, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Оценивать 

выполнение индивидуальной программы реабилитации ребенка-инвалида, составленной вра-

чом по медико-социальной экспертизе. Определять медицинские показания и противопоказа-

ния, врачей-специалистов для проведения реабилитационных мероприятий среди детей-инва-

лидов в соответствии с действующими клиническими рекомендациями (протоколами лече-

ния), порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской по-

мощи. Контролировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитаци-

онных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; 

навыками выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов).  

- Навыками формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, приверженности лечению. 

- Порядками направления детей с ограничением их жизнедеятельности, в службу ранней по-

мощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, оказы-

вающие паллиативную медицинскую помощь. Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальной 
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экспертизе. Навыками контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитацииде-

тей-инвалидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, их родителей 

(законных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работа обучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Этические вопросы медицинской генетики.  

- Этические принципы медико-генетической службы.  

- Медико-генетическое консультирование: этические принципы. 

- Этические аспекты генетического тестирования.  

- Право на информацию о результатах генетического тестирования.  

- Информационное согласие.  

- Этические аспекты пренатальной диагностики. 

- Этические проблемы генотерапии. 

2. Практическая работа. 

- решение тестовых заданий: 

Инструкция: исключите один неправильный ответ 

1. МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКОЕ КОНСУЛЬТИРОВАНИЕ ВЫПОЛНЯЕТ СЛЕДУЮЩИЕ 

ФУНКЦИИ: 

  А) объяснение в доступной форме смысла медико-генетического прогноза 

  Б) помощь в принятии правильного решения по поводу деторождения 

  В) помощь в реализации правильного решения 

  Г) лечение больных  

 

Инструкция: укажите один правильный ответ 

2. ПОНЯТИЕ ГЕНЕТИЧЕСКОГО РИСКА ВКЛЮЧАЕТ: 

  А) повышенную вероятность иметь определённое заболевание в течение жизни 

Б) вероятность возникновения наследственной болезни или болезни с наслед-

ственной предрасположенностью 

В) вероятность внутриутробной гибели плода 

 

3. ПРЕНАТАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА ЭТО: 

  А) комплекс мероприятий, направленных на предупреждение развития заболе-

вания у ребёнка 

  Б) мероприятия по предотвращению беременности при высоком риске рождения 

больного ребёнка 

  В) диагностика болезни у эмбриона или плода 

  Г) оценка риска развития заболевания у будущего ребёнка 

  Д) диагностика гетерозиготного носительства рецессивных патологических ге-

нов 

 

4. ОБЪЕКТОМ ИЗУЧЕНИЯ КЛИНИЧЕСКОЙ ГЕНЕТИКИ ЯВЛЯЕТСЯ: 

              А) больной человек 

              Б) больной и больные родственники 

              В) больной и все члены его семьи, в том числе и здоровые 

 

5.ЧАСТОТА НАСЛЕДСТВЕННЫХ И ВРОЖДЕННЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ СРЕДИ НОВО-

РОЖДЕННЫХ СОСТАВЛЯЕТ 

 А) 5-5,5% 

 Б) 3-3,5% 

 В) 9-10% 

 

Инструкция: укажите два правильных ответа 
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6. К КАТЕГОРИИ ВЫСОКОГО ГЕНЕТИЧЕСКОГО РИСКА ОТНОСЯТСЯ СЛЕДУЮЩИЕ 

ПОКАЗАТЕЛИ: 

   А) 100% 

  Б) 5-10 % 

В) 10-20 % 

Г) 20-25 % 

 

7. К КАТЕГОРИИ СРЕДНЕГО ГЕНЕТИЧЕСКОГО РИСКА ОТНОСЯТСЯ СЛЕДУЮЩИЕ 

ПОКАЗАТЕЛИ: 

   А) 10-20% 

  Б) 50% 

В) 6-10% 

Г) 20-25% 

 

Ответы: 1-Г; 2-В; 3-В; 4-В; 5-А; 6-А,Г; 7-А, Г. 

 

3. Задачи для самостоятельного разбора на занятии 

 Задача № 1 

1)Алгоритм разбора задачи 

1. Определите, кто чей сын.   

2)Пример задачи 

В роддоме перепутали двух мальчиков. Родители одного из них имеют Ӏ и ӀӀ группы 

крови, родители другого –ӀӀ и ӀY группу. Исследование показало, что дети имеют Ӏ и ӀY 

группы крови.  

Задача № 2 

1)Алгоритм разбора задачи 

1.Ваш предварительный диагноз?  

2.Какое острое состояние у новорожденного?  

3.Чем оно вызвано?  

4.Какие дополнительные методы обследования необходимо провести? 

5.Чем вызвано наличие большого количества стигм эмбриогенеза у ребенка? 

6.Нужна ли консультация врача-генетика для исключения наследственной патологии у 

ребенка? 

2)Пример задачи 

Ребенок Р., 1 сутки, находится в роддоме. Ребенок от 5 беременности , 2 родов, в 

анамнезе 2 м/а и 1 выкидыш. Женщина не работает, злоупотребляет алкоголем, на учете не 

состояла. Роды преждевременные на 35 нед беременности, стремительные, родился без асфик-

сии, с весом при рождении 1900 г. При осмотре имеются гипоплазия ногтей, клинодактилия 

мизинцев, двустороннее косоглазие,  короткие глазные щели, эпикант, тонкая кайма верхней 

губы. В конце первых суток у ребенока появилось выраженное беспокойство, грубый тремор 

конечностей, угнетение врожденных рефлексов новорожденного, экзальтация глубоких ре-

флексов, отмечались повторные апноэ. 

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной 

теме: 

1.Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием  рекомен-

дуемой учебной литературы. 

2.Изучить приказ Министерства здравоохранения и социального развития РФ от 16 апреля 

2012 г. № 366н «Об утверждении Порядка оказания педиатрической помощи». 

3.Изучить приказ Министерства здравоохранения РФ от 15 ноября 2012 г. № 917н «Об 

утверждении Порядка оказания медицинской помощи больным с врожденными и (или) 

наследственными заболеваниями». 
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4. Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Назовите основные этические принципы медико-генетической службы.  

- Что является основной причиной для проведения инвазивного вмешательства с целью ПД в 

третьем триместре беременности? 

- Какие узкие специалисты входят в состав пренатального консилиума? 

- Охарактеризуйте этические аспекты генетического тестирования.  

- Кто имеет право на информацию о результатах генетического тестирования.  

- Для чего необходимо информационное согласие? 

- Как проводится пренатальное определение отцовства? 

- Какие клетки являются объектом исследования? 

- В чём заключаются этические аспекты пренатальной диагностики? 

- Дайте характеристику этическим вопросам при прерывании беременности и верификации 

диагноза. 

-Каковы этические проблемы генотерапии? 

 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни: национальное руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Боч-

ков, Е. К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т.: учебное пособие в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп. Шабалов Н.П.М.: 

"ГЭОТАР-Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: 

учебное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская 

ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Наследственные болезни в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы после-

вузовского образования врачей. Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ 

ВПО Кировская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

 

Тема 1.2:Неонатальный генетический скрининг (семинар). 

Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клиниче-

ской генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике 

и лечению, периконцепционной и антенатальной профилактике наследственных заболеваний 

у детей, необходимых для самостоятельной профессиональной деятельности по специально-

сти «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем 

проведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансер-

ногонаблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здо-

ровья детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, ла-

бораторными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней 

у детей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих сроч-

ного медицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с 

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы 
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и значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных 

представителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здо-

рового образа жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, 

стандарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях.  Этиологию, патогенез, 

клиническую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания 

к использованию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики забо-

леваний у детей. Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной по-

мощи детям. Клиническую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной 

медицинской помощи детям. Международную классификацию болезней и проблем, связан-

ных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласияродителей (законных пред-

ставителей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного 

питания с учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные 

методы медикаментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состоя-

нийу детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами ле-

чения), порядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской по-

мощи. Механизм действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопо-

казания к их применению; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила 

проведения мероприятий при оказании медицинской помощи детям при внезапных острых 

заболеваниях и состояниях. Принципы и правила оказания паллиативной медицинской по-

мощи детям. 

- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнеде-

ятельности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиатив-

ную медицинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Ме-

тоды контроля выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, со-

ставленной врачом по медико-социальной экспертизе. 

Мероприятия по реабилитации детей с хроническими заболеваниями, детей-инвалидов. 

Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитационных мероприятий. 

Перечень врачей-специалистов, участвующих в проведенииреабилитационных мероприятий.  

Медицинские показания и противопоказания к назначению санаторно-курортного лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий 

организм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от 

частных, не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализиро-

вать и систематизировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономер-

ности изучаемых объектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формирова-

нию элементов здорового образа жизни. Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям 

различного возраста и состояния здоровья.  Разъяснять детям, их родителям (законным пред-

ставителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования 

здорового образа жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осу-

ществляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хро-

ническихзаболеваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных при-

вычках; о профессиональных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-

гигиенических факторах, воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе 

жизни ребенка и анамнезе заболевания. Анализировать и интерпретировать полученную ин-

формацию от детей и их родителей. Проводить и интерпретировать результаты физикального 

обследования детей различного возраста. Обосновывать необходимость и объем 
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лабораторного и инструментального обследования детей и интерпретировать их результаты. 

Обосновывать необходимость направления детей на консультацию к специалистам и интер-

претировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную 

терапию с учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни в соответствии 

сдействующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения),порядками оказания 

медицинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их ро-

дителям (законным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходи-

мость и правила приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. 

Оказывать экстренную и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболева-

ниях и состояниях. Оказывать паллиативную медицинскую помощь детям. Анализировать 

действие лекарственных препаратов по совокупностиих фармакологического воздействия на 

организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в 

службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную медицин-

скую помощь детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы. Оценивать 

выполнение индивидуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной вра-

чом по медико-социальнойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказа-

ния, врачей-специалистов для проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хро-

ническими заболеваниями и детей-инвалидов всоответствии с действующими клиническими 

рекомендациями(протоколами лечения), порядками оказания медицинской помощи и с уче-

том стандартов и медицинской помощи. Контролировать выполнение и оценивать эффектив-

ность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; 

навыками выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осу-

ществляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекцион-

ных заболеваний. Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведе-

ния диспансерного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Ме-

тодикой первичного осмотра детей. Методикой оценки клинической картины заболевания, ре-

зультатов лабораторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами 

проведения дифференциального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соот-

ветствии с действующей Международной статистической классификацией болезней и про-

блем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. 

Назначением диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии 

с возрастом детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их 

родителей (законных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, привержен-

ности лечению. Алгоритмами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи де-

тям. Оценкой эффективности и безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии 

у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограниче-

нию их жизнедеятельности. Порядками направления детей с ограничением ихжизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в меди-

цинские организации, оказывающие паллиативную медицинскую помощь.Навыками кон-

троля выполнения индивидуальной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной 

врачом по медико-социальнойэкспертизе.Навыками контроля выполнения медицинских ме-

роприятий по реабилитациидлительно и часто болеющих детей, детей с хроничскими 
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заболеваниями. Оценкой эффективности и безопасности реабилитации длительно и часто бо-

леющих детей, детей схроническими заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (за-

конных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Основные свойства просеивающей программы.  

- Рекомендации ESHG по организации программ генетического скрининга.  

- Пять этапов проведения скрининга новорожденных на наследственные болезни в РФ.  

- Организация неонатального скрининга. 

-  Наиболее частые ошибки при практической реализации скрининга. 

2. Практическая работа. 

- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. В РОДИЛЬНОМ ДОМЕ ВСЕМ ДЕТЯМ ПРОВОДИТСЯ СКРИНИНГ НА СЛЕДУЮЩИЕ 

ЗАБОЛЕВАНИЯ: 

А) фенилкетонурия 

Б) целиакия 

В) муковисцидоз 

Г) адреногенитальный синдром 

Д) TORCH-инфекции 

Е)  синдром Дауна 

Ж) гипотиреоз 

З) галактоземия 

 

2. ПРИ ПРОВЕДЕНИИ НЕОНАТАЛЬНОГО СКРИНИНГА НА НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БО-

ЛЕЗНИ ЗАБИРАЕТСЯ  

А)венозная кровь 

Б)артериальная кровь 

В) используется сыворотка крови 

Г)капиллярная кровь 

 

3. ПРИ ПРОВЕДЕНИИ НЕОНАТАЛЬНОГО СКРИНИНГА НА НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БО-

ЛЕЗНИ ТЕСТ ПОЛОСКА ГАТРИ ДОЛЖНА БЫТЬ ВЫСУШЕНА 

А)при комнатной температуре 

Б) при температуре 30-400С 

В)в холодильной камере при температуре 2-80С 

 

4. КОГДА ПРОИЗВОДИТСЯ ВЗЯТИЕ КРОВИ У НОВОРОЖДЕННОГО ДЛЯ ПРОСЕИВА-

ЮЩЕЙ ДИАГНОСТИКИ ФЕНИЛКЕТОНУРИИ: 

 А) в процессе родов (пуповинная кровь) 

 Б) 3-5 день жизни  

 В) 7-10 день жизни 

 

5. СЕЛЕКТИВНЫЙ СКРИНИНГ – ЭТО: 

 А) обследование всех новорожденных 

 Б) обследование всех людей, населяющих данный регион 

 В) обследование группы риска по данному заболеванию  

 

6. НЕОНАТАЛЬНЫЙ СКРИНИНГ ПРОВОДИТСЯ ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ 

А) муковисцидоза 

Б) врожденного порока сердца  

В) атрезии пищевода  
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Г) тиреотоксикоза 

 

7. ДЛЯ ВРОЖДЕННОГО ПЕРВИЧНОГО ГИПОТИРЕОЗА НАИБОЛЕЕ ХАРАКТЕРНЫМ 

ПРИЗНАКОМ ЯВЛЯЕТСЯ 

А) задержка психомоторного развития 

Б) длительно существующая желтуха новорожденных 

В) сухость кожи 

Г) диарея 

 

8. ПРИ ПЕРВИЧНОМ ГИПОТИРЕОЗЕ УРОВЕНЬ ТТГ В КРОВИ НАБЛЮДАЕТСЯ 

А) повышенным 

Б) не измененным 

В) сниженным 

Г) значительно сниженным 

 

9. ОПРЕДЕЛЕНИЕ В КРОВИ УРОВНЯ 17-ГИДРОКСИПРОГЕСТЕРОНА ИСПОЛЬЗУ-

ЕТСЯ ДЛЯ НЕОНАТАЛЬНОГО СКРИНИНГА 

А) адреногенитального синдрома  

Б) врожденного гипотиреоза  

В) муковисцидоза  

Г) фенилкетонурии 

 

Ответы: 1-А,В,Г,Ж,З; 2-Г; 3-А; 4-Б; 5-В; 6-А,Г; 7-А;8-А; 9-А. 

3. Задачи для самостоятельного разбора на занятии 

 Задача № 1 

1)Алгоритм разбора задачи 

1.Какие ошибки допущены при проведении неонатального генетического скрининга у 

ребенка? 

2.Нужна ли консультация врача-генетика для исключения наследственной патологии у 

ребенка? Если да, то какой? 

3.Какие действия необходимо предпринять  для подтверждения данной патологии? 

 

2)Пример задачи  

     Ребенок Р.,1 сутки, находится в роддоме. Ребенок от 5 беременности, 2 родов, в 

анамнезе 2 м/а и 1 выкидыш. Женщина не работает, злоупотребляет алкоголем, на учете не 

состояла. Роды преждевременные на 35 нед. беременности, стремительные, родился без ас-

фиксии, с весом при  рождении 1900 г. При осмотре имеются гипоплазия ногтей, клинодакти-

лия мизинцев, двустороннее косоглазие,  короткие глазные щели, эпикант, тонкая кайма верх-

ней губы. В конце первых суток ребенок появилось выраженное беспокойство, грубый тремор 

конечностей, угнетение врожденных рефлексов новорожденного, экзальтация глубоких ре-

флексов, отмечались повторные апноэ. На 4 сутки был проведен забор венозной крови для 

проведения неонатального генетического скрининга.  

Получен анализ: галактоза-10 мкмоль/л 

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

1.Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием  рекомен-

дуемой учебной литературы. 

2.Изучить приказ Минздравсоцразвития РФ от 22.03.2006 г. № 185 «О массовом обследова-

нии новорожденных детей на наследственные заболевания». 

3.Изучитьприказ Министерства здравоохранения РФ от 15 ноября 2012 г. № 917н «Об утвер-

ждении Порядка оказания медицинской помощи больным с врожденными и (или) наслед-

ственными заболеваниями». 

4. Ответить на вопросы для самоконтроля: 

-- Основные свойства просеивающей программы.  



38 

 

- Рекомендации ESHG по организации программ генетического скрининга.  

- Охарактеризуйте пять этапов проведения скрининга новорожденных на наследственные бо-

лезни в РФ.  

- Организация неонатального скрининга. 

- Правила взятия крови у новорожденного: 

Приложение Г3 Правила взятия крови у новорожденного 
Рис. Взятие образца крови из пятки новорожденного 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Взятие крови у новорожденного проводится на 4−5-й день жизни (у недоношенных 

детей ― на 7-й день жизни), но не ранее чем через 2 дня от начала энтерального питания. 

Взятие крови ранее 4 дней жизни нежелателен из-за большого числа ложноположительных 

и ложноотрицательных результатов тестирования. 

Образец крови берут из пятки новорожденного ребенка через 3 часа после кормле-

ния. Предварительно необходимо согреть стопу ребенка, обернув ее полотенцем, смочен-

ным теплой водой (не выше 42°С) на 1−2 минуты, затем протереть область пункции сте-

рильной салфеткой, смоченной 70% спиртом. Во избежание гемолиза крови обработанное 

место следует промокнуть сухой стерильной салфеткой. 
 

Место прокола расположено медиально от линии, проведенной от большого пальца 

до пятки, или латерально от линии, проведенной от мизинца до пятки (заштрихованная об-

ласть на рис.). Глубина пунктирования не должна превышать 2−5 мм, т.к. при более глубо-

ком проколе возникает опасность остеомиелита. 
 

 

 

 

 

 

 

Прокол осуществляется одноразовым скарификатором, первая капля крови снимается 

стерильным сухим тампоном. Вторая капля крови наносится на тест-бланк, пропитываемый 

кровью полностью и насквозь в указанных местах (кружки). Чрезмерное сдавливание места 

прокола может вызвать гемолиз или примешивание к образцу тканевой жидкости. 
 

Кровь наносится только на лицевую сторону бланка. На каждую область кровь нано-

сится только один раз. Запрещено наслаивать на уже нанесенную кровь второй слой, это 

искажает результаты исследования. Если крови мало, лучше правильно заполнить меньше 

областей, чем все, но неправильно. 

В связи с тем, что скрининг проводится на несколько болезней обмена, пятен должно 

быть не менее пяти. Вид пятен должен быть одинаковым с обеих сторон тест-бланка. 

 

Бланк с кровью высушивается в горизонтальном положении на чистой обезжирен-

ной поверхности в течение 3 часов при комнатной температуре (15−22°С). Не допускается 

соприкосновение бланков между собой во время сушки. Нельзя использовать любые виды 

нагрева бланка (солнечный свет, фен, батарея и т.п.) для ускорения сушки. 

В обменной карте новорожденного делается отметка о проведенном заборе крови. 
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В случае отсутствия в документации новорожденного ребенка отметки о заборе 

образца крови при его поступлении под наблюдение в детскую поликлинику по месту житель-

ства или переводе по медицинским показаниям в больничное учреждение забор образца крови 

осуществляется в указанных медицинских учреждениях в соответствии с рекомендациями. 

Высушенный тест-бланк с образцом крови отправляется с соблюдением температурного ре-

жима в лабораторию неонатального скрининга. 

 

Неправильная подготовка пациента к взятию крови, нарушение техники взятия 

пробы, правил хранения и транспортировки биологического материала, может привести к 

ошибочным результатам лабораторных исследований. Ложноположительные результаты 

скрининга приводят к увеличению количества необходимых повторных исследований и 

расхода реактивов, неоправданному психологическому стрессу у родителей. Ложноотрица-

тельные результаты могут привести к пропуску скринируемого заболевания. 

 

В процессе наблюдения за ребенком педиатр может выявить клинические симп-

томы, характерные для наследственных болезней обмена, даже при отрицательных результа-

тах скрининга. В этом случае следует провести углубленное обследование ребенка. 

В - Алгоритм подтверждающей диагностики галактоземии I типа: 

 



-  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Этапы неонатального скрининга в Российской Федерации на муковисцидоз 

I 

этап 

На 3-4 день у доношенного (на 7-8 –й – у недоношенного) новорожден-

ного – 

 

определение иммунореактивного трипсина (ИРТ) в высушенной капле 

крови 

II 

этап 

При положительном результате 

(более 70 

нг/мл) на 21-28-й день повтор-

ный 

 тест на ИРТ  

III 

этап 

При положительном результате 

(более 40 нг/мл) – потовая проба 

IV 

этап При пограничном результате – ДНК - диагностика 

- Назовите наиболее частые ошибки при практической реализации скрининга. 

 

5. Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. В РОДИЛЬНОМ ДОМЕ ВСЕМ ДЕТЯМ ПРОВОДИТСЯ СКРИНИНГ НА СЛЕДУЮЩИЕ ЗАБО-

ЛЕВАНИЯ: 

А) фенилкетонурия 

Б) целиакия 

В) муковисцидоз 

Г) адреногенитальный синдром 

Д) TORCH-инфекции 

Е)  синдром Дауна 

Ж) гипотиреоз 

З) галактоземия 

 

2. ПРИ ПРОВЕДЕНИИ НЕОНАТАЛЬНОГО СКРИНИНГА НА НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ 

ЗАБИРАЕТСЯ  

А)венозная кровь 
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Б)артериальная кровь 

В) используется сыворотка крови 

Г)капиллярная кровь 

 

3. ПРИ ПРОВЕДЕНИИ НЕОНАТАЛЬНОГО СКРИНИНГА НА НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ 

ТЕСТ ПОЛОСКА ГАТРИ ДОЛЖНА БЫТЬ ВЫСУШЕНА 

А)при комнатной температуре 

Б) при температуре 30-400С 

В)в холодильной камере при температуре 2-80С 

 

4. КОГДА ПРОИЗВОДИТСЯ ВЗЯТИЕ КРОВИ У НОВОРОЖДЕННОГО ДЛЯ ПРОСЕИВАЮЩЕЙ 

ДИАГНОСТИКИ ФЕНИЛКЕТОНУРИИ: 

 А) в процессе родов (пуповинная кровь) 

 Б) 3-5 день жизни  

 В) 7-10 день жизни 

 

5. СЕЛЕКТИВНЫЙ СКРИНИНГ – ЭТО: 

 А) обследование всех новорожденных 

 Б) обследование всех людей, населяющих данный регион 

 В) обследование группы риска по данному заболеванию  

 

6. НЕОНАТАЛЬНЫЙ СКРИНИНГ ПРОВОДИТСЯ ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ 

А) муковисцидоза* 

Б) врожденного порока сердца  

В) атрезии пищевода  

Г) тиреотоксикоза 

 

7. ДЛЯ ВРОЖДЕННОГО ПЕРВИЧНОГО ГИПОТИРЕОЗА НАИБОЛЕЕ ХАРАКТЕРНЫМ ПРИ-

ЗНАКОМ ЯВЛЯЕТСЯ 

А) задержка психомоторного развития 

Б) длительно существующая желтуха новорожденных 

В) сухость кожи 

Г) диарея 

 

8. ПРИ ПЕРВИЧНОМ ГИПОТИРЕОЗЕ УРОВЕНЬ ТТГ В КРОВИ НАБЛЮДАЕТСЯ 

А) повышенным 

Б) не измененным 

В) сниженным 

Г) значительно сниженным 

 

9. ОПРЕДЕЛЕНИЕ В КРОВИ УРОВНЯ 17-ГИДРОКСИПРОГЕСТЕРОНА ИСПОЛЬЗУЕТСЯ 

ДЛЯ НЕОНАТАЛЬНОГО СКРИНИНГА 

 

А) адреногенитального синдрома  

Б) врожденного гипотиреоза  

В) муковисцидоза  

Г) фенилкетонурии 

 

Ответы: 1-А,В,Г,Ж,З; 2-Г; 3-А; 4-Б; 5-В; 6-А; 7-А;8-А; 9-А. 

 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни : национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 
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К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П.,  Пузырев В.П., Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 

2018. 

3. Наследственные болезни в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей. Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л. Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

 Клинические рекомендации: 

1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиоптерина у де-

тей». Министерство здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

2. Клинические рекомендации «Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

3. Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

 
 

Раздел 2.Основы генетики человека 

Тема 2.1:Молекулярные и цитогенетические основы наследственности (семинар). 

Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной  профилактике наследственных заболеваний у детей, необхо-

димых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного 

медицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 
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- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях.  Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласияродителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 

учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 

оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 

- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе. Мероприятия по реабилитации детей с хроническими заболевани-

ями, детей-инвалидов. Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитацион-

ных мероприятий. Перечень врачей-специалистов, участвующих в проведенииреабилитационных 

мероприятий.  Медицинские показания и противопоказания к назначению санаторно-курортного 

лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни. 

-- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осу-

ществляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хрониче-

скихзаболеваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о 

профессиональных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-гигиенических 

факторах, воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и 

анамнезе заболевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их 

родителей. Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различ-

ного возраста. Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследо-

вания детей и интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей 

на консультацию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни в соответствии с 

действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения), порядками оказания меди-

цинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (за-

конным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила 

приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную 

и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать 
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паллиативную медицинскую помощь детям. Анализировать действие лекарственных препаратов по 

совокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации, оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы. Оценивать выполнение индиви-

дуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной врачом по медико-социаль-

нойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специалистов для 

проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и детей-

инвалидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения), 

порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской помощи. Контро-

лировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных за-

болеваний. Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансер-

ного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 

первичного осмотра детей. Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов ла-

бораторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения диффе-

ренциального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению. Алго-

ритмами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям. Оценкой эффективности 

и безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности. Порядками направления детей с  ограничением ихжизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь. Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальнойэкс-

пертизе. Оценкой эффективности и безопасности реабилитации детей-инвалидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Структура гена.  

- Хромосомы и хромосомный набор, основные понятия. 

2. Практическая работа. 

- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите одинили несколько правильных отвеов 

1.ОПАСНОСТЬ БРАКА МЕЖДУ РОДСТВЕННИКАМИ ЗАКЛЮЧАЕТСЯ В: 

А) бесплодии 

Б) возникновении мутации 

В) повышенной вероятности встречи двух рецессивных генов* 

Г) формировании инфекционнойэмбриопатии 

 



 

 
6 

2.ПРИЧИНОЙ СИНДРОМА ШЕРЕШЕВСКОГО-ТЕРНЕРА (45 ХО) МОГУТ БЫТЬ: 

А) аберрация половых хромосом 

Б) отсутствие одной половой хромосомы* 

В) нарушение структуры половой хромосомы 

Г) добавочная "X" хромосома 

 

3. ДИАГНОЗ СИНДРОМА КЛАЙНФЕЛЬТЕРА ВЕРИФИЦИРУЕТСЯ ПРИ ОБНАРУЖЕНИИ СЛЕ-

ДУЮЩИХ КАРИОТИПОВ: 

А) 47ХХХ 

Б) 46ХУ 

В) 45ХО 

Г) 47ХХУ* 

Д) 48ХХХУ* 

Е) 48ХХУУ 

Ж) 49ХХХХУ* 

 

4. АМПФЛИКАЦИЯ ГЕНОВ – ЭТО: 

  А) идентификация последовательности оснований ДНК 

  Б) многократное повторение какого-либо участка ДНК * 

  В) выделение фрагмента ДНК, содержащего изучаемый ген 

 

5. ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКОГО АНАЛИЗА ИСПОЛЬЗУЮТСЯ: 

  А) мышечные клетки 

  Б) эритроциты 

  В) биоптат хориона * 

  Г) эмбриональная ткань * 

 

6. ПРИ НЕНАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЯХ ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ФАКТОРЫ НЕ ВЛИЯЮТ НА 

 А) этиологию* 

 Б) сроки выздоровления 

 В) исход заболевания 

 Г) эффективность лечения 

 

7.ЧЕМ ОБУСЛОВЛЕНА ПРОГРЕДИЕНТНОСТЬ ТЕЧЕНИЯ НАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ? 

             А) ростом и старением организма больного 

             Б) отсутствием положительных эффектов лечения 

             В) непрерывностью функционирования мутантных аллелей* 

 

8. ДЛЯ ПОЛУЧЕНИЯ ОБРАЗЦОВ ДНК МОЖНО ИССЛЕДОВАТЬ 

            А) кровь* 

            Б) сыворотку 

            В) ворсины хориона* 

            Г) амниотическую жидкость 

            Д) клетки амниотической жидкости* 

            Е) биоптаты кожи, мышц, печени* 

 

9. ЭМБРИОПАТИИ ВОЗНИКАЮТ ПРИ ВОЗДЕЙСТВИИ ТЕРАТОГЕННОГО ФАКТОРА В ПЕ-

РИОД 

А) 15-75 день внутриутробного развития* 

Б) 76-150 день внутриутробного развития 

В) от оплодотворения до 15 дня внутриутробного развития 

Ответы: 1-В; 2-Б; 3-Г,Д,Ж; 4-Б; 5-В,Г; 6-А; 7-В;8-А,В,Д,Е; 9-А. 

3. Решить ситуационные задачи 
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 Задача № 1 

1)Алгоритм разбора задачи: 

1. Сформулируйте предполагаемый диагноз. В чем ценность проведения молекулярноцитоге-

нетической диагностики? 

2. Какие клинические симптомы позволили выставить диагноз в грудном возрасте? 

3. С чем может быть связано развитие катаракты у девочки? 

4. В чем заключается этиопатогенетическая  диетотерапия при данном заболевании? 

5. Как будет проводиться вакцинопрофилактика у ребенка. 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму  

Девочка П., 8 лет, от ӀV беременности, протекавшей физиологично, ӀӀӀ срочных  родов (Ӏ-я 

беременность- от I брака закончилась рождением здорового ребенка, ӀӀ-я беременность -медаборт, 

ӀӀӀ-я беременность от ӀӀ-го брака закончилась рождением доношенного ребенка в 2003 г., у которого 

с рождения отмечались выраженные диспептические проявления в виде срыгиваний и рвот, сни-

женного аппетита , выраженная желтуха. За первые 3 недели  жизни ребенок потерял 370 г. В воз-

расте 3 недель у ребенка развилась печеночная недостаточность, вследствие чего был экстренно 

госпитализирован в ДОКБ, где  умер с явлениями полиорганной недостаточности на фоне гепато-

спленомегалии и хронической печеночной недостаточности (досуточная летальность в стационаре). 

Патологоанатомический диагноз: Врожденный гепатит. Цирроз печени. 

Данная беременность IV, протекала физиологично, роды III срочные, Девочка родилась в 

удовлетворительном состоянии с массой тела при рождении 3700г, длиной 50 см, оценкой по шале 

Апгар 8/9 баллов. С 3-х суток жизни отмечено появление желтухи, которая была расценена как фи-

зиологическая. Выписана из роддома на 5 сутки, после выписки отмечались  срыгивания, рвоты, 

нарастание желтухи. Ведущей жалобой со стороны матери было вялое сосание, которое было рас-

ценено как вкусовые пристрастия ребенка, вследствие чего ребенку предлагали для вскармливания 

различные искусственные молочные смеси. Всего за 1й месяц жизни ребенок кормился 4 видами 

молочных смесей, однако девочка потеряла в весе 500г. В тяжелом состоянии в возрасте 1 месяца 

была госпитализирована в Кировскую областную детскую клиническую больницу с рабочим  диа-

гнозом врожденный гепатит, цирроз печени.  Ребенок был переведен на безлактозную диету, а об-

разцы крови направлены на диагностику в Московский медико-генетический центр. 

Выявлена  мутация в гене  GALT: классическая  мутация Q188R в гетерозиготном состоянии. 

Активность  фермента GALT: 1%. 

Ребенок находится под наблюдением специалистов Кировской МГК с месячного возраста и 

с 1,5 летнего возраста наблюдается в НЦЗД РАМН, где проводится углубленное обследование и 

коррекция лечения.  

В настоящее время  девочке 8 лет. За время наблюдения строго соблюдает безлактозную ди-

ету. В крови держится уровень галактозы 2,58-2,76-3,19 мг% (норма – до 4мг%). Вес-22,3кг. рост-

125 см. Физическое развитие ниже среднего, гармоничное. Кожный покров розовый, чистый. Носо-

вое дыхание свободное, в легких дыхание везикулярное, одышки и хрипов нет. Тоны сердца звуч-

ные, ритмичные, ЧСС 96 в 1 мин. Живот мягкий, безболезненный при пальпации, печень +1 см из-

под края реберной дуги. Селезенка не пальпируется. Физиологические отправления: стул 1 раз в 2 

дня. Самостоятельный, дизурических явлений нет. Первичные половые признаки сформированы по 

женскому типу, правильно. 

В психоневрологическом статусе: динамика психомоторного развития: голову держит с 2 

мес, сидит с 6 мес, ходит с1 года, первые слова в1,5 года. Простая фраза после 2,5 лет.  Легкий 

сходящийся страбизм слева. Легкая сглаженность правой носогубной складки. Легкая девиация 

языка вправо. Рекурвация в крупных суставах. Сухожильные рефлексы с рук и с ног оживлены, S›D, 

рефлексогенные зоны расширены, неловкость мелкой моторики. Гипергидроз конечностей. С 2-лет-

него возраста регистрируется задержка психоречевого развития. Общемозговой симптоматики нет. 

Девочка посещает детский  сад, индивидуально занимается подготовкой к школе. Программу осва-

ивает медленно. Быстро адаптируется, с детьми контакт полный, себя обслуживает. На вопросы 

дает адекватные ответы, но фраза аграмматичная, с нарушением лексико-грамматической струк-

туры. 

Данные обследования: 
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ЭКГ: ЭОС: вертикальное; ритм синусовый; легкая синусовая брадикардия; неполная блокада 

правой ножки пучка Гиса. Нарушения процесса реполяризации в миокарде желудочков: умеренные 

нарушения. 

Денситометрия: снижение костной массы. 

УЗИ щитовидной железы: без патологии. 

УЗИ органов брюшной полости: Печень: размер левой доли 61 мм (норма); правая доля-

98мм(норма); контур ровный. Эхогенность нормальная. Паренхима: диффузная неоднородность. 

Внутрипеченочные желчные протоки: диаметр-норма, стенки- норма. Ангиоматозная трансформа-

ция не визуализируется. Печеночные вены не изменены.  

Поджелудочная железа и селезенка: патологии не выявлено.  

УЗИ почек и мочевого пузыря: патологии не выявлено. 

ЭЭГ-мониторинг: основная ритмическая активность с достаточно высоким индексом, но ча-

стотные характеристики альфа-ритма снижены до 6-7 Гц,  региональный амплитудный градиент при 

этом сохранен. Сон модулирован по стадиям, физиологические паттерны выражены. Во сне зареги-

стрирована региональная эпилептиформная активность в виде единичных комплексов острая-мед-

ленная волна. Морфология выявленной патологической  активности соответствует критериям доб-

рокачественных эпилептиформных разрядов детства (ДЭРД). Индекс представленности не более 

20%. За время наблюдения эпилептических приступов и иктальных ЭЭГ-паттернов зарегистриро-

вано не было. 

По данным СВП (слуховые вызванные потенциалы) отмечаются признаки нарушения функ-

ции слуховых структур на понто-мезенцефальном уровне с обеих сторон. 

МРТ: признаков объемного и очагового поражения головного мозга не выявлено. 

В клинических и биохимических анализах крови и мочи патологических изменений не выяв-

лено. 

Окулист: заднекапсульная  катаракта OS. OD: уплотнение капсулы хрусталика (полиморф-

ное). Глазное дно: умеренный спазм артерий. 

Алгоритм разбора: 

1.Галактоземия, классическая форма. Общее недоразвитие речи II-III уровня  на фоне интел-

лектуальной недостаточности. Катаракта OS. 

Проведение молекулярно-цитогенетической диагностики позволило выявить  наличие   му-

тации в гене  GALT и определить активность  фермента GALT: 1%. Данное обследование подтвер-

дило диагноз галактоземии и тяжесть заболевания. Кроме того, выявление конкретной мутации 

важно для планирования потомства в данной семье (Проведение пренатальной диагностики). 

2.Начало заболевания в ранний неонатальный период; прогрессирующий характер заболева-

ния; типичная клиническая картина непереносимости лактотрофного питания у ребенка, симптомы 

интоксикации: вялое сосание, снижение аппетита; раннее развитие желтухи, прогрессирующее те-

чение, гепатомегалия, развитие фиброза с геморрагическим синдромом, вовлечение хрусталика-

признаки характерные для галактоземии. 

3. Катаракта - осложнение основного некомпенсированного заболевания (галактоземии). 

4. Пожизненная безлактозная диета. 

5.Противопоказаний для плановой вакцинопрофилактики нет. 

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 

1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием с исполь-

зованием конспектов лекцийи рекомендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Структура гена.  

- Хромосомы и хромосомный набор, основные понятия. 

- С какой целью проводятся цитогенетические методы диагностики наследственных болезней? 

- Суть молекулярно-цитогенетического метода исследования. 

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответо 

1. ПРИ НЕНАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЯХ ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ФАКТОРЫ НЕ ВЛИЯЮТ НА 
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 А) этиологию 

 Б) сроки выздоровления 

 В) исход заболевания 

 Г) эффективность лечения 

 

2.ЧЕМ ОБУСЛОВЛЕНА ПРОГРЕДИЕНТНОСТЬ ТЕЧЕНИЯ НАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ? 

             А) ростом и старением организма больного 

             Б) отсутствием положительных эффектов лечения 

             В) непрерывностью функционирования мутантных аллелей 

 

3. ДЛЯ ПОЛУЧЕНИЯ ОБРАЗЦОВ ДНК МОЖНО ИССЛЕДОВАТЬ 

            А) кровь 

            Б) сыворотку 

            В) ворсины хориона 

            Г) амниотическую жидкость 

            Д) клетки амниотической жидкости 

            Е) биоптаты кожи, мышц, печени 

 

4. ЭМБРИОПАТИИ ВОЗНИКАЮТ ПРИ ВОЗДЕЙСТВИИ ТЕРАТОГЕННОГО ФАКТОРА В ПЕ-

РИОД 

А) 15-75 день внутриутробного развития 

Б) 76-150 день внутриутробного развития 

В) от оплодотворения до 15 дня внутриутробного развития 

 

5.ОПАСНОСТЬ БРАКА МЕЖДУ РОДСТВЕННИКАМИ ЗАКЛЮЧАЕТСЯ В: 

А) бесплодии 

Б) возникновении мутации 

В) повышенной вероятности встречи двух рецессивных генов 

Г) формировании инфекционнойэмбриопатии 

 

6.ПРИЧИНОЙ СИНДРОМА ШЕРЕШЕВСКОГО-ТЕРНЕРА (45 ХО) МОГУТ БЫТЬ: 

А) аберрация половых хромосом 

Б) отсутствие одной половой хромосомы 

В) нарушение структуры половой хромосомы 

Г) добавочная "X" хромосома 

 

7. ДИАГНОЗ СИНДРОМА КЛАЙНФЕЛЬТЕРА ВЕРИФИЦИРУЕТСЯ ПРИ ОБНАРУЖЕНИИ СЛЕ-

ДУЮЩИХ КАРИОТИПОВ: 

А) 47ХХХ 

Б) 46ХУ 

В) 45ХО 

Г) 47ХХУ 

Д) 48ХХХУ 

Е) 48ХХУУ 

Ж) 49ХХХХУ 

 

8. АМПФЛИКАЦИЯ ГЕНОВ – ЭТО: 

  А) идентификация последовательности оснований ДНК 

  Б) многократное повторение какого-либо участка ДНК  

  В) выделение фрагмента ДНК, содержащего изучаемый ген 

 

9. ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКОГО АНАЛИЗА ИСПОЛЬЗУЮТСЯ: 

  А) мышечные клетки 
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  Б) эритроциты 

  В) биоптат хориона  

  Г) эмбриональная ткань  

 

10. КАКАЯ ИЗ БОЛЕЗНЕЙ ОБУСЛОВЛЕНА ГЕННОЙ МУТАЦИЕЙ? 

А) муковисцидоз 

Б) синдром Дауна 

В) болезнь кошачей царапины 

Г) болезнь Гоше 

Ответы: 1-А; 2-В;3-А,В,Д,Е; 4-А; 5-В; 6-Б; 7-Г,Д,Ж; 8-Б; 9-В,Г; 10-А. 

 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни : национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 

К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т.: учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А., Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П., Пузырев В.П., Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 2018. 

3. Наследственные болезни  в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей.Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

 Клинические рекомендации: 

1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиоптерина у де-

тей». Министерство здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

2. Клинические рекомендации «Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

3. Клинические рекомендации «Пропионовая ацидурия (ацидемия) у детей. Министерство здравоохра-

нения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения Российской Федера-

ции, Союз педиатров России, 2017. 

6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз IV типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

13. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здравоохранения 
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Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

14. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство здраво-

охранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

15. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

16. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

17. Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 
 

Тема 2.2:Гены и признаки. Изменчивость (семинар). 

Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной  профилактике наследственных заболеваний у детей, необхо-

димых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного 

медицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях.  Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласияродителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 

учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 



 

 
12 

оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 

- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе. Мероприятия по реабилитации детей с хроническими заболевани-

ями, детей-инвалидов. Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитацион-

ных мероприятий. Перечень врачей-специалистов, участвующих в проведенииреабилитационных 

мероприятий.  Медицинские показания и противопоказания к назначению санаторно-курортного 

лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни. Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям различного 

возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и ли-

цам,осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования здорового образа жизни 

с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осуществ-

ляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хроническихзабо-

леваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о профессио-

нальных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-гигиенических факто-

рах,воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и анамнезе за-

болевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их родителей. 

Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различного возраста. 

Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследования детей и 

интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей на консульта-

цию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клиничес-кой картины болезни в соответствии с 

действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения),порядками оказания меди-

цинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (за-

конным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила 

приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную 

и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать 

паллиативную медицинскую помощь детям.Анализировать действие лекарственных препаратов по 

совокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы.Оценивать выполнение индиви-

дуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной врачом по медико-социаль-

нойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специалистов для 

проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и детей-

инвалидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями(протоколами лечения), 

порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской помощи.Контро-

лировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  
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- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных за-

болеваний.Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансер-

ного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 

первичного осмотра детей.Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов лабо-

раторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения дифферен-

циального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению.Алгорит-

мами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям.Оценкой эффективности и 

безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности.Порядками направления детей с  ограничением ихжизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь.Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальнойэкс-

пертизе.Навыками контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитации детей с 

наследственными заболеваниями. Оценкой эффективности и безопасности реабилитации детей-ин-

валидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работа обучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Законы передачи наследственных признаков. 

- Ненаследственная форма изменчивости.  

- Тератогенез.Механизмы тератогенеза и факторы: физические, химические, биологические. 

2. Практическая работа. 

- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. ГЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ОБУСЛОВЛЕНЫ 

 А) потерей участка хромосомы 

 Б) дупликацией части хромосомы 

 В) потерей двух генов и более 

 Г) мутацией одного гена* 

 

2. ДИАГНОЗ СИНДРОМА КЛАЙНФЕЛЬТЕРА ВЕРИФИЦИРУЕТСЯ ПРИ ОБНАРУЖЕНИИ СЛЕ-

ДУЮЩИХ КАРИОТИПОВ: 

А) 47ХХХ 

Б) 46ХУ 

В) 45ХО 

Г) 47ХХУ* 

Д) 48ХХХУ* 

Е) 48ХХУУ 

Ж) 49ХХХХУ* 
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3. УКАЗАТЬ ПРАВИЛЬНУЮ ФОРМУЛУ КАРИОТИПА ПРИ СИНДРОМЕ ШЕРЕШЕВСКОГО-

ТЕРНЕРА 

            А) 46,ХХ/45,ХО 

            Б) 47,ХХХ 

            В) 45,ХО* 

            Г) 46,ХО 

 

4. УКАЗАТЬ ПРАВИЛЬНУЮ ФОРМУЛУ КАРИОТИПА ПРИ СИНДРОМЕ ПАТАУ 

           А) 47,ХХ,18+ 

           Б) 47,ХУ,13+ * 

           В) 46,ХХ,5р- 

           Г) 45,ХО 

 

5. ЭМБРИОПАТИИ ВОЗНИКАЮТ ПРИ ВОЗДЕЙСТВИИ ТЕРАТОГЕННОГО ФАКТОРА В ПЕ-

РИОД 

А) 15-75 день внутриутробного развития* 

Б) 76-150 день внутриутробного развития 

В) от оплодотворения до 15 дня внутриутробного развития 

 

6. КАКАЯ ИЗ БОЛЕЗНЕЙ ОБУСЛОВЛЕНА ГЕННОЙ МУТАЦИЕЙ? 

А) муковисцидоз* 

Б) синдром Дауна 

В) болезнь кошачей царапины 

Г) болезнь Гоше 

 

7.ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ТЕХНОЛОГИИ В МЕДИЦИНЕ И ЗДРАВООХРАНЕНИИ ПРИМЕНЯЮТСЯ 

ДЛЯ 

           А) классификация болезней * 

           Б) создание новых вакцин * 

           В) диагностики наследственных и инфекционных болезней 

 

8.НАСЛЕДСТВЕННАЯ ОТЯГОЩЁННОСТЬ ЧЕЛОВЕЧЕСКОЙ ПОПУЛЯЦИИ ВКЛЮЧАЕТ В 

СЕБЯ 

            А) накопленные в процессе эволюции патологические мутации * 

           Б) вновь возникающие мутации в соматических клетках 

           В) вновь возникающие мутации в половых клетках * 

  

9.ЧИСЛО ИЗВЕСТНЫХ КЛИНИЧЕСКИХ ФОРМ НАСЛЕДСТВЕННЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ СО-

СТАВЛЯЕТ ПРИМЕРНО 

           А) до 3000 

           Б) 4000-4500 * 

           В) 6000-10000 

                      Г) 80000-100000 

 

10.ИСКЛЮЧИТЕ НЕПРАВИЛЬНЫЕ УТВЕРЖДЕНИЯ 

           А) нет таких признаков, которые бы зависели только от наследственности или только  

                 от среды 

           Б) наследственная изменчивость, ведущая к вариациям нормальных признаков и  

               ведущая к наследственным болезням, - два разных вида изменчивости * 

           В) в ближайшее время ожидается резкий рост частоты наследственной патологии  

                вследствие увеличения мутагенной нагрузки, миграции населения и разрушения  

                брачных границ * 

                      Г) новые мутации могут закрепиться в популяции путём естественного отбора 
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11.ДОЛЯ НАСЛЕДСТВЕННЫХ И ВРОЖДЁННЫХ БОЛЕЗНЕЙ СРЕДИ ПРИЧИН СМЕРТИ ДЕ-

ТЕЙ НА 1-М ГОДУ ЖИЗНИ СОСТАВЛЯЕТ 

           А) 50% 

           Б) 70% 

           В) 25% * 

                      Г) 5% 

 

12.ГЕНЕТИЧЕСКИЙ ИМПРИТИНГ – ЭТО 

           А) «маркировка» локуса хромосом одного из родителей * 

           Б) вид генетической памяти (например, безусловные рефлексы) 

           В) составление карт хромосом 

Ответы: 1-Г; 2-Г,Д,Ж; 3-В; 4-Б;5-А; 6-А;7-А,Б; 8-А,В; 9-Б; 10-Б,В; 11-В; 12-А. 

3. Решить ситуационные задачи 

 Задача № 1 

1)Алгоритм разбора задачи: 

 1.Составьте родословную.  

2.Определите вероятность рождения ребенка с дальтонизмом у пробанда, если она выйдет 

замуж за здорового мужчину. 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму: 

Пробанд- здоровая женщина. Ее сестра тоже здорова, а два брата страдают дальтонизмом. 

Мать и отец пробанда- здоровы. Четыре сестры матери пробанда- здоровы, мужья их также здоровы. 

О двоюродных сибсах со стороны матери пробанда известно: в одной семье один больной брат, две 

сестры и брат здоровы, в двух других семьях по одному больному брату и по одной здоровой сестре; 

в четвертой семье- одна здоровая сестра. Бабушка пробанда со стороны матери здорова, дед страдал 

дальтонизмом. Со стороны отца пробанда больных дальтонизмом не обнаружено.  

Эталон ответа: вероятность рождения ребенка с дальтонизмом 1/8 или 12,5%. 

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 

1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием конспек-

тов лекций и рекомендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Законы передачи наследственных признаков. 

- Ненаследственная форма изменчивости.  

- Тератогенез. 

- Механизмы тератогенеза и факторы: физические, химические, биологические. 

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. ЭМБРИОПАТИИ ВОЗНИКАЮТ ПРИ ВОЗДЕЙСТВИИ ТЕРАТОГЕННОГО ФАКТОРА В ПЕ-

РИОД 

А) 15-75 день внутриутробного развития 

Б) 76-150 день внутриутробного развития 

В) от оплодотворения до 15 дня внутриутробного развития 

 

2. КАКАЯ ИЗ БОЛЕЗНЕЙ ОБУСЛОВЛЕНА ГЕННОЙ МУТАЦИЕЙ? 

А) муковисцидоз 

Б) синдром Дауна 

В) болезнь кошачей царапины 

Г) болезнь Гоше 

 

3. ГЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ОБУСЛОВЛЕНЫ 

 А) потерей участка хромосомы 

 Б) дупликацией части хромосомы 
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 В) потерей двух генов и более 

 Г) мутацией одного гена 

 

4. ДИАГНОЗ СИНДРОМА КЛАЙНФЕЛЬТЕРА ВЕРИФИЦИРУЕТСЯ ПРИ ОБНАРУЖЕНИИ СЛЕ-

ДУЮЩИХ КАРИОТИПОВ: 

А) 47ХХХ 

Б) 46ХУ 

В) 45ХО 

Г) 47ХХУ 

Д) 48ХХХУ 

Е) 48ХХУУ 

Ж) 49ХХХХУ 

 

5. УКАЗАТЬ ПРАВИЛЬНУЮ ФОРМУЛУ КАРИОТИПА ПРИ СИНДРОМЕ ШЕРЕШЕВСКОГО-

ТЕРНЕРА 

            А) 46,ХХ/45,ХО 

            Б) 47,ХХХ 

            В) 45,ХО 

            Г) 46,ХО 

 

6. УКАЗАТЬ ПРАВИЛЬНУЮ ФОРМУЛУ КАРИОТИПА ПРИ СИНДРОМЕ ПАТАУ 

           А) 47,ХХ,18+ 

           Б) 47,ХУ,13+  

           В) 46,ХХ,5р- 

           Г) 45,ХО 

 

7.ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ТЕХНОЛОГИИ В МЕДИЦИНЕ И ЗДРАВООХРАНЕНИИ ПРИМЕНЯЮТСЯ 

ДЛЯ 

           А) классификация болезней  

           Б) создание новых вакцин  

           В) диагностики наследственных и инфекционных болезней 

 

8.НАСЛЕДСТВЕННАЯ ОТЯГОЩЁННОСТЬ ЧЕЛОВЕЧЕСКОЙ ПОПУЛЯЦИИ ВКЛЮЧАЕТ В 

СЕБЯ 

            А) накопленные в процессе эволюции патологические мутации 

           Б) вновь возникающие мутации в соматических клетках 

           В) вновь возникающие мутации в половых клетках 

  

9.ЧИСЛО ИЗВЕСТНЫХ КЛИНИЧЕСКИХ ФОРМ НАСЛЕДСТВЕННЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ СО-

СТАВЛЯЕТ ПРИМЕРНО 

           А) до 3000 

           Б) 4000-4500  

           В) 6000-10000 

                      Г) 80000-100000 

 

10.ИСКЛЮЧИТЕ НЕПРАВИЛЬНЫЕ УТВЕРЖДЕНИЯ 

           А) нет таких признаков, которые бы зависели только от наследственности или только  

                 от среды 

           Б) наследственная изменчивость, ведущая к вариациям нормальных признаков и  

               ведущая к наследственным болезням, - два разных вида изменчивости  

           В) в ближайшее время ожидается резкий рост частоты наследственной патологии  

                вследствие увеличения мутагенной нагрузки, миграции населения и разрушения  

                брачных границ  
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                      Г) новые мутации могут закрепиться в популяции путём естественного отбора 

 

11.ДОЛЯ НАСЛЕДСТВЕННЫХ И ВРОЖДЁННЫХ БОЛЕЗНЕЙ СРЕДИ ПРИЧИН СМЕРТИ ДЕ-

ТЕЙ НА 1-М ГОДУ ЖИЗНИ СОСТАВЛЯЕТ 

           А) 50% 

           Б) 70% 

           В) 25% 

                      Г) 5% 

 

12.ГЕНЕТИЧЕСКИЙ ИМПРИТИНГ – ЭТО 

 А) «маркировка» локуса хромосом одного из родителей 

           Б) вид генетической памяти (например, безусловные рефлексы) 

           В) составление карт хромосом 

Ответы: 1-А;2-А;3-Г; 4-Г,Д,Ж; 5-В; 6-Б; 7-А,Б; 8-А,В; 9-Б; 10-Б,В; 11-В; 12-А. 

 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни : национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 

К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П.,        Пузырев В.П.,   Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 

2018. 

3. Наследственные болезни  в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей.Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

 Клинические рекомендации: 

1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиоптерина у де-

тей». Министерство здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

2. Клинические рекомендации«Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

3. Клинические рекомендации «Пропионовая ацидурия (ацидемия) у детей. Министерство здравоохра-

нения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения Российской Федера-

ции, Союз педиатров России, 2017. 

6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 
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11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз IV типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

13. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

14. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство здраво-

охранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

15. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

16. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения Рос-

сийской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

 

 

Раздел 3.Клиническая генетика.  Характеристика наследственных заболеваний 

Тема 3.1:Хромосомные болезни (семинар). 

Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной  профилактике наследственных заболеваний у детей, необхо-

димых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного ме-

дицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях.  Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 
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- Правила получения добровольного информированного согласияродителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 

учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 

оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 

- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе.Мероприятия по реабилитации детей с хроническими заболевани-

ями, детей-инвалидов. Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитацион-

ных мероприятий. Перечень врачей-специалистов, участвующих в проведенииреабилитационных 

мероприятий.  Медицинские показания и противопоказания к назначению санаторно-курортного 

лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни.Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям различного 

возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и ли-

цам,осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования здорового образа жизни 

с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осуществ-

ляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хроническихзабо-

леваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о профессио-

нальных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-гигиенических факто-

рах,воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и анамнезе за-

болевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их родителей. 

Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различного возраста. 

Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследования детей и 

интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей на консульта-

цию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клиничес-кой картины болезни в соответствии с 

действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения),порядками оказания меди-

цинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (за-

конным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила 

приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную 

и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать 

паллиативную медицинскую помощь детям.Анализировать действие лекарственных препаратов по 

совокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы.Оценивать выполнение 
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индивидуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной врачом по медико-со-

циальнойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специали-

стов для проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и 

детей-инвалидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями(протоколами ле-

чения), порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской по-

мощи.Контролировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных 

мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных за-

болеваний.Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансер-

ного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 

первичного осмотра детей.Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов лабо-

раторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения дифферен-

циального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению.Алгорит-

мами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям.Оценкой эффективности и 

безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности.Порядками направления детей с  ограничением ихжизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь.Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальнойэкс-

пертизе.Навыками контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитации. Оценкой эф-

фективности и безопасности реабилитации детей-инвалидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Хромосомные болезни, обусловленные нарушением числа соматических  хромосом: синдром Да-

уна, синдром  Патау, синдром Эдвардса.  

- Хромосомные болезни, обусловленные нарушением числа половых  хромосом: синдром  Шере-

шевского-Тернера, синдром Кляйнфельтера, трипло-Х.  

- Хромосомные болезни, обусловленные структурными перестройками хромосом: синдром Вольфа-

Хиршхорна, « кошачьего крика», синдром Альфи (моносомия 9р), синдром Орбели. 

- Особенности передачи признаков, генеалогический анализ и клиника при различных типах пере-

дачи патологического гена. 

- Группа наследственных заболеваний соединительной ткани (синдром Марфана, синдром Элерса-

Данлоса).  

- Несовершенный остеогенез.  

- Наследственные желтухи, манифестирующие в неонатальном периоде (Ротора, Жильбера, Ду-

бина-Джонсона, Криглера –Найяра). 

2. Практическая работа. 
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- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. КЛИНИЧЕСКИ ДЛЯ ХРОМОСОМНЫХ БОЛЕЗНЕЙ ХАРАКТЕРНО 

  А) наличие множественных признаков дисэмбриогенеза 

  Б) наличие врождённых пороков развития * 

  В) отставание в умственном развитии * 

  Г)  необычный цвет и запах мочи 

 

2. ЛЕТАЛЬНЫЕ НАРУШЕНИЯ КАРИОТИПА 

А) моносомии по Х-хромосоме 

Б) трисомии по половым хромосомам 

В) моносомии по аутосомам 

Г) трисомии по аутосомам 

 

3. ДЛЯ СИНДРОМА ШЕРЕШЕВСКОГО-ТЕРНЕРА НЕ ХАРАКТЕРНО 

А) мужской кариотип по данным анализа на хроматин 

Б) аменорея 

В) высокий рост * 

Г) пороки развития сердечно-сосудистой системы 

Д) крыловидная складка шеи 

 

4. НАБОР СИМПТОМОВ, ВКЛЮЧАЮЩИЙ УМСТВЕННУЮ ОТСТАЛОСТЬ, ДОЛИХО-

ЦЕФАЛИЮ, ДЕФОРМИРОВАННЫЕ УШНЫЕ РАКОВИНЫ, ФЛЕКСОРНОЕ ПОЛОЖЕ-

НИЕ ПАЛЬЦЕВ РУК, ВРОЖДЁННЫЙ ПОРОК СЕРДЦА, УКАЗЫВАЕТ НА 

А) синдром Эдварса 

Б) синдром Патау 

В) синдром Дауна 

Г) синдром «кошачьего крика» 

 

5.  В ОСНОВЕ ХРОМОСОМНЫХ БОЛЕЗНЕЙ ЛЕЖАТ ХРОМОСОМНЫЕ И ГЕНОМНЫЕ 

МУТАЦИИ, ВОЗНИКАЮЩИЕ 

А) только в половых клетках 

Б) в соматических и  половых клетках 

В) только в соматических клетках 
 

6. НАИБОЛЕЕ ТЯЖЁЛЫЕ ПОСЛЕДСТВИЯ ВЫЗЫВАЮТ 

А) моносомии по половым хромосомам 

Б) трисомии по половым хромосомам 

В) моносомии по аутосомам 

Г) трисомии по аутосомам 

 

7. ПРИЧИНЫ ВОЗНИКНОВЕНИЯ ТРИСОМИЙ 

А) отставание хромосом в анафазе 

Б) нерасхождение хромосом 

В) точечные мутации 

 

8. НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ МОГУТ ПРОЯВИТЬСЯ 

А) в любом возрасте* 

Б) с рождения 

В) на первом году жизни 

Г) в 5-20 лет 
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9. ИССЛЕДОВАНИЕ КАРИОТИПА ПОКАЗАНО 

А) у женщины с 1 спонтанным абортом в анамнезе 

Б) у родителей ребёнка с простой формой трисомии 21 

В) у супружеской пары с мертворождением и 3 спонтанными абортами в анамнезе 

 

10. К ГРУППЕ ХРОМОСОМНЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ НЕ ОТНОСЯТСЯ: 

А) болезнь Дауна 

Б) синдром Альпорта*  

В) синдром Шерешевского-Тернера 

Г) синдром Патау 

Д) синдром Эдварса 

Ответы: 1-Б,В2-В; 3-В; 4-А; 5-Б; 6-В; 7-Б; 8-А;9-В; 10-Б. 

3. Решить ситуационные задачи 
Задача № 1 

1) Алгоритм разбора задачи: 

1. Сформулируйте и обоснуйте предварительный диагноз. Какова причина нарушения внут-

риутробного формирования наружных половых органов у девочки? 

2. Чем обусловлена тяжесть состояния ребенка на 3-и сутки после рождения? Каков прогноз 

при несвоевременной диагностике? 

3. Оцените ОАК, биохимический анализ крови. 

4. Назначьте лечение. Какими гормональными препаратами проводится заместительная те-

рапия? 

5. Какие возможны осложнения при неадекватно подобранной заместительной терапии? 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму: 

Девочка, 4 дня, переведена из родильного дома в стационар.  

Анамнез жизни: от 1-й беременности, срочных родов, протекавших без особенностей. При 

рождении масса - 3000 г, рост - 51 см. Выявлено неправильное строение наружных гениталий (пе-

нисообразный гипертрофированный клитор, складчатые большие половые губы), гиперпигмента-

ция наружных гениталий, белой линии живота.  

     Объективно: состояние тяжелое с 10-го дня жизни, отмечается вялость, адинамия, кожа 

бледная, с сероватым оттенком, тургор тканей снижен, мышечная гипотония, гипорефлексия. Сосет 

вяло, появилась рвота фонтаном. ЧД - 40 в минуту. Дыхание поверхностное, ослабленное. Тоны 

сердца приглушены, ЧСС - 150 в минуту. Живот при пальпации мягкий, печень +2 см от края ре-

берной дуги. Стул жидкий, обычного цвета. Диурез не нарушен. 

     ОАК: RBC - 5,0×1012/л; Hgb - 115 г/л; WBC - 9,5×109/л; П/я - 2%; NEU - 50%; EOS - 2%; 

LYM - 38%; MON - 8%; СОЭ - 5 мм/ч. 

Биохимический анализ крови: общий белок - 55 г/л; холестерин - 4,7 ммоль/л; глюкоза - 4,4 

ммоль/л; натрий - 130,0 ммоль/л; калий - 6,6 ммоль/л. 

Кариотип: 46, ХХ. 

     Анализ крови на 17-ОН прогестерон: 105 нмоль/л (норма - до 30 нмоль/л, 30-90 нмоль/л - 

сомнительный результат). 
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Внешний вид наружных половых органов девочки 

1. Врожденная гиперплазия коры надпочечников, сольтеряющая форма. Гипохромная 

анемия II степени тяжести. Диагноз врожденной гиперплазии коры надпочечников поставлен на 

основании выявления при рождении вирилизации наружных половых органов у девочки (в резуль-

тате избыточной продукции андрогенов с повышением уровня 17-ОН-прогестерона крови) в соче-

тании с развитием острой надпочечниковой недостаточности, электролитных нарушений (гипо-

натриемии и гиперкалиемии), дегидратации, обусловленных резким снижением синтеза глю-кокор-

тикоидов и минералокортикоидов. Анемия выявлена по результатам ОАК - снижение уровня гемо-

глобина до 115 г/л. Самая частая форма врожденной гиперплазии коры надпочечников вызвана де-

фицитом фермента 21-гидроксилазы. Наблюдаемый при этом дефицит кортизола приводит к по-

вышению секреции адренокортикотропного гормона, вызывая компенсаторную гиперплазию коры 

надпочечников и избыточную продукцию стероидов-предшественников ферментативного блока и 

андрогенов (андростендиона и тестостерона), синтез которых не зависит от процесса 21-гидрокси-

лирования. Андростендион не только сам обладает андрогенным эффектом, но и способен метабо-

лизироваться в тестостерон в периферических тканях, что приводит к внутриутробной вирилизации 

у девочек. 

2. Тяжесть состояния ребенка обусловлена развитием острой надпочечниковой недостаточ-

ности вследствие снижения синтеза глюкокортикоидов (кортизола) и минералокортикоидов (альдо-

стерона). Дефицит альдостерона вызывает нарушение реабсорбции натрия в почечных канальцах, 

снижение уровня натрия в плазме крови с последующим развитием дегидратации, недостаточности 

периферического кровоснабжения и гиповолемического шока. При позднем установлении диагноза 

и отсутствии адекватного лечения возможен летальный исход на фоне острой надпочечниковой не-

достаточности вследствие развития шока, гипонатриемической дегидратации, гиперкалиемии. 

3. ОАК: Hgb - 115 г/л (норма - 180-240 г/л); RBC - 5,0×1012/л (норма - 5-6,0×1012/л); 

ЦП=115×3/500=0,7 - анемия гипохромная II степени тяжести. В биохимическом анализе крови - 

электролитные нарушения (гипонатриемия и гиперкалиемия). 

4. Основной принцип терапии - назначение с заместительной целью ГКС и минералокорти-

коидов. Применение ГКС позволяет заместить дефицит кортизола и подавить избыточную секре-

цию адренокортикотропного гормона со снижением продукции стероидов, предшествующих фер-

ментативному блоку, и андрогенов. С этой целью у детей раннего возраста применяют гидрокорти-

зон: сначала парентеральное введение из расчета 100 мг/м2 в сутки, с переходом на пероральный 

прием после нормализации состояния в дозе 15-20 мг/м2 в сутки, 3 раза в день в равных дозах (в 700-

1500-2200 ч). Восстановление мине-ралокортикоидной активности проводится флудрокортизоном 

(0,05-0,1-0,2 мг/сут). Назначается регидратационная терапия, коррекция гипонатриемии с в/в введе-

нием растворов, содержащих 0,9% натрия хлорида и 5% декстрозы из расчета 2-3 л/ м2 в сутки. 

Адекватность заместительной терапии определяется по уровню 17-ОН-прогестерона, нормализации 

секреции адре-нокортикотропного гормона, ренина. Заместительная терапия должна проводиться 

постоянно, так как ее отмена может привести к декомпенсации заболевания. 
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5. Гипонатриемическая дегидратация, метаболический ацидоз, шок. 

3) Задачи для самостоятельного разбора на занятии: 

Задача №1 

 У мальчика Я. 11 мес. на приеме у невролога впервые возник приступ тонико-клонических 

судорог. 

     Ребенок от 5 беременности, от 2-го брака. Двое детей  от 1 брака здоровы. Данная бере-

менность протекала без осложнений, беременность желанная. Роды срочные, физиологические. Вы-

писан из роддома по семейным обстоятельствам на 3 сутки. Находился на грудном вскармливании 

до 4 мес. С 5 месяцев отмечается беспокойное поведение ребенка с отрицательной динамикой, нару-

шено засыпание, сон поверхностный. 

Аппетит умеренно снижен, периодически рвоты. Кожа бледная, сухая, гипопигментирован-

ная, выражен периоральный дерматит, перианальный дерматит, по поводу чего лечится у дермато-

лога. Эффекта от лечения нет.  

При осмотре ребенок расторможен, двигательная активность повышена, психомоторное раз-

витие отстает от календарного возраста, соответствует 5-6 мес. Дыхание проводится во все отделы, 

пуэрильное, хрипов нет, ЧД-36 в мин, ЧСС-110 в мин. Живот  мягкий. Доступен глубокой пальпа-

ции, печень +1 см, селезенка не пальпируется. Мочится  удовлетворительно. Стул самостоятельный. 

От кожи ребенка ощущается «мышиный запах». 

Задание: 

1. Сформулируйте и обоснуйте предварительный диагноз. 

2. В чем состоит принцип лечения данного заболевания на современном этапе? 

3. Какие органы-мишени поражаются при этом заболевании? 

4. Диспансерное наблюдение для данного  ребенка. 

5. Прогноз. Какие основные факторы определяют прогноз заболевания? 

Задача №2 

Ребенок В., 5 сут. находится в детском отделении  клиники для обследования. От  5 беремен-

ности у женщины 40 лет, 2 детей родились здоровыми, 2 м/а.  Во время беременности на УЗИ было 

выявлена ЗВУР, подозрение на ВПС. Проведен пренатальный консилиум. Женщине предложена 

инвазивная диагностика для исключения хромосомной патологии, от которой женщина отказалась. 

В стационаре проведено кариотипирование:47ХУ(+21) 

     Задание 

1.Обоснуйте диагноз у ребенка 

2.Какие факторы риска могли реализоваться для рождения ребенка с данной патологией? 

3.Опишите фенотип ребенка. 

4.В чем заключается диагностика, лечение и профилактика у ребенка с данной патологией?   

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 

1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованиемконспек-

тов лекцийи рекомендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Хромосомные болезни, обусловленные нарушением числа соматических  хромосом: синдром Да-

уна, синдром  Патау, синдром Эдвардса.  

- Хромосомные болезни, обусловленные нарушением числа половых  хромосом: синдром  Шере-

шевского-Тернера, синдром Кляйнфельтера, трипло-Х.  

- Хромосомные болезни, обусловленные структурными перестройками хромосом: синдром Вольфа-

Хиршхорна, « кошачьего крика», синдром Альфи (моносомия 9р), синдром Орбели. 

- Особенности передачи признаков, генеалогический анализ и клинику при различных типах пере-

дачи патологического гена. 

- Группа наследственных заболеваний соединительной ткани (синдром Марфана, синдром Элерса-

Данлоса).  

- Несовершенный остеогенез.  

- Наследственные желтухи, манифестирующие в неонатальном периоде (Ротора, Жильбера, Ду-

бина-Джонсона, Криглера –Найяра). 
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 3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. КЛИНИЧЕСКИ ДЛЯ ХРОМОСОМНЫХ БОЛЕЗНЕЙ ХАРАКТЕРНО 

  А) наличие множественных признаков дисэмбриогенеза 

  Б) наличие врождённых пороков развития  

  В) отставание в умственном развитии  

  Г)  необычный цвет и запах мочи 

 

2. ЛЕТАЛЬНЫЕ НАРУШЕНИЯ КАРИОТИПА 

А) моносомии по Х-хромосоме 

Б) трисомии по половым хромосомам 

В) моносомии по аутосомам 

Г) трисомии по аутосомам 

 

3. ДЛЯ СИНДРОМА ШЕРЕШЕВСКОГО-ТЕРНЕРА НЕ ХАРАКТЕРНО 

А) мужской кариотип по данным анализа на хроматин 

Б) аменорея 

В) высокий рост  

Г) пороки развития сердечно-сосудистой системы 

Д) крыловидная складка шеи 

 

4. НАБОР СИМПТОМОВ, ВКЛЮЧАЮЩИЙ УМСТВЕННУЮ ОТСТАЛОСТЬ, ДОЛИХО-

ЦЕФАЛИЮ, ДЕФОРМИРОВАННЫЕ УШНЫЕ РАКОВИНЫ, ФЛЕКСОРНОЕ ПОЛОЖЕ-

НИЕ ПАЛЬЦЕВ РУК, ВРОЖДЁННЫЙ ПОРОК СЕРДЦА, УКАЗЫВАЕТ НА 

А) синдром Эдварса 

Б) синдром Патау 

В) синдром Дауна 

Г) синдром «кошачьего крика» 

 

5.  В ОСНОВЕ ХРОМОСОМНЫХ БОЛЕЗНЕЙ ЛЕЖАТ ХРОМОСОМНЫЕ И ГЕНОМНЫЕ 

МУТАЦИИ, ВОЗНИКАЮЩИЕ 

А) только в половых клетках 

Б) в соматических и  половых клетках 

В) только в соматических клетках 
 

6. НАИБОЛЕЕ ТЯЖЁЛЫЕ ПОСЛЕДСТВИЯ ВЫЗЫВАЮТ 

А) моносомии по половым хромосомам 

Б) трисомии по половым хромосомам 

В) моносомии по аутосомам 

Г) трисомии по аутосомам 

 

7. ПРИЧИНЫ ВОЗНИКНОВЕНИЯ ТРИСОМИЙ 

А) отставание хромосом в анафазе 

Б) нерасхождение хромосом 

В) точечные мутации 

 

8. НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ МОГУТ ПРОЯВИТЬСЯ 

А) в любом возрасте 

Б) с рождения 

В) на первом году жизни 

Г) в 5-20 лет 
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9. ИССЛЕДОВАНИЕ КАРИОТИПА ПОКАЗАНО 

А) у женщины с 1 спонтанным абортом в анамнезе 

Б) у родителей ребёнка с простой формой трисомии 21 

В) у супружеской пары с мертворождением и 3 спонтанными абортами в анамнезе 

 

10. К ГРУППЕ ХРОМОСОМНЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ НЕ ОТНОСЯТСЯ: 

А) болезнь Дауна 

Б) синдром Альпорта 

В) синдром Шерешевского-Тернера 

Г) синдром Патау 

Д) синдром Эдварса 

Ответы: 1-Б,В2-В; 3-В; 4-А; 5-Б; 6-В; 7-Б; 8-А;9-В; 10-Б. 

 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни : национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 

К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П.,        Пузырев В.П.,   Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 

2018. 

3. Наследственные болезни  в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей.Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

 

Тема 3.1:Хромосомные болезни (практическое занятие). 

Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной  профилактике наследственных заболеваний у детей, необхо-

димых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного ме-

дицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 
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Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях.  Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласияродителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 

учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 

оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 

- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе. Мероприятия по реабилитации детей-инвалидов. Медицинские по-

казания и противопоказания к проведению реабилитационных мероприятий. Перечень врачей-спе-

циалистов, участвующих в проведенииреабилитационных мероприятий.  Медицинские показания и 

противопоказания к назначению санаторно-курортного лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни.Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям различного 

возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и ли-

цам,осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования здорового образа жизни 

с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осуществ-

ляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хроническихзабо-

леваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о профессио-

нальных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-гигиенических факто-

рах,воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и анамнезе за-

болевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их родителей. 

Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различного возраста. 

Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследования детей и 
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интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей на консульта-

цию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клиничес-кой картины болезни в соответствии с 

действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения),порядками оказания меди-

цинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (за-

конным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила 

приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную 

и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать 

паллиативную медицинскую помощь детям.Анализировать действие лекарственных препаратов по 

совокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы.Оценивать выполнение индиви-

дуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной врачом по медико-социаль-

нойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специалистов для 

проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и детей-

инвалидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями(протоколами лечения), 

порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской помощи.Контро-

лировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных за-

болеваний.Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансер-

ного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 

первичного осмотра детей.Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов лабо-

раторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения дифферен-

циального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению.Алгорит-

мами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям.Оценкой эффективности и 

безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности.Порядками направления детей с  ограничением ихжизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь.Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальнойэкс-

пертизе.Навыками контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитации. Оценкой эф-

фективности и безопасности реабилитации детей-инвалидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Общие вопросы 
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- Этиология и классификация 

- Эффекты хромосомных аномалий в онтогенезе: летальность, ВПР, эффекты хромосомных анома-

лий в соматических клетках 

- Патогенез 

- Клинико-цитогенетические характеристики наиболее распространённых хромосомных болезней 

- Хромосомные болезни, обусловленные нарушением числа соматических  хромосом: синдром Да-

уна, синдром  Патау, синдром Эдвардса.  

- Основные типы хромосомных аномалий при синдроме Дауна 

Тип хромосомного нарушения Частота среди 

больных с син-

дромом Дауна 

1 Трисомия 21 мейотического происхождения 95% 

1.1. Нерасхождение в мейозе у матери (85-90% мейотических мутаций) 

1.1.1. Ошибки мейоза I (75% нарушений в материнском мейозе) 

1.1.2. Ошибки мейозаII  (25% нарушений в материнском мейозе) 

1.2. Нерасхождение в мейозе у отца (10-15% мейотических мутаций) 

1.2.1. Ошибки мейозаI  (25% нарушений в отцовском мейозе) 

1.2.2. Ошибки мейозаII  (75% нарушений в отцовском мейозе) 

2. Трисомия 21 митотического происхождения (хромосомный мозаи-

цизм 47,+21/46) 

1-2% 

3. Робертсоновские транслокации (D/21, G/21) 3-4% 

3.1. Семейные формы (25% транслокаций) 

3.2. Перестройки de novo (75% транслокаций) 

- Хромосомные болезни, обусловленные нарушением числа половых  хромосом: синдром  Шере-

шевского-Тернера, синдром Кляйнфельтера, трипло-Х.  

Типы полисомий Хромосомные наборы 

Х-полисомии при отсутствии 

Y-хромосомы 

47, ХХХ; 48, ХХХХ; 49, ХХХХХ 

Х-полисомии с одной Y-хромосомой 47, ХХY; 48, ХХХY; 49, ХХХХY 

Y-полисомии с одной Х-хромосомой 47, ХYY; 48, ХYYY; 49, ХYYYY 

Полисомии по Х- и Y-хромосомам 48, ХХYY; 49, ХХХYY 

- Клинические симптомы синдрома Шершевского-Тернера и их встречаемость 

Симптомы Встречаемость, % от общего числа больных 

Маленький рост 100 

Врождённая лимфедема 65 

Крыловидные складки 65 

Низкий рост волос на шее 75 

Уплощённая грудная клетка 55 

Короткая шея 50 

Вальгусное искривление 45 

Изменение ногтей на стопах и кистях 75 

Высокое нёбо 70 

- Хромосомные болезни, обусловленные структурными перестройками хромосом: синдром Вольфа-

Хиршхорна, « кошачьего крика», синдром Альфи (моносомия 9р), синдром Орбели 

- Факторы повышенного риска рождения детей с хромосомными болезнями 

- Зависимость частоты рождения детей с хромосомными болезнями от возраста матери 

Возраст матери, годы Частота рождения детей 

с болезнью Дауна с любой хромосомной болез-

нью 

20 1:1800 1:500 

25 1:1300 1:500 

30 1:1000 1:400 
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35 1:300 1:200 

40 1:100 1:70 

45 1:30 1:20 

49 1:12 1:8 

2. Практическая работа. 

Оценить данные риска рождения детей с хромосомной патологией. 

Суммарный популяционный риск трисомии 13,18,21  в зависимости  от возраста матери: 

До 19 лет,20-24 г, 25-29 лет, 30-34 г,35-39 лет,40-44 г,45 лет и старше. 

Эталон ответа: 

0,08%;0,06%;0,1%; 0,2%; 0,54%; 1,6%; 4,2%. 

Оценить данные результатов неонатального скрининга. Решить вопрос о проведении ре-теста. 

Составить родословную ребенка.   

- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите один или несколько  правильных ответов 

1. КАКИЕ ВИДЫ ХРОМОСОМНЫХ АНОМАЛИЙ НЕ ВСТРЕЧАЮТСЯ У ЖИВОРОЖДЁННЫХ 

  А) трисомии по аутосомам 

  Б) трисомии по половым хромосомам 

  В) моносомии по аутосомам 

  Г) моносомия по Х-хромосоме 

  Д) нуллисомия по Х-хромосоме 

 

2. КАКИЕ МУТАЦИИ ОТНОСЯТСЯ К ГЕНОМНЫМ 

А) инверсии, транслокации, дупликации, делеции 

  Б) полиплоидии, анеуплоидии 

  В) триплоидии, тетраплоидии 

  Г) внутрихромосомные и межхромосомные перестройки 

  

3. ВЫБЕРИТЕ ОСНОВНЫЕ ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ИССЛЕДОВАНИЯ КАРИОТИПА 

А) в анамнезе умершие дети с множественными пороками развития 

  Б) хроническое прогредиентное течение болезни с началом в детском возрасте 

  В) неврологические проявления (судороги, снижение или повышение мышечного  

                            тонуса, спастические парезы) 

  Г) олигофрения в сочетании с пороками развития 

 

4. УКАЖИТЕ ФОРМУЛЫ КАРИОТИПА ПРИ СИНДРОМЕ ШЕРШЕВСКОГО-ТЕРНЕРА 

А) 45,Х/46,ХХ 

  Б) 47, ХХХ 

  В) 45, Х 

  Г) 46, ХХ 

 

5. МЕТОД ТОЧНОЙ ДИАГНОСТИКИ ХРОМОСОМНЫХ БОЛЕЗНЕЙ 

А) клинический 

  Б) дерматоглифический 

  В) цитогенетический 

  Г) клинико-генеалогический 

  Д) специфическая биохимическая диагностика 

 

6. РИСК РОЖДЕНИЯ РЕБЁНКА С ХРОМОСОМНЫМИ АНОМАЛИЯМИ СУЩЕСТВЕННО ПО-

ВЫШАЕТСЯ В ВОЗРАСТНЫХ ИНТЕРВАЛАХ 

А) 20-25 лет 

  Б) 25-30 лет 

  В) 30-35 лет 

  Г) 35-40 лет 
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7. К ХРОМОСОМНЫМ ОТНОСЯТСЯ МУТАЦИИ 

А) делеция 

  Б) триплоидия 

  В) инверсия 

  Г) изохромосома 

  

8. ФОРМУЛА КАРИОТИПА ПРИ СИНДРОМЕ «КОШАЧЬЕГО КРИКА» 

А) 45, Х 

  Б) 46, ХХ, 9р+ 

  В) 46, ХХ, 5р- 

  Г) 45, Х/46, ХХ 

  

9. ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКОГО АНАЛИЗА 

А) гепатоспленомегалия, каторакта, умственная отсталость 

  Б) привычное невынашивание беременности и мертворождения в анамнезе 

  В) непереносимость некоторых пищевых продуктов, гемолитические кризы 

  Г) умственная отсталость, микроаномалии развития или врождённые пороки  

                            развития 

 

10. ФОРМУЛЫ ХРОМОСОМНОГО НАБОРА У БОЛЬНОГО С СИНДРОМОМ КЛАЙНФЕЛТЕРА 

А) 45, Х 

  Б) 47, ХХХ 

  В) 47, ХYY 

  Г) 46, ХY, 5р- 

  Д) 48, ХХYY 

  Е) 47, ХХY 

 

11. ВОЗМОЖНЫЕ ФОРМУЛЫ КАРИОТИПА ПРИ СИНДРОМЕ ДАУНА 

А)47, ХХ,+13 

  Б)47, ХХ,+22 

  В)46, ХY,-14,t(14, 21) 

  Г)47, ХХX 

  Д)47, ХХ,+21 

 

12. БОЛЕЕ ТЯЖЁЛЫЕ КЛИНИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ ИМЕЮТ ХРОМОСОМНЫЕ БОЛЕЗНИ,      

ОБУСЛОВЛЕННЫЕ 

А) недостатком генетического материала 

  Б) избытком генетического материала 

 

13.ПОЛИПЛОИДИЯ – ЭТО 

  А) уменьшение числа хромосом в наборе на несколько пар 

  Б) диплоидный набор хромосом в гамете 

  В) увеличение числа хромосом, кратное гаплоидному набору 

 

14.АНЕУПЛОИДИЯ – ЭТО 

А) увеличение хромосомного набора на целый гаплоидный набор 

  Б) изменение числа хромосом в результате добавления одной или нескольких  

                            хромосом 

  В) изменение числа хромосом в результате утери одной или нескольких хромосом 

 

15.КЛИНИЧЕСКИ ХРОМОСОМНЫЕ БОЛЕЗНИ ПРОЯВЛЯЮТСЯ 

А) множественными признаками дисморфогенеза 
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  Б) врождёнными пороками развития 

  В) отставанием в умственном развитии 

  Г) необычным цветом и запахом мочи 

Ответы: 1-В,Д;2-Б,В; 3-А,Г; 4-А,В; 5-В; 6-Г; 7-А,В,Г; 8-В; 9-Б,Г; 10-Д,Е; 11-В,Д; 12-А; 13-В; 14-

Б,В; 15-А,Б,В. 

3. Решить ситуационные задачи 

Задача № 2 

1) Алгоритм разбора задачи: 

1. Сформулируйте и обоснуйте предварительный диагноз. Каков прогноз психомоторного 

развития ребенка? 

2. Оцените анализы крови. Какие дополнительные исследования необходимо провести? 

3. На какой день после рождения ребенка проводится скрининг заболевания? 

4. Чем обусловлено развитие анемии? Какова тактика лечения при анемии? 

5. Назначьте лечение. 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму 

 
     Девочка, 1 год 8 мес.  

Родители предъявляют жалобы на задержку НПР.  

Анамнез жизни: ребенок от 2-й беременности, 2-х срочных родов. Первая беременность 

окончилась рождением здорового ребенка. Во время 2-й беременности у матери выявлено эутирео-

идное увеличение щитовидной железы III степени, лечение тиреоидными гормонами не получала. 

При рождении масса тела - 3800 г, рост - 52 см. Из родильного дома выписана на 12-е сутки. В 

периоде новорожденности отмечалась длительная желтуха, медленная эпителизация пупочной 

ранки, сосала вяло. На 1-м году жизни склонность к запорам, плохая прибавка в весе, снижение 

двигательной активности, вялое сосание. Голову держит с 6 мес, сидит с 10 мес, не ходит.  

Объективно: состояние средней тяжести. Кожа бледная, сухая, тургор снижен, мышечная ги-

потония, волосы редкие, сухие, ногти ломкие. Большой родничок открыт. Дыхание в легких вези-

кулярное. Тоны сердца приглушены. Живот «лягушачий», расхождение прямых мышц живота. Пе-

чень и селезенка не увеличены. Стул через 1-2 дня, диурез не нарушен. 

      ОАК: RBC - 3,7×1012/л; Hgb - 91 г/л; ЦП - 0,8; ретикулоциты - 18?; WBC - 12,0×109/л; П/я 

- 7%; NEU - 43%; EOS - 5%; LYM - 36%; MON - 9%; СОЭ - 18 мм/ч; PLT - 330×109/л; ОАМ - без 

патологии. 

Биохимический анализ крови: общий белок - 60,2 г/л; глюкоза - 4,2 ммоль/л; мочевина - 6,0 

ммоль/л; натрий - 132,0 ммоль/л; калий - 5 ммоль/л; холестерин - 8,4 ммоль/л; билирубин общий - 

7,5 мкмоль/л. 

1. Первичный гипотиреоз. Нормохромная анемия I степени. Диагноз предположен на ос-

новании данных анамнеза: у матери увеличение щитовидной железы III степени, лечения не полу-

чала; анамнеза заболевания: изменения отмечались с рождения в виде затяжной желтухи, 
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замедленной эпителизации пупочной ранки, признаков гипотонии (вялое сосание). В дальнейшем 

появилось отставание в НПР: голову держит с 6 мес, сидит с 10 мес, к 1 году 8 мес не ходит. Сохра-

няются признаки снижения мышечного тонуса - склонность к запорам, снижение двигательнойак-

тивности (снижение тонуса мышц живота, мышечная гипотония). К другим проявлениям гипоти-

реоза относятся изменения со стороны кожи и ее придатков (сухость кожи, ломкость ногтей), при-

знаки кардиопатии (приглушенность сердечных тонов), не закрывшийся большой родничок. Уста-

новлена прямая связь между возрастом ребенка, в котором начато лечение, и психомоторным и ин-

теллектуальным развитием ребенка. Полного эффекта от заместительной терапии можно ожидать, 

если лечение было начато в первые 2 нед жизни ребенка. 

2. В ОАК выявлена нормохромная анемия I степени, в биохимическом анализе крови - гипер-

холестеринемия. Дополнительное обследование: определение свободного тироксина и тиреотроп-

ного гормона (для гипотиреоза характерны снижение свободного тироксина и повышение тирео-

тропного гормона); определение тиреоблокирующих антител; УЗИ щитовидной железы (для выяв-

ления аплазии органа), сцинтиграфия с 123I (для выявления ее эктопии); определение костного воз-

раста - для выявления продолжительности гипотиреоидного состояния; ЭКГ, ЭхоКГ - для оценки 

состояния сердечно-сосудистой системы; электроэнцефалография - для оценки биоэлектрической 

активности головного мозга. Консультации невропатолога, кардиолога, эндокринолога. 

3. Скрининг на врожденный гипотиреоз проводится в родильном доме у всех детей (доно-

шенных - на 4-5-й день жизни, у недоношенных детей - на 10-14-й день). 6-8 капель крови (чаще из 

пятки) наносят на специальную фильтровальную бумагу для определения уровня тиреотропного 

гормона. Для первичного гипотиреоза характерны снижение уровня трийодтиронина, тироксина, 

гормонов щитовидной железы и повышение уровня тиреотропного гормона. Концентрации тирео-

тропного гормона менее 20 мЕД/л являются нормальными, выше 20 мЕД/л необходимо проведение 

повторного исследования, выше 50 мЕД/л позволяет заподозрить врожденный гипотиреоз, а при 

концентрации выше 100 мЕД/л диагноз ставится с высокой долей вероятности. 

4. Развитие анемии связано с основным заболеванием, поскольку при гипотиреозе отмечается 

угнетение эритропоэза вследствие снижения метаболической активности организма. Основным ле-

чением ребенка с анемией является лечение основного заболевания. При необходимости в случае 

дефицита железа показано назначение препаратов железа.  

5. Проведение заместительной терапии гормонами щитовидной железы - левотироксин 

натрия. Начальная доза препарата составляет 12,5 - 50 мкг/сут или 10-15 мг/кг в сутки. Назначают с 

минимальных доз, препарат дается в утреннее время за 30 мин до еды. Дозу корректируют каждые 

7-10 дней, ориентируясь на клинические проявления (частоту пульса, стул, состояние ЦНС) и лабо-

раторные показатели (уровень тироксина и тиреотропного гормона крови). При появлении призна-

ков передозировки (учащение пульса, беспокойство, потливость) дозу препарата снижают наполо-

вину. Назначаются также витамины, глутаминовая кислота, ноотропы [церебролизин, пиритинол 

(Энцефабол*), пирацетам (Ноотропил*), пантогам], массаж, гимнастика. Дети находятся под 

наблюдением педиатра, эндокринолога. Помимо клинической эффективности, адекватности тера-

пии у пациентов контролируют показатели тиреотропного гормона, трийодтиронина, тироксина. 

После начала терапии тиреоидный статус оценивают через 2-3 нед и 1,5-2,0 мес. В дальнейшем до 

1 года контроль тиреотропного гормона и тироксина проводят каждые 3 мес. 

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 

1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием конспек-

тов лекций и рекомендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Общие вопросы 

- Этиология и классификация 

- Эффекты хромосомных аномалий в онтогенезе: летальность, ВПР, эффекты хромосомных анома-

лий в соматических клетках 

- Патогенез 

- Клинико-цитогенетические характеристики наиболее распространённых хромосомных болезней 

- Хромосомные болезни, обусловленные нарушением числа соматических  хромосом: синдром 
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Дауна, синдром  Патау, синдром Эдвардса.  

- Хромосомные болезни, обусловленные нарушением числа половых  хромосом: синдром  Шере-

шевского-Тернера, синдром Кляйнфельтера, трипло-Х.  

- Хромосомные болезни, обусловленные структурными перестройками хромосом: синдром Вольфа-

Хиршхорна, « кошачьего крика», синдром Альфи (моносомия 9р), синдром Орбели 

- Факторы повышенного риска рождения детей с хромосомными болезнями 

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. КАКИЕ ВИДЫ ХРОМОСОМНЫХ АНОМАЛИЙ НЕ ВСТРЕЧАЮТСЯ У ЖИВОРОЖДЁННЫХ 

  А) трисомии по аутосомам 

  Б) трисомии по половым хромосомам 

  В) моносомии по аутосомам 

  Г) моносомия по Х-хромосоме 

  Д) нуллисомия по Х-хромосоме 

 

2. КАКИЕ МУТАЦИИ ОТНОСЯТСЯ К ГЕНОМНЫМ 

А) инверсии, транслокации, дупликации, делеции 

  Б) полиплоидии, анеуплоидии 

  В) триплоидии, тетраплоидии 

  Г) внутрихромосомные и межхромосомные перестройки 

  

3. ВЫБЕРИТЕ ОСНОВНЫЕ ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ИССЛЕДОВАНИЯ КАРИОТИПА 

А) в анамнезе умершие дети с множественными пороками развития 

  Б) хроническое прогредиентное течение болезни с началом в детском возрасте 

  В) неврологические проявления (судороги, снижение или повышение мышечного  

                            тонуса, спастические парезы) 

  Г) олигофрения в сочетании с пороками развития 

 

4. УКАЖИТЕ ФОРМУЛЫ КАРИОТИПА ПРИ СИНДРОМЕ ШЕРШЕВСКОГО-ТЕРНЕРА 

А) 45,Х/46,ХХ 

  Б) 47, ХХХ 

  В) 45, Х 

  Г) 46, ХХ 

 

5. МЕТОД ТОЧНОЙ ДИАГНОСТИКИ ХРОМОСОМНЫХ БОЛЕЗНЕЙ 

А) клинический 

  Б) дерматоглифический 

  В) цитогенетический 

  Г) клинико-генеалогический 

  Д) специфическая биохимическая диагностика 

 

6. РИСК РОЖДЕНИЯ РЕБЁНКА С ХРОМОСОМНЫМИ АНОМАЛИЯМИ СУЩЕСТВЕННО ПО-

ВЫШАЕТСЯ В ВОЗРАСТНЫХ ИНТЕРВАЛАХ 

А) 20-25 лет 

  Б) 25-30 лет 

  В) 30-35 лет 

  Г) 35-40 лет 

   

7. К ХРОМОСОМНЫМ ОТНОСЯТСЯ МУТАЦИИ 

А) делеция 

  Б) триплоидия 

  В) инверсия 

  Г) изохромосома 
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8. ФОРМУЛА КАРИОТИПА ПРИ СИНДРОМЕ «КОШАЧЬЕГО КРИКА» 

А) 45, Х 

  Б) 46, ХХ, 9р+ 

  В) 46, ХХ, 5р- 

  Г) 45, Х/46, ХХ 

  

9. ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКОГО АНАЛИЗА 

А) гепатоспленомегалия, каторакта, умственная отсталость 

  Б)привычное невынашивание беременности и мертворождения в анамнезе 

  В) непереносимость некоторых пищевых продуктов, гемолитические кризы 

  Г) умственная отсталость, микроаномалии развития или врождённые пороки  

                            развития 

 

10. ФОРМУЛЫ ХРОМОСОМНОГО НАБОРА У БОЛЬНОГО С СИНДРОМОМ КЛАЙНФЕЛТЕРА 

А) 45, Х 

  Б) 47, ХХХ 

  В) 47, ХYY 

  Г) 46, ХY, 5р- 

  Д) 48, ХХYY 

  Е) 47, ХХY 

 

11. ВОЗМОЖНЫЕ ФОРМУЛЫ КАРИОТИПА ПРИ СИНДРОМЕ ДАУНА 

А)47, ХХ,+13 

  Б)47, ХХ,+22 

  В)46, ХY,-14,t(14, 21) 

  Г)47, ХХX 

  Д)47, ХХ,+21 

 

12. БОЛЕЕ ТЯЖЁЛЫЕ КЛИНИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ ИМЕЮТ ХРОМОСОМНЫЕ БОЛЕЗНИ,      

ОБУСЛОВЛЕННЫЕ 

А) недостатком генетического материала 

  Б) избытком генетического материала 

Ответы: 1-В,Д;2-Б,В; 3-А,Г; 4-А,В; 5-В; 6-Г; 7-А,В,Г; 8-В; 9-Б,Г; 10-Д,Е; 11-В,Д; 12-А. 

 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни: национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 

К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П.,        Пузырев В.П.,   Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 

2018. 

3. Наследственные болезни  в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей.Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 
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Тема 3.2:Моногенные болезни (семинар). 

Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной  профилактике наследственных заболеваний у детей, необхо-

димых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного ме-

дицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях.  Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласияродителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 

учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 

оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 

- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе.Мероприятия по реабилитации детей с хроническими заболевани-

ями, детей-инвалидов. Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитацион-

ных мероприятий. Перечень врачей-специалистов, участвующих в проведенииреабилитационных 
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мероприятий.  Медицинские показания и противопоказания к назначению санаторно-курортного 

лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни.Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям различного 

возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и ли-

цам,осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования здорового образа жизни 

с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Организовывать и обеспечивать проведение профилактических медицинских осмотров детей с 

учетом их возраста и состоянияздоровья в соответствии с действующими нормативными право-

выми актами.Определять группу здоровья ребенка. Проводить диспансерное наблюдение, назна-

чать лечебно-оздоровительные мероприятия среди детей с хроническими заболеваниями. Органи-

зовывать и контролировать проведение иммунопрофилактикиинфекционных заболеваний у детей с 

учетом их возраста, состоянияздоровья  и в соответствии с национальным календарем профилакти-

ческих прививок. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осуществ-

ляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хроническихзабо-

леваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о профессио-

нальных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-гигиенических факто-

рах,воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и анамнезе за-

болевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их родителей. 

Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различного возраста. 

Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследования детей и 

интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей на консульта-

цию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клиничес-кой картины болезни в соответствии с 

действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения),порядками оказания меди-

цинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (за-

конным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила 

приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную 

и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать 

паллиативную медицинскую помощь детям.Анализировать действие лекарственных препаратов по 

совокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы.Оценивать выполнение индиви-

дуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной врачом по медико-социаль-

нойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специалистов для 

проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и детей-

инвалидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями(протоколами лечения), 

порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской помощи.Контро-

лировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 
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- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных за-

болеваний.Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансер-

ного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 

первичного осмотра детей.Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов лабо-

раторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения дифферен-

циального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению.Алгорит-

мами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям.Оценкой эффективности и 

безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности.Порядками направления детей с  ограничением ихжизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь.Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальнойэкс-

пертизе.Навыками контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитациидлительно и 

часто болеющих детей, детей с хроничскими заболеваниями. Оценкой эффективности и безопасно-

сти реабилитации детей-инвалидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Особенности передачи признаков, генеалогический анализ и клинические проявления при различ-

ных типах передачи патологического гена.  

- Наиболее часто встречающиеся генные заболевания неонатального периода.  

- Муковисцидоз.  

- Фенилкетонурия.  

- Врожденный гипотиреоз.  

- Адреногенетальный синдром.  

- Галактоземия.  

- Группа наследственных заболеваний соединительной ткани. (синдром Марфана, синдром Элерса-

Данлоса).  

- Несовершенный остеогенез.  

- Наследственные желтухи, манифестирующие в неонатальном периоде (Ротора, Жильбера, Ду-

бина-Джонсона, Криглера –Найяра). 

2. Практическая работа. 

- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. ОСНОВНЫМ МЕТОДОМ ЛАБОРАТОРНОЙ ДИАГНОСТИКИ БОЛЕЗНИ «КЛЕНОВОГО СИ-

РОПА» ЯВЛЯЕТСЯ ОПРЕДЕЛЕНИЕ УРОВНЯ 

А) лейцина, изолецина, валина* 

Б) фенилаланина, тирозина, пролина 

В) гидроксипролина, пролина 

Г) гистидина 

 

2. НАИБОЛЕЕ РАННИМ СИМПТОМОМ БОЛЕЗНИ ГОШЕ I ТИПА ЯВЛЯЕТСЯ 
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А) спленомегалия* 

Б) задержка нервно-психического развития 

В) длительный кашель 

Г) оссалгия 

 

3. ПРИ БОЛЕЗНИ ГИРКЕ (ГЛИКОГЕНОВОЙ БОЛЕЗНИ IА ТИПА) УРОВЕНЬ ГЛИКЕМИИ 

НАТОЩАК РАВЕН _______ ММОЛЬ/Л 

А) 0,6 – 3,0* 

Б) 3,5 – 5,5 

В) 3,5 – 6,1 

Г) 6,1 – 7,8 

 

4. ЛЕЧЕБНЫМИ ПРОДУКТАМИ ПЕРВООЧЕРЕДНОГО ВЫБОРА ДЛЯ БОЛЬНЫХ ПЕРВОГО 

ГОДА ЖИЗНИ С ГАЛАКТОЗЕМИЕЙ ЯВЛЯЮТСЯ: 

А) смеси на основе изолята соевого белка* 

Б) безлактозные молочные смеси с преобладанием сывороточных белков 

В) смеси на основе умеренно гидролизованных молочных белков 

 

5. К СПЕЦИАЛИЗИРОВАННЫМ ПРОДУКТАМ ДЛЯ ДЕТЕЙ ПЕРВОГО ГОДА ЖИЗНИ, БОЛЬ-

НЫХ ФЕНИЛКЕТОНУРИЕЙ, ОТНОСЯТСЯ: 

А) «Афенилак»* 

Б) «Альфаре» 

В) «ХР Аналог LCP»* 

Г) «MDмил ФКУ 0»* 

Д) «ПАМ 1»8 

 

6.ДЕЙСТВИЕ МУТАНТНОГО ГЕНА ПРИ МОНОГЕННОЙ ПАТОЛОГИИ ПРОЯВЛЯЕТСЯ 

  А) только клиническими симптомами 

  Б) на клиническом, биохимическом и клеточном уровнях 

  В) только на определённых этапах обмена веществ 

  Г) только на клеточном уровне 

 

7. ЭТИОЛОГИЧЕСКИЕ ФАКТОРЫ МОНОГЕННОЙ НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПАТОЛОГИИ 

  А) перенос участка одной хромосомы на другую 

  Б) изменение структуры ДНК 

  В) взаимодействие генетических и средовых факторов 

  Г) мутации генов 

  Д) делеция, дупликация, транслокация участков хромосом 

 

8.ВЕРОЯТНОСТЬ ПОВТОРНОГО РОЖДЕНИЯ РЕБЁНКА У СУПРУГОВ, ИМЕЮЩИХ БОЛЬ-

НУЮ ДЕВОЧКУ С ФЕНИЛКЕТОНУРИЕЙ 

  А) 50% 

  Б) близко к нулю 

  В) 75% 

  Г) 25% 

   

9.ДИАГНОЗ СИНДРОМА МАРФАНА УСТАНАВЛИВАЮТ НА ОСНОВАНИИ 

  А) жалоб больного и данных семейного анамнеза 

  Б) характерного сочетания клинических признаков 

  В) результатов  биохимического анализа 

  Г) клинических симптомов, данных биохимического и патоморфологического  

                            исследований 
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10.КЛАССИФИКАЦИЯ ГЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ ВОЗМОЖНА НА ОСНОВЕ 

  А) возраста начала заболевания 

  Б) преимущественного поражения определённых систем и органов 

  В) типа наследования 

  Г) мутации 

  

11.ДИАГНОЗ МУКОВИСЦИДОЗА УСТАНАВЛИВАЮТ НА ОСНОВАНИИ 

  А) результатов биохимического анализа мочи и крови 

  Б) данных осмотра офтальмологом, кардтологом и параклинических методов  

                             исследования 

  В) клинических симптомов, концентрации ионов натрия и хлора в потовой жидкости 

  Г) характерных клинических симптомов, данных электромиографии и определения  

                            уровня креатининфосфокиназы в сыворотке крови 

   

12.ВЕРОЯТНОСТЬ РОЖДЕНИЯ В СЕМЬЕ БОЛЬНОГО С АДРОНОГЕНИТАЛЬНЫМ СИНДРО-

МОМ ПРИ УСЛОВИИ, ЧТО СЫН (ОТ 1-Й БЕРЕМЕННОСТИ) ИМЕЕТ ЭТОТ СИНДРОМ, А ДЕ-

ВОЧКА (ОТ 2-Й БЕРЕМЕННОСТИ) ЗДОРОВА, СОСТАВЛЯЕТ 

  А) 50% 

  Б) около 0% 

  В) 25% 

  Г) 100% 

   

13.ПРИЗНАКИ СИНДРОМА ЭЛЕРСА-ДАНЛО 

  А) гиперрастяжимость кожи 

  Б) повышенная ранимость кожи 

  В) умственная отсталость 

  Г) пролапс митрального клапана 

   

14.ВЕРОЯТНОСТЬ РОЖДЕНИЯ БОЛЬНОГО РЕБЁНКА В СЕМЬЕ, В КОТОРОЙ МАТЬ БОЛЬНА 

ФЕНИЛКЕТОНУРИЕЙ, А ОТЕЦ ГОМОЗИГОТЕН ПО НОРМАЛЬНОМУ АЛЛЕЛЮ, СОСТАВ-

ЛЯЕТ 

  А) 50% 

  Б) около нуля 

  В) 25% 

  Г) 100% 

   

15.ГЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ОБУСЛОВЛЕНЫ 

  А) потерей участка хромосомы 

  Б) дупликацией части хромосомы 

  В) потерей двух генов и более 

  Г) мутацией одного гена 

Ответы: 1-А; 2-А; 3-А; 4-А; 5-А,В,Г;6-Б; 7-Б,Г; 8-Г; 9-А,Б; 10-Б,В;11-В;12-В;13-А,Б,Г;14-Б;15-Г. 

3. Решить ситуационные задачи 

Задача № 1. 

1) Алгоритм разбора задачи 

1. Сформулируйте предварительный диагноз. 

2. Какое дополнительное обследование требуется для постановки диагноза? 

3. Консультации каких специалистов могут помочь в своевременной постановке диагноза? 

4. Что помогает отнести заболевание к конкретной группе? 

5. Чем обусловлена тяжесть состояния ребенка? 

6. Какие органы при данном заболевании могут страдать? 

7. Перечислите принципы терапии. 

8. Какова частота данного заболевания в популяции? 
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9. Прогноз. 

10. Какие профилактические мероприятия разработаны для предупреждения инвалидизации и  

смерти детей от данного заболевания? 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму 

Девочка  29 дней, от 4 беременности на фоне отягощенного анамнеза: 1 ребенок от 1 брака 

здоров; 1 м/а; 1 ребенок от 2 брака умер в возрасте 1 месяца в отделении АРО с диагнозом врожден-

ный гепатит, цирроз (досуточная летальность, детально не обследован). Роды 3, срочные с весом 

3720, по шкале Апгар 7/8 баллов. На 3 сутки появилась желтуха, которая сохраняется до настоящего 

времени. С 3 суток срыгивает, плохо прибывает в весе, аппетит снижен. Вес в 3 нед 3250 г, получает 

смесь «Нестожен».  

     В динамике нарастание вялости, гепатоспленомегалии, желтухи. Госпитализация в АРО в 

возрасте 3 нед. жизни. 

Общий билирубин 138, 7мколь/л; прямой-75,9 мколь/л; 

 АЛТ-114г/л; АСТ-59 г/л; 

 Фибриноген - нет сгустка; протромбин-26,5%. 

Ребенок осмотрен инфекционистом: данных за острый вирусный гепатит нет. 

 

1.Галактоземия. 

2.Определение уровня галактозы в крови, активности фермента галактозо-1-фосфатуриди-

лтрансферазы, ДНК-диагностика. 

3.Окулист-возможны изменения хрусталика в виде помутнения, «облачков» на хрусталике. 

 Генетик-подозрение на наследственное заболевание, приводящее к токсическому пораже-

нию печени: галактоземия, тирозинемия и другие. 

4.Наследственный характер можно заподозрить на основании схожести болезни у двух детей 

в семье, ранней смерти ребенка в семье, прогредиентного и агрессивного течения заболева-

ния с ранннего неонатального периода с наличием стойких и выраженных диспептических 

расстройств,потери веса ,желтухи, гепатомегалии. 

5.Наличием тяжелого токсического гепатита, прогрессирующей дистрофией. 

6.Печень, глаза, ЦНС. 

7. Пожизненная элиминационная диета с исключением молока, продуктов содержащих мо-

локо и молочную сыворотку. 

8 1:40 000 в популяции в РФ (до введения неонатального скрининга). 

9.При соблюдении диеты – благоприятный. 

10. Проведение неонатального скрининга. 

 

Задача  № 2 

1) Алгоритм разбора задачи 

1.Сформулируйте предположительный  диагноз. 

2.Какие дополнительные методы обследования необходимы для подтверждения диагноза? 

3.Консультации каких специалистов необходимы для подтверждения диагноза? 

4.Сформулируйте принципы лечения данного ребенка. 

5.Каковы патогенетические механизмы развития этого заболевания? 

6.С какими состояниями необходимо дифференцировать данное заболевание? 

7.Прогноз. 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму 

Мальчик К., 1,5 мес. из Азербайджана находится на лечении в детском отделении больницы  

в связи с упорной гипербилирубинемией, отмечающейся с рождения. 

Ребенок от 2-й беременности у 22-летней женщины. Отец ребенка является двоюродным бра-

том матери. У родного брата матери отмечается рецидивирующая желтуха. Течение беременности 

на фоне бактериального вагиноза, кольпита, лечение не проводилось. Роды I, в срок, без асфиксии 

с массой при рождении 3700, длиной 53 см, С конца первых суток появилась желтушность кожи, 

которая в динамике нарастала. Максимальный уровень билирубина на   5-е сутки -301 мкмоль/л на 

фоне консервативной терапии. До 10 суток жизни  получал лечение в роддоме (фототерапия в 
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непрерывном режиме), затем переведен в детскую больницу в удовлетворительном состоянии. В 

течение 1 месяца получал лечение в стационаре областн6ой детской больницы. 

За время лечения самочувствие не нарушено, сосет активно, за 1 мес. пребывания в стацио-

наре прибыл 1,5 кг. Неврологический статус без патологии. Кожные покровы ярко желтушные с 

оранжевым оттенком, чистые, сыпи и геморрагических проявлений не отмечалось. Выраженная 

желтушность склер. Тоны сердца ритмичные, ЧСС- 140 в мин. Дыхание пуэрильное, без хрипов, 

ЧД-36 в мин. Живот мягкий не вздут, печень +2 см из-под края реберной дуги. Стул желтый. Моча 

светлая. 

Ребенок постоянно получает фототерапию в режиме 2 на 2. 

Данные проведенного обследования: 

      ОАК в 2 нед жизни: Εr 4,07 ×10¹²/л; Нв-160 г/л; Le-14,2×10⁹/л;  п/я-3%; с/я-25%; л-52%;   

э-2%; СОЭ-1 мм/час. 

      Группа крови ребенка О (I)  Rh (+), 

      Группа крови матери О (I)  Rh (+), 

       Пуповинный билирубин- 31, 9 мкмоль/л 

      Уровень общего билирубина в течение 1-го месяца колебался около 300 мкмоль/л (мин-

245 мкмоль/л; макс-347 мкмоль/л;), при этом доля прямого билирубина не превышала 20 мкмоль/л. 

       АЛТ-27 ЕД/л; АСТ-25,5 ЕД/л 

       Осмотическая стойкость эритроцитов: max-0,40%NaC1 ; min-0,48%NaC1 

       Прямая и непрямая проба Кумбса- отрицательная 

       НBЅ Аg- отрицательный, антиНВ СОR- отрицательный, антиНСV- отрицательный 

       Обследование на TORCН-инфекции - отрицат. 

       Кровь на тиреоидный статус в 3 нед жизни: 

       ТТГ-4,1 ММЕ/мл; Т3-1,59 нг/мл; Т4-141,8 нг/мл 

       Кровь на белок и белковые фракции  в 3 нед жизни: 

       Общий белок-51,1 г/л; Альбумин-62,6%; a1-6,33%; a2-12,9%; β1-8,8%; β2-4,48%. 

       Моча на желчные пигменты-отрицательная 

       ОАМ - желтая, уд. вес-1025; л-2-4 п/зр;  эпителий плоский -5-6 п/зр; 

       Кал на стеркобилин - положительная реакция 

       Копрограмма- без патологии 

       УЗИ органов брюшной полости  в возрасте 2 нед жизни: печень однородная, правая доля-

70 мм; желчный пузырь правильной формы. Однороден, размеры: 5× 41 мм; V=2025 мм³. Поджелу-

дочная железа: структура однородная, контуры четкие, размеры в N. Селезенка однородная в раз-

мерах не увеличена 44×22 мм³. 

 

1 .Синдром Криглера-Найяра- ІІ типа . (аУТОСОМНО-РЕЦЕССИВНЫЙ ТИП ПЕРедачи) 

2. Биопсия печени,  составление родословной , ДНК-диагностика. 

3. Консультация генетика. 

4.а) Диета с дополнительным введением СТЦ; 

  б) фототерапия  в интермиттирующем режиме, возможна в амбулаторных условиях с ис-

пользованием «фотоматрасиков», либо «фотоодеял»; 

  в) витамины группы В и Е; 

  г) в более старшем возрасте пересадка печени; 

  д) в перспективе - методы генной инженерии –пересадка дефектного гена. 

5.Заболевание связано с резким снижением активности глюкуронилтрансферазы до 5-10% 

от нормы, что приводит к накоплению в крови непрямого билирубина, желтухе с неонатального 

периода. В последующем имеется угроза  развития цирроза печени. 

6. а)в роддоме- с ГБН; 

б) позднее - с наследственными желтухами, сопровождающимися нарушением конъюга-

ции: Жильбера, Ариаса-Люцея-Дрисколла;  желтухой грудного молока. 

7. Прогноз серьезный, так как при длительной гипербилирубинемии развивается цирроз 

печени и требуется пересадка печени ребенку. 

 



 

 
43 

Задача  № 3 

1) Алгоритм разбора задачи 

1. О каком заболевании можно думать? 

2. Что лежит в основе его возникновения? 

3.Какое обследование необходимо провести для подтверждения диагноза? 

4.Каков прогноз болезни в зависимости от сроков постановки диагноза? 

5.Принципы лечения данного заболевания? 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму 

Мальчик М.8 мес. Жалобы на нарушение двигательной активности, беспокойство, периоди-

ческую рвоту. 

Анамнез: Ребенок от Ӏ-й физиологической беременности, Ӏ-х срочных родов. Неонатальный 

период протекал физиологически. 

Ребенок на грудном вскармливании, первый прикорм крупяной  введен с 5 мес. Отклонений 

в поведении и развитии ребенка в течение первого полугодия не отмечали. С 7 месячного возраста 

появилась патологическая двигательная активность: периодические бесцельные движения, ритми-

ческие покачивания туловища. Затем присоединился гипертонус разгибателей. Периодические при-

ступы неукротимой рвоты. 

Объективно: ребенок правильного телосложения, удовлетворительного питания. Кожа свет-

лая, белокурые волосы, голубые глаза. От ребенка ощущается своеобразный «мышиный» запах. В 

легких дыхание пуэрильное, ЧД-32 вмин, тоны сердца ясные, ритмичные, ЧСС-124 в мин. Живот 

мягкий, доступен глубокой пальпации во всех отделах, безболезненный. Печень+2 см  из-под края 

реберной дуги, край закруглен, пальпация безболезненная. 

Неврологический статус: ребенок сидит только с поддержкой, не стоит, эмоционально вял, 

издает редкие  монотонные звуки, не узнает мать. Отмечается выраженный гипертонус разгибате-

лей, глубокие сухожильные рефлексы высокие. 

 

Данные обследования: 

Общий анализ крови: Hb- 115 г/л, эр-4,3×10¹²/ л,Лейк-5,8×10⁹ /л, п/я-1%, с/я-32%, Э-1%, лф-

58%, мон-8%, СОЭ-2 мм/час. 

Общий анализ мочи: кол-во-40 мл, отн.плотность-1012, Лейк-2-3 в поле зрения, эр-нет, слизь-

немного. 

Проба Фелинга положительная. 

 

1. Фенилкетонурия. 

2. Аутосомно-рецессивное заболевание, при котором отсутствует фермент, необходимый для 

превращения фенилаланина в тирозин (фенилаланинтрансфераза). Накапливающиеся мета-

болиты являются токсичными веществами для миелиновых оболочек нейронов. 

3. Анализ крови на фенилаланин. 

4. При своевременной диагностике в неонатальном периоде и переводе на диету с минималь-

ным содержанием фенилаланина  прогноз благоприятный. 

5. Диетотерапия пот принципу резкого ограничения фенилаланина, поступающего с пищей. 

3) Задачи для самостоятельного разбора на занятии 

Задача № 1 

     Пробанд - здоровая женщина. Ее сестра тоже здорова, а два брата страдают дальтонизмом. 

Мать и отец пробанда- здоровы. Четыре сестры матери пробанда- здоровы, мужья их  также здо-

ровы. О  двоюродных сибсах со стороны матери  пробанда известно: в одной семье один больной 

брат, две сестры и брат здоровы, в двух других семьях по одному больному брату и по одной здо-

ровой сестре; в четвертой семье- одна здоровая сестра. Бабушка пробанда со стороны матери здо-

рова, дед страдал дальтонизмом. Со стороны отца пробанда больных дальтонизмом не обнаружено.  

     Задание: 

1.  Составьте родословную.  

2. Определите вероятность рождения ребенка с дальтонизмом у пробанда, если она выйдет 

замуж за здорового мужчину. 
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Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 

1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием конспек-

тов лекций и рекомендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Особенности передачи признаков, генеалогический анализ и клинические проявления при различ-

ных типах передачи патологического гена.  

- Наиболее часто встречающиеся генные заболевания неонатального периода.  

- Муковисцидоз.  

- Фенилкетонурия.  

- Врожденный гипотиреоз.  

- Адреногенетальный синдром.  

- Галактоземия.  

- Группа наследственных заболеваний соединительной ткани. (синдром Марфана, синдром Элерса-

Данлоса).  

- Несовершенный остеогенез.  

- Наследственные желтухи, манифестирующие в неонатальном периоде (Ротора, Жильбера, Ду-

бина-Джонсона, Криглера –Найяра). 

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1.ДЕЙСТВИЕ МУТАНТНОГО ГЕНА ПРИ МОНОГЕННОЙ ПАТОЛОГИИ ПРОЯВЛЯЕТСЯ 

  А) только клиническими симптомами 

  Б) на клиническом, биохимическом и клеточном уровнях 

  В) только на определённых этапах обмена веществ 

  Г) только на клеточном уровне 

 

2. ЭТИОЛОГИЧЕСКИЕ ФАКТОРЫ МОНОГЕННОЙ НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПАТОЛОГИИ 

  А) перенос участка одной хромосомы на другую 

  Б) изменение структуры ДНК 

  В) взаимодействие генетических и средовых факторов 

  Г) мутации генов 

  Д) делеция, дупликация, транслокация участков хромосом 

 

3.ВЕРОЯТНОСТЬ ПОВТОРНОГО РОЖДЕНИЯ РЕБЁНКА У СУПРУГОВ, ИМЕЮЩИХ БОЛЬ-

НУЮ ДЕВОЧКУ С ФЕНИЛКЕТОНУРИЕЙ 

  А) 50% 

  Б) близко к нулю 

  В) 75% 

  Г) 25% 

   

4.ДИАГНОЗ СИНДРОМА МАРФАНА УСТАНАВЛИВАЮТ НА ОСНОВАНИИ 

  А) жалоб больного и данных семейного анамнеза 

  Б) характерного сочетания клинических признаков 

  В) результатов  биохимического анализа 

  Г) клинических симптомов, данных биохимического и патоморфологического  

                            исследований 

 

5.КЛАССИФИКАЦИЯ ГЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ ВОЗМОЖНА НА ОСНОВЕ 

  А) возраста начала заболевания 

  Б) преимущественного поражения определённых систем и органов 

  В) типа наследования 

  Г) мутации 
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6.ДИАГНОЗ МУКОВИСЦИДОЗА УСТАНАВЛИВАЮТ НА ОСНОВАНИИ 

  А) результатов биохимического анализа мочи и крови 

  Б) данных осмотра офтальмологом, кардтологом и параклинических методов  

                             исследования 

  В) клинических симптомов, концентрации ионов натрия и хлора в потовой жидкости 

  Г) характерных клинических симптомов, данных электромиографии и определения  

                            уровня креатининфосфокиназы в сыворотке крови 

   

7.ВЕРОЯТНОСТЬ РОЖДЕНИЯ В СЕМЬЕ БОЛЬНОГО С АДРОНОГЕНИТАЛЬНЫМ СИНДРО-

МОМ ПРИ УСЛОВИИ, ЧТО СЫН (ОТ 1-Й БЕРЕМЕННОСТИ) ИМЕЕТ ЭТОТ СИНДРОМ, А ДЕ-

ВОЧКА (ОТ 2-Й БЕРЕМЕННОСТИ) ЗДОРОВА, СОСТАВЛЯЕТ 

  А) 50% 

  Б) около 0% 

  В) 25% 

  Г) 100% 

   

8.ПРИЗНАКИ СИНДРОМА ЭЛЕРСА-ДАНЛО 

  А) гиперрастяжимость кожи 

  Б) повышенная ранимость кожи 

  В) умственная отсталость 

  Г) пролапс митрального клапана 

   

9.ВЕРОЯТНОСТЬ РОЖДЕНИЯ БОЛЬНОГО РЕБЁНКА В СЕМЬЕ, В КОТОРОЙ МАТЬ БОЛЬНА 

ФЕНИЛКЕТОНУРИЕЙ, А ОТЕЦ ГОМОЗИГОТЕН ПО НОРМАЛЬНОМУ АЛЛЕЛЮ, СОСТАВ-

ЛЯЕТ 

  А) 50% 

  Б) около нуля 

  В) 25% 

  Г) 100% 

   

10.ГЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ОБУСЛОВЛЕНЫ 

  А) потерей участка хромосомы 

  Б) дупликацией части хромосомы 

  В) потерей двух генов и более 

  Г) мутацией одного гена 

Ответы: 1-Б; 2-Б,Г; 3-Г; 4-А,Б; 5-Б,В;6-В;7-В;8-А,Б,Г;9-Б;10-Г. 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни: национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 

К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П., Пузырев В.П., Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 2018. 

3. Наследственные болезни  в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей.Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

 Клинические рекомендации: 
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1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиоптерина у де-

тей». Министерство здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

2. Клинические рекомендации«Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

3. Клинические рекомендации «Пропионовая ацидурия (ацидемия) у детей. Министерство здравоохра-

нения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения Российской Федера-

ции, Союз педиатров России, 2017. 

6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз IV типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

13. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

14. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство здраво-

охранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

15. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

16. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

17.Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

 

Тема 3.2:Моногенные болезни (практическое занятие). 

Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной  профилактике наследственных заболеваний у детей, необхо-

димых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 
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- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного ме-

дицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, их родителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

-Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях.  Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласияродителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 

учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 

оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 

- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе. 

Мероприятия по реабилитации детей с хроническими заболеваниями, детей-инвалидов 

 Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитационных мероприятий. Пе-

речень врачей-специалистов, участвующих в проведении 

реабилитационных мероприятий.  Медицинские показания и противопоказания к назначению сана-

торно-курортного лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни. Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям различного 

возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и ли-

цам,осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования здорового образа жизни 

с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осуществ-

ляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хроническихзабо-

леваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о 
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профессиональных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-гигиенических 

факторах,воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и 

анамнезе заболевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их 

родителей. Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различ-

ного возраста. Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследо-

вания детей и интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей 

на консультацию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клиничес-кой картины болезни в соответствии с 

действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения),порядками оказания меди-

цинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (за-

конным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила 

приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную 

и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать 

паллиативную медицинскую помощь детям.Анализировать действие лекарственных препаратов по 

совокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы.Оценивать выполнение индиви-

дуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной врачом по медико-социаль-

нойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специалистов для 

проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и детей-

инвалидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями(протоколами лечения), 

порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской помощи.Контро-

лировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных за-

болеваний.Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансер-

ного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 

первичного осмотра детей.Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов лабо-

раторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения дифферен-

циального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению.Алгорит-

мами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям.Оценкой эффективности и 

безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности.Порядками направления детей с  ограничением ихжизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь.Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальнойэкс-

пертизе.Навыками контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитации. Оценкой эф-

фективности и безопасности реабилитации детей-инвалидов. 
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- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Особенности передачи признаков, генеалогический анализ и клинические проявления при различ-

ных типах передачи патологического гена.  

- Наиболее часто встречающиеся генные заболевания неонатального периода.  

- Муковисцидоз.  

Диагностические критерии МВ 
Характерные клиниче-

ские проявления МВ (патология 

органов дыхания и придаточных 

пазух носа, желудочно-кишеч-

ные нарушения и нарушения пи-

тания, синдром потери солей об-

структивная азооспермия) 

 

 

 

 

 

Плюс 

Положительная потовая проба 

МВ у сибсов 

Положительная разность 

назальных потенциалов 

Положительный неона-

тальный скрининг 

Две значимые мутации в 

гене МВТР 

Диагностические критерии, утвержденные Европейскими стандартами 2014 года 

[Smith A.R., 2014] 
Положительная потовая проба 

и/или 

 

Две мутации МВТР, вызывающие МВ (согласно базе CFTR-2 http://www.cftr2.org) 

И 
Неонатальная гипертрипсиногенемия 

или 

Характерные клинические проявления, такие как диффузные бронхоэктазы, высев из мок-

роты значимой для МВ патогенной микрофлоры (особенно синегнойной палочки), экзокринная пан-

креатическая недостаточность, синдром потери солей, обструктивная азооспермия 

Клинические проявления, требующие дифференциального диагноза с МВ 

Возраст Симптомы и синдромы 

Грудной Рецидивирующие или хронические респираторные симптомы, та-

кие как кашель или одышка, рецидивирующая или хроническая пневмо-

ния, отставание в физическом развитии, неоформленный, обильный, мас-

лянистый и зловонный стул, хроническая диарея, выпадение прямой 

кишки, затяжная неонатальная желтуха, соленый вкус кожи, тепловой 

удар или дегидратация при жаркой погоде, хроническая гипоэлектролите-

мия, данные семейного анамнеза о смерти детей на первом году жизни или 

наличие сибсов со сходными клиническими проявлениями, гипопротеине-

мия / отеки 

Дошкольный Стойкий кашель с или без гнойной мокроты 

Диагностически неясная рецидивирующая или хроническая одышка 

Отставание в весе и росте 

Выпадение прямой кишки 

Инвагинация 

Хроническая диарея 

Симптом «барабанных палочек» 

Симптом «барабанных палочек» 

Симптом «барабанных палочек» 

Гипотоническая дегидратация 

Гипоэлектролитемия и метаболический алкалоз 

Гепатомегалия или диагностически неясное нарушение функции печени 
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Школьный Хронические респираторные симптомы неясной этиологии 

Pseudomonas aeruginosa в мокроте 

Хронический синусит 

Назальный полипоз 

Бронхоэктазы 

Симптом «барабанных палочек» 

Хроническая диарея 

Синдром дистальной интестинальной обструкции 

Панкреатит 

Выпадение прямой кишки 

Сахарный диабет в сочетании с респираторными симптомами 

Гепатомегалия 

Заболевание печени неясной этиологии 

Подростки и взрослые Гнойное заболевание легких неясной этиологии 

Симптом «барабанных палочек» 

Панкреатит 

Синдром дистальной интестинальной обструкции 

Сахарный диабет в сочетании с респираторными симптомами 

Признаки цирроза печени и портальной гипертензии 

Отставание в росте 

Задержка полового развития 

Инфертильность с азооспермией у лиц мужского пола 

Снижение фертильности у лиц женского пола 

Этапы неонатального скрининга в Российской Федерации 

I - этап На 3-4 день у доношенного (на 7-8 –й – у недоношенного) новорожденного – 

определение иммунореактивного трипсина (ИРТ) в высушенной капле крови 

II - этап При положительном результате (более 70 нг/мл) на 21-28 день повторный тест на 

ИРТ 

III - этап При положительном результате (более 40 нг/мл) – потовая проба 

IV - этап При пограничном результате – ДНК - диагностика 

Перечень лабораторных и инструментальных исследований, осуществляемых при амбулаторном 

осмотре 

Исследования, которые необходимо проводить при 

каждом приёме пациента (1 раз в 3 мес.) 

Обязательное ежегодное обследование 

Антропометрия (рост, масса тела, дефицит массы 

тела) 

Биохимическое исследование крови (активность 

печёночных ферментов, соотношение белковых 

фракций, электролитный состав, концентрация 

глюкозы) 

Общий анализ мочи Компьютерная томография органов грудной клетки 

Копрологическое исследование Ультразвуковое исследование органов брюшной 

полости 

Клинический анализ крови* ЭКГ 

Бактериологическое исследование мокроты (при 

невозможности собрать мокроту — мазка с задней 

стенки глотки) на микрофлору и чувствительность 

к антибиотикам Фиброэзофагогастродуоденоскопия 

Исследование ФВД* Осмотр оториноларингологом 

Определение SpO2* Тест на толерантность к глюкозе 

*Дополнительно исследование проводят при появлении признаков обострения инфекционно-воспа-

лительного процесса в бронхолёгочной системе. 

Алгоритмы ведения пациента: 

Пациент с подозрением на муковисцидоз 
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  Диагностика  
    

    

  НЕТ 

Консульта-

ция Диагноз 

профильного подтвержден? 

специалиста   
    

 

 

ДА 
 

 

 

 

 

 

Диспансерное наблюдение и лечение с 

периодическим контролем в 

специализированном 

пульмонологическом отделении 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Терапия 

 

эффективна? 

 

ДА Н

НЕТ 
 

 

- Фенилкетонурия.  

- Врожденный гипотиреоз.  

- Адреногенетальный синдром.  

- Галактоземия.  

Генетическая гетерогенность галактоземии 
Фермент Название гена Локализация гена 

Галактозо-1-фосфат-уриди-

лтрансфераза (ГАЛТ) GALT 9p13.3 

   

Галактокиназа (ГАЛК) GALK1 17q25.1 

УДФ-галактозо-4-эпиме-

раза (ГАЛЭ, эпимераза) GALE 1р36.11 

Алгоритм подтверждающей диагностики галактоземии I типа 
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Продукты, содержащие галактозиды, и богатые нуклеопротеинами  

Галактозиды 

- бобовые (горох, бобы, фасоль, чечевица, маш, нут) - соя (но не изолят соевого 

белка); 

- шпинат; 

 

- какао, шоколад; 

 

- орехи. 

Нуклеопротеины 

- печень, почки, мозги и другие субпродукты; 

- печеночный паштет, ливерная колбаса; 

 

- яйца. 

 

Критерии качества оказания медицинской помощи детям с галактоземией 

Организационно-технические условия оказания медицинской помощи 

Вид медицинской по-

мощи 

Специализированная медицинская помощь 

 

Условия оказания ме-

дицинской помощи 

Стационарно / в дневном стационаре 

Форма оказания меди-

цинской помощи 

Плановая 



 

 
53 

Критерии качества оценки медицинской помощи 

№ Критерий качества Уровень досто-

верности доказа-

тельств 

Уровень убе-

дительности 

рекомендаций 

1 
Выполнен неонатальный скрининг 

(определение тотальной галактозы в сухом 

пятне крови) 

А II 

2 
Выполнено взятие крови для подтверждающей 

диагностики и назначение безлактозной/безгалак-

тозной диеты 

А II 

3 

Выполнено определение активности фермента 

галактозо1фосфатуридилтрансферазы 

А II 

4 

Выполнено определение частых мутаций 

А II 

5 
Проведено диспансерное наблюдение у профиль-

ных специалистов 

В II 

 

- Группа наследственных заболеваний соединительной ткани. (синдром Марфана, синдром Элерса-

Данлоса).  

- Диагностические признаки синдрома Марфана 

Система органов Главные критерии Малые критерии 

Скелетная Килевидная деформация груд-

ной клетки. 

Воронкообразная деформация 

грудной клетки, требующая 

хирургического лечения. От-

ношение длины верхнего сег-

мента тела к нижнему 

<0,86 или размаха рук >1,05 

Сколиоз 

Ограничения разгибания в 

суставелоктевом  

Плоскостопие вертлужной 

впадины 

Воронкообразная деформация 

грудной клетки 

Гиперподвижность суставов 

Высокое нёбо и деформация 

прикуса 

Характерное лицо 

Зрительная Двустороний подвывих хру-

сталиков (эктопия хрустали-

ков) 

Уплощение роговицы 

Увеличение аксиального раз-

мера яблока (миопия) 

Гипоплазия радужки или ци-

лиарной мышцы 

Сердечно-сосудистая Дилатация основания аорты  

Расслоение восходящей аорты 

Пролапс митрального клапана 

Дилатация легочной аорты 

Кальцификация митрального 

клапана 

Дилатация или расслоение 

иных участков аорты 

Дыхательная Нет Спонтанный пневмоторакс 

Покровная (кожа) Нет Атрофические стрии 

Твёрдая мозговая оболочка Протрузия в области пояс-

нично-крестцового отдла 

Нет 

Генетические признаки Наличие заболевания у Нет 
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родителей, детей или сибсов 

Наличие мутаций в гене фиб-

риллина-1 (FBN 1) 

Наличие маркерного гапло-

типа ДНК, сцепленного с син-

дромом Марфана в семье 

- Несовершенный остеогенез.  

- Наследственные желтухи, манифестирующие в неонатальном периоде (Ротора, Жильбера, Ду-

бина-Джонсона, Криглера –Найяра). 

2. Практическая работа. 

- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных  ответов 

1.КЛИНИЧЕСКИЙ ПОЛИМОРФИЗМ ГЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ ОПРЕДЕЛЯЕТ 

  А) множественность мутаций гена 

  Б) действие факторов окружающей среды 

  В) наличие генов-модификаторов 

  Г) эффект дозы генов 

  

2.ДИАГНОСТИЧЕСКИЕ КРИТЕРИИ МУКОВИСЦИДОЗА 

А) хронические бронхоэктазы, правостороннее расположение сердца, хронические  

     синуситы 

  Б) грубые черты лица, кифосколиоз, деформация грудины, низкий рост, порок  

                            клапонов сердца, умственная отсталость 

  В) рецидивирующие хронические пневмонии, нарушение функции поджелудочной  

                            железы, мальабсорбция, обильный зловонный стул 

  Г) задержка роста, множественный дизостоз, помутнение роговицы. Повышенная  

                            экскреция гликозаминогликанов (мукополисахаридов) с мочой 

  

3.РАСПРОСТРАНЁННОСТЬ МОНОГЕННОГО ЗАБОЛЕВАНИЯ СЧИТАЕТСЯ ВЫСОКОЙ, ЕСЛИ 

ЕГО ЧАСТОТА СОСТАВЛЯЕТ 

А) 1:100 

  Б) 1:5000 

  В) 1:10 000 

  Г) 1:20 000 

  Д) 1:50 000 

  

4 ДИАГНОСТИЧЕСКИЕ КРИТЕРИИ ФЕНИЛКЕТОНУРИИ 

А) двойственное строение наружных половых органов, рвота, дегидратация 

  Б) прогрессирующие бледность и гипотрофия, спленомегалия. Выступающие скулы  

                            и лобные бугры, «башенный» череп, анемия 

  В) множественные пигментные пятна на коже, опухоли кожные, подкожные и по 

                             ходу нервных волокон 

  Г) отставание в психомоторном развитии, микроцефалия, гипопигментация волос и  

                            кожи 

  

5.ХАРАКТЕРНЫЕ ПРИЗНАКИ СИНДРОМА ЭЛЕРСА-ДАНЛО 

А) гиперподвижность суставов 

  Б) варикозное расширение вен 

  В) микроцефалия 

  Г) мышечная слабость 

  Д) грыжи  

 

6.ДИАГНОЗ АДРЕНОГЕНИТАЛЬНОГО СИНДРОМА УСТАНАВЛИВАЮТ НА ОСНОВАНИИ 
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А) клинической картины и определения уровня гормонов 

  Б) концентрация ионов натрия и хлора в потовой жидкости 

  В) клинических симптомов, данных цитогенетического анализа, параклинических  

                             методов исследования 

  Г) результатов молекулярно-генетических методов, биохимического анализа 

  

7.ДИАГНОСТИЧЕСКИЕ КРИТЕРИИ СИНДРОМА МАРФАНА 

А) отставание в психомоторном развитии, микроцефалия, гипопигментация 

Б) подвывих хрусталика, гиперподвижность суставов, воронкообразное вдавление  

грудины, высокий рост, аномальный рост зубов 

В) умственная отсталость, макроорхидизм, длинное лицо, высокий лоб, массивный 

подбородок, оттопыренные уши 

 

8.КАКИЕ ЗАКЛЮЧЕНИЯ НЕВЕРНЫ 

А) генетически летальными считаются только те заболевания, которые приводят к 

     смерти индивида  до достижения пубертатного периода 

  Б) мутантный ген, унаследованный от родителей, присутствует в организме  

                            внутриутробно и при рождении, поэтому все наследственные болезни являются  

                            врождёнными 

  В) если больной не имеет родственников с тем же заболеванием, маловероятно, что  

                             его болезнь наследственная 

  

9.ЖЕНЩИНА С МУКОВИСЦИДОЗОМ – ЕДИНСТВЕННЫЙ СЛУЧАЙ ЗАБОЛЕВАНИЯ В СЕ-

МЬЕ. ОПРЕДЕЛИТЕ РИСК НОСИТЕЛЬСТВА МУТАНТНОГО ГЕНА ДЛЯЕЁ – 

1) отца; 2) матери; 3) дочери; 4) внука; 5) брата; 6) племянников: 

А) 100% 

  Б) 50% 

  В) 67% 

  Г) 33% 

 

10.ДРЕЙФ ГЕНОВ – ЭТО 

А) изменение клинической картины заболевания через несколько поколений 

  Б) изменение частоты аллеля в популяции в результате стохастических событий 

  В) увеличение доли рецессивной патологии в результате кровнородственных браков 

 

6.ДИАГНОЗ МУКОВИСЦИДОЗА УСТАНАВЛИВАЮТ НА ОСНОВАНИИ 

  А) результатов биохимического анализа мочи и крови 

  Б) данных осмотра офтальмологом, кардтологом и параклинических методов  

                             исследования 

  В) клинических симптомов, концентрации ионов натрия и хлора в потовой жидкости 

  Г) характерных клинических симптомов, данных электромиографии и определения  

                            уровня креатининфосфокиназы в сыворотке крови 

   

7.ВЕРОЯТНОСТЬ РОЖДЕНИЯ В СЕМЬЕ БОЛЬНОГО С АДРОНОГЕНИТАЛЬНЫМ СИНДРО-

МОМ ПРИ УСЛОВИИ, ЧТО СЫН (ОТ 1-Й БЕРЕМЕННОСТИ) ИМЕЕТ ЭТОТ СИНДРОМ, А ДЕ-

ВОЧКА (ОТ 2-Й БЕРЕМЕННОСТИ) ЗДОРОВА, СОСТАВЛЯЕТ 

  А) 50% 

  Б) около 0% 

  В) 25% 

  Г) 100% 

   

8.ПРИЗНАКИ СИНДРОМА ЭЛЕРСА-ДАНЛО 

  А) гиперрастяжимость кожи 
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  Б) повышенная ранимость кожи 

  В) умственная отсталость 

  Г) пролапс митрального клапана 

   

9.ВЕРОЯТНОСТЬ РОЖДЕНИЯ БОЛЬНОГО РЕБЁНКА В СЕМЬЕ, В КОТОРОЙ МАТЬ БОЛЬНА 

ФЕНИЛКЕТОНУРИЕЙ, А ОТЕЦ ГОМОЗИГОТЕН ПО НОРМАЛЬНОМУ АЛЛЕЛЮ, СОСТАВ-

ЛЯЕТ 

  А) 50% 

  Б) около нуля 

  В) 25% 

  Г) 100% 

   

10.ГЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ОБУСЛОВЛЕНЫ 

  А) потерей участка хромосомы 

  Б) дупликацией части хромосомы 

  В) потерей двух генов и более 

  Г) мутацией одного гена 

 

Ответы: 1-А,Б,В,Г; 2-В; 3-А,Б,В; 4-Г; 5-А,Б,Д; 6-А,Г; 7-Б; 8-А,Б,В; 9-1)-а, 2)-а, 3)-а,4)-д,5)-в,6)-г;10-

Б. 

3. Решить ситуационные задачи 

Задача №1 

1) Алгоритм разбора задачи 

1. Сформулируйте и обоснуйте предварительный диагноз. 

2. Какие варианты заболевания вам известны? 

3. С какими заболеваниями следует проводить дифференциальную диагностику? 

4. Назначьте лечение, включая диетотерапию и медикаментозное лечение. 

5. Опишите диспансеризацию данного ребенка в условиях детской поликлиники. 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму  

Девочка, 2 мес. Мать ребенка предъявляет жалобы на желтуш-ность кожи, диспепсические прояв-

ления в виде рвоты, частого жидкого стула, плохую прибавку в весе. Анамнез жизни: ребенок от 4-

й беременности, четвертых родов. Первые 3 ребенка умерли в периоде новорожденности от диспеп-

сии, причина которой не была установлена. Настоящая беременность протекала с выраженным ток-

сикозом и угрозой прерывания в 1-й половине, повышением АД во 2-й половине. Роды срочные, 

масса тела при рождении - 3100 г, длина - 51 см. С рождения на грудном вскармливании. В возрасте 

4 сут появилась желтуха, с 20 дней - диспептические расстройства в виде частого жидкого стула 

зеленоватого цвета, рвоты. Вскармливание грудное. Ребенок начал терять в массе. Желтушное окра-

шивание кожи сохраняется до настоящего времени. Объективно:состояние тяжелое, раздражитель-

ный, сон беспокойный. Масса тела - 3000 г, длина - 52 см. ПЖК отсутствует на животе, груди, резко 

истончена на конечностях, сохраняется на лице. Кожа бледная, с желтовато-серым оттенком, сухая, 

легко собирается в складки. Тургор тканей и мышечный тонус снижены. В легких пуэрильное ды-

хание. Тоны сердца ритмичные. Живот увеличен в размерах, вздут, печень +4 см из-под реберного 

края, плотной консистенции. Селезенка не пальпируется. Стул со скудными каловыми массами, зе-

леного цвета. 

ОАК: RBC - 5,1×1012/л; Hgb - 100 г/л; ЦП - 0,58; ретикулоциты - 0,2%; WBC - 8,8×109/л; П/я - 1%; 

NEU - 32%; EOS - 1%; LYM - 60%; MON - 6%; СОЭ - 2 мм/ч. ОАМ: 40 мл, удельный вес - 1012; LEU 

- 1-2 в поле зрения; RBC - нет. 

Анализ мочи на галактозу: большое количество галактозы. 

Биохимический анализ крови: общий белок - 57 г/л; альбумины - 36 г/л; АЛТ - 21 ЕД/л; АСТ - 30 

ЕД/л; билирубин общий - 65 мкмоль/л; прямой - 32,3 мкмоль/л; непрямой - 32,7 мкмоль/л; ЩФ - 550 

ЕД/л; мочевина - 3,5 ммоль/л; холестерин - 2,2 ммоль/л; калий - 4 ммоль/л; натрий - 140 ммоль/л; 

глюкоза - 3,5 ммоль/л. 
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Полиорганность поражения 
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1. Галактоземия. Гипохромная анемия I степени. БЭН II-III степени. 

Сочетание симптомов - желтуха у ребенка с 4-го дня жизни, симптомы желудочной (рвота) и ки-

шечной диспепсии (частый жидкий стул с зеленью), развитие тяжелой БЭН (ПЖК сохранена только 

в области лица, дефицит массы тела более 30%), признаки дегидратации (кожа сухая, легко собира-

ется в складки, тургор тканей снижен), увеличение печени, прогрессирующее ухудшение состояния, 

данные о смерти предшествующих детей свидетельствуют о наличии наследственного нарушения 

обмена веществ. Принимая во внимание данные обследования - в моче большое количество галак-

тозы, в ОАК гипохромная, гипорегенераторнаяанемия I степени, увеличение прямой фракции би-

лирубина в биохимическом анализе крови - диагноз галактоземии подтвержден. Диагноз гипохром-

ной анемии поставлен на основании результатов ОАК - снижение уровня Hgb, ЦП. Развитие анемии, 

БЭН, дегидратации вызвано продолжающейся рвотой, поносом. Дефицит массы тела ребенка соста-

вил 33,3%, что соответствует БЭН III степени (в возрасте 2 мес вес ребенка должен быть 4500 кг: 

прибавка за 1 мес составляет 600 г, за 2 мес - 800 г). 

2. В процессе превращения галактозы в глюкозу участвуют три фермента: галактоза-1-фосфатури-

дилтрансфераза (GALT), га-лактокиназа (GALK) и уридиндифосфат-галактозо-4-эпимераза 

(GALE). В соответствии с дефицитом этих ферментов различают 1-й (классический вариант), 2-й и 

3-й тип галактоземии. Первый тип галактоземии (классический) характеризуется следующим симп-

томокомплексом: через несколько дней после рождения ребенка на фоне кормления молочной пи-

щей появляются повторная рвота, расстройства стула, желтуха, увеличение печени, позднее - отста-

вание в ФР и прогрессирование неврологической симптоматики. Для 2-го и 3-го типа характерно 

медленно прогрессирующее течение, заболевание длительное время проявляется только неперено-

симостью молочных продуктов в виде спастических болей в животе, периодической рвоты и диареи. 

3. Дифференциальная диагностика проводится с заболеваниями, протекающими с синдромом жел-

тухи (врожденной атрезией желчевыводящих путей, гепатитами), другими болезнями обмена ве-

ществ (фенилкетонурией), метаболическими заболеваниями печени: нарушения пероксисомальной 

функции (болезнь Зеллвегер), нарушения метаболизма аминокислот (тирозинемия), нарушения ме-

таболизма липидов (болезнь Нимана-Пика, тип С), нарушения метаболизма углеводов (болезнь 

накопления гликогена тип IV). 

4. Элиминационная диета является основой лечения галактоземии. Из рациона исключают про-

дукты, которые содержат галактозу и лактозу: любое молоко (материнское, козье, коровье, детские 

молочные смеси), все молочные продукты, колбасы, хлеб, конфеты, выпечку, маргарин и другие. 

Запрещается употреблять животные и растительные продукты, которые содержат галактозиды (соя, 

бобовые) и нуклеопротеины (печень, почки, яйца), являющиеся потенциальными источниками га-

лактозы. Источником углеводов в этом случае становятся продукты, содержащие фруктозу. Детям 

раннего возраста назначают смеси, не содержащие лактозу: безлактозные смеси (с 
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соответствующей маркировкой), смеси на основе изолята соевого белка, смеси - гидролизаты казе-

ина, синтетических аминокислот. С 4 мес вводят прикорм, порядок введения согласно существую-

щим рекомендациям. При введении злакового прикорма используют безмолочные каши из кукуруз-

ной, гречневой или рисовой муки в разведении специализированной смесью. Альтернативным ис-

точником углеводов для пациентов с галактоземией служат продукты на основе фруктозы. Специ-

альной безлактозной и безгалактозной диеты больные должны придерживаться всю жизнь. Для 

улучшения метаболических процессов назначаются поливитамины (Мульти-табс Бэби*) по 1 мл х1 

раз в сутки, панкреатические ферменты (из расчета 300 ЕД/кг по липазе) - 2 мини-таблетки панкре-

атина (1 мини-таблетка 500 ЕД) в каждый прием пищи, препараты L-карнитина (левокарнитин) 2 

капли х2 раза в день длительно. 5. Диспансерное наблюдение больного ребенка осуществляется пе-

диатром, генетиком, диетологом, детским окулистом и детским неврологом; присваивается инва-

лидность. На 1-м году жизни - осмотр проводится 1 раз в месяц и дополнительно при ухудшении 

состояния оценивается ФР и НПР. Контроль адекватности проводимой терапии осуществляют пу-

тем определения содержания общей галактозы (галактоза+галактозо-1-фосфат) в сыворотке крови 

1 раз в 3 мес. В течение первых месяцев жизни ребенка на фоне безлактозной диеты уровень общей 

галактозы может быть выше, чем у здоровых детей, однако он не должен превышать 3-5 мг% (0,1-

0,28 ммоль/л). Обязательные исследования: УЗИ органов брюшной полости, электроэнцефалогра-

фия, биомикроскопия глаза. При наличии речевых нарушений показана консультация логопеда. 

Задача №2 

1) Алгоритм разбора задачи 

1. Сформулируйте предварительный  диагноз. 

2. К какой группе наследственных заболеваний относится данное заболевание? 

3. Какое дополнительное обследование требуется? 

4. Терапевтическая тактика в неонатальном периоде. 

5. Чем вызвана  анемия у ребенка? 

6. Основные звенья патогенеза данного заболевания? 

7. Каков прогноз для данного ребенка? 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму 

 Девочка Н,7дней, от I беременности, протекавшей на фоне анемии, с угрозой прерывания на 

сроке 22-24 недели. У бабушки по линии матери отмечаются эпизоды желтухи, бабушка не обсле-

дована. 

 Роды в срок, без асфиксии, с массой 3200, длиной 50 см. На 2-е сутки жизни у ребенка появи-

лась желтушность кожи и склер. На 3 сутки общий билирубин-289 мкмоль/л, непрямой-285 

мкмоль/л.  Спленомегалия +3 см.  

На 5 сутки жизни в ОАК: гем-105 г/л; - эр 3,8 10¹²/л, ретикулоциты-36 ‰; СОЭ-15 мм/час. В пери-

ферическом мазке типированы микросфероциты. 

 

1. Врожденная гемолитическая анемия –микросфероцитоз (болезнь Миньковского-Шоф-

фара). 

2. Наследственные болезни обмена билирубина, передается по аутосомно-доминантному 

типу. 

3. -Мазок крови с построением кривой Прайса-Джонса, 

-определение осмотической стойкости эритроцитов,  

-изучение морфологии эритроцитов, 

-ДНК-диагностика. 

4. Мероприятия,направленные на снижение уровня непрямой гипербилирубинемии: 

- фототерапия, 

- дезинтоксикационная терапия.  

5. Распадом пула сфероцитов. 

6. Повышенный гемолиз эритроцитов объясняется наличием наследственного дефекта мем-

браны эритроцитов, что приводит к изменению его формы на сферическую и повышенному разру-

шению при прохождении по кровотоку. 

7. При наличии частых кризов в возрасте 5 лет показана спленэктомия. 
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Высокий риск развития заболевания у последующих детей.  

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 

1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием конспек-

тов лекцийи рекомендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Особенности передачи признаков, генеалогический анализ и клинические проявления при различ-

ных типах передачи патологического гена.  

- Наиболее часто встречающиеся генные заболевания неонатального периода.  

- Муковисцидоз.  

- Фенилкетонурия.  

- Врожденный гипотиреоз.  

- Адреногенетальный синдром.  

- Галактоземия.  

- Группа наследственных заболеваний соединительной ткани. (синдром Марфана, синдром Элерса-

Данлоса).  

- Диагностические признаки синдрома Марфана 

- Несовершенный остеогенез.  

- Наследственные желтухи, манифестирующие в неонатальном периоде (Ротора, Жильбера, Ду-

бина-Джонсона, Криглера –Найяра). 

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. ЭТИОЛОГИЧЕСКИЕ ФАКТОРЫ МОНОГЕННОЙ НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПАТОЛОГИИ 

  А) перенос участка одной хромосомы на другую 

  Б) изменение структуры ДНК 

  В) взаимодействие генетических и средовых факторов 

  Г) мутации генов 

  Д) делеция, дупликация, транслокация участков хромосом 

 

2.ДЕЙСТВИЕ МУТАНТНОГО ГЕНА ПРИ МОНОГЕННОЙ ПАТОЛОГИИ ПРОЯВЛЯЕТСЯ 

  А) только клиническими симптомами 

  Б) на клиническом, биохимическом и клеточном уровнях 

  В) только на определённых этапах обмена веществ 

  Г) только на клеточном уровне 

 

3.ВЕРОЯТНОСТЬ ПОВТОРНОГО РОЖДЕНИЯ РЕБЁНКА У СУПРУГОВ, ИМЕЮЩИХ БОЛЬ-

НУЮ ДЕВОЧКУ С ФЕНИЛКЕТОНУРИЕЙ 

  А) 50% 

  Б) близко к нулю 

  В) 75% 

  Г) 25% 

   

4.ДИАГНОЗ СИНДРОМА МАРФАНА УСТАНАВЛИВАЮТ НА ОСНОВАНИИ 

  А) жалоб больного и данных семейного анамнеза 

  Б) характерного сочетания клинических признаков 

  В) результатов  биохимического анализа 

  Г) клинических симптомов, данных биохимического и патоморфологического  

                            исследований 

 

5.КЛАССИФИКАЦИЯ ГЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ ВОЗМОЖНА НА ОСНОВЕ 

  А) возраста начала заболевания 

  Б) преимущественного поражения определённых систем и органов 

  В) типа наследования 
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  Г) мутации 

 

6.КЛИНИЧЕСКИЙ ПОЛИМОРФИЗМ ГЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ ОПРЕДЕЛЯЕТ 

  А) множественность мутаций гена 

  Б) действие факторов окружающей среды 

  В) наличие генов-модификаторов 

  Г) эффект дозы генов 

  

7.ДИАГНОСТИЧЕСКИЕ КРИТЕРИИ МУКОВИСЦИДОЗА 

А) хронические бронхоэктазы, правостороннее расположение сердца, хронические  

     синуситы 

  Б) грубые черты лица, кифосколиоз, деформация грудины, низкий рост, порок  

                            клапонов сердца, умственная отсталость 

  В) рецидивирующие хронические пневмонии, нарушение функции поджелудочной  

                            железы, мальабсорбция, обильный зловонный стул 

  Г) задержка роста, множественный дизостоз, помутнение роговицы. Повышенная  

                            экскреция гликозаминогликанов (мукополисахаридов) с мочой 

  

8.РАСПРОСТРАНЁННОСТЬ МОНОГЕННОГО ЗАБОЛЕВАНИЯ СЧИТАЕТСЯ ВЫСОКОЙ, ЕСЛИ 

ЕГО ЧАСТОТА СОСТАВЛЯЕТ 

А) 1:100 

  Б) 1:5000 

  В) 1:10 000 

  Г) 1:20 000 

  Д) 1:50 000 

  

9. ДИАГНОСТИЧЕСКИЕ КРИТЕРИИ ФЕНИЛКЕТОНУРИИ 

А) двойственное строение наружных половых органов, рвота, дегидратация 

  Б) прогрессирующие бледность и гипотрофия, спленомегалия. Выступающие скулы  

                            и лобные бугры, «башенный» череп, анемия 

  В) множественные пигментные пятна на коже, опухоли кожные, подкожные и по 

                             ходу нервных волокон 

  Г) отставание в психомоторном развитии, микроцефалия, гипопигментация волос и  

                            кожи 

  

10.ХАРАКТЕРНЫЕ ПРИЗНАКИ СИНДРОМА ЭЛЕРСА-ДАНЛО 

А) гиперподвижность суставов 

  Б) варикозное расширение вен 

  В) микроцефалия 

  Г) мышечная слабость 

  Д) грыжи  

 

11.ДИАГНОЗ АДРЕНОГЕНИТАЛЬНОГО СИНДРОМА УСТАНАВЛИВАЮТ НА ОСНОВАНИИ 

А) клинической картины и определения уровня гормонов 

  Б) концентрация ионов натрия и хлора в потовой жидкости 

  В) клинических симптомов, данных цитогенетического анализа, параклинических  

                             методов исследования 

  Г) результатов молекулярно-генетических методов, биохимического анализа 

  

12.ДИАГНОСТИЧЕСКИЕ КРИТЕРИИ СИНДРОМА МАРФАНА 

А) отставание в психомоторном развитии, микроцефалия, гипопигментация 

  Б) подвывих хрусталика, гиперподвижность суставов, воронкообразное вдавление  

                            грудины, высокий рост, аномальный рост зубов 
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                        В) умственная отсталость, макроорхидизм, длинное лицо, высокий лоб, массивный      

                  подбородок, оттопыренные уши 

 

13.КАКИЕ ЗАКЛЮЧЕНИЯ НЕВЕРНЫ 

А) генетически летальными считаются только те заболевания, которые приводят к 

     смерти индивида  до достижения пубертатного периода 

  Б) мутантный ген, унаследованный от родителей, присутствует в организме  

                            внутриутробно и при рождении, поэтому все наследственные болезни являются  

                            врождёнными 

  В) если больной не имеет родственников с тем же заболеванием, маловероятно, что  

                             его болезнь наследственная 

  

14.ЖЕНЩИНА С МУКОВИСЦИДОЗОМ – ЕДИНСТВЕННЫЙ СЛУЧАЙ ЗАБОЛЕВАНИЯ В СЕ-

МЬЕ. ОПРЕДЕЛИТЕ РИСК НОСИТЕЛЬСТВА МУТАНТНОГО ГЕНА ДЛЯЕЁ – 

1) отца; 2) матери; 3) дочери; 4) внука; 5) брата; 6) племянников: 

А) 100% 

  Б) 50% 

  В) 67% 

  Г) 33% 

 

15.ДРЕЙФ ГЕНОВ – ЭТО 

А) изменение клинической картины заболевания через несколько поколений 

  Б) изменение частоты аллеля в популяции в результате стохастических событий 

  В) увеличение доли рецессивной патологии в результате кровнородственных браков  

 

16.ДИАГНОЗ МУКОВИСЦИДОЗА УСТАНАВЛИВАЮТ НА ОСНОВАНИИ 

  А) результатов биохимического анализа мочи и крови 

  Б) данных осмотра офтальмологом, кардтологом и параклинических методов  

                             исследования 

  В) клинических симптомов, концентрации ионов натрия и хлора в потовой жидкости 

  Г) характерных клинических симптомов, данных электромиографии и определения  

                            уровня креатининфосфокиназы в сыворотке крови 

   

17.ВЕРОЯТНОСТЬ РОЖДЕНИЯ В СЕМЬЕ БОЛЬНОГО С АДРОНОГЕНИТАЛЬНЫМ СИНДРО-

МОМ ПРИ УСЛОВИИ, ЧТО СЫН (ОТ 1-Й БЕРЕМЕННОСТИ) ИМЕЕТ ЭТОТ СИНДРОМ, А ДЕ-

ВОЧКА (ОТ 2-Й БЕРЕМЕННОСТИ) ЗДОРОВА, СОСТАВЛЯЕТ 

  А) 50% 

  Б) около 0% 

  В) 25% 

  Г) 100% 

   

18.ПРИЗНАКИ СИНДРОМА ЭЛЕРСА-ДАНЛО 

  А) гиперрастяжимость кожи 

  Б) повышенная ранимость кожи 

  В) умственная отсталость 

  Г) пролапс митрального клапана 

     

19.ГЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ОБУСЛОВЛЕНЫ 

  А) потерей участка хромосомы 

  Б) дупликацией части хромосомы 

  В) потерей двух генов и более 

  Г) мутацией одного гена 
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20.ВЕРОЯТНОСТЬ РОЖДЕНИЯ БОЛЬНОГО РЕБЁНКА В СЕМЬЕ, В КОТОРОЙ МАТЬ БОЛЬНА 

ФЕНИЛКЕТОНУРИЕЙ, А ОТЕЦ ГОМОЗИГОТЕН ПО НОРМАЛЬНОМУ АЛЛЕЛЮ, СОСТАВ-

ЛЯЕТ 

  А) 50% 

  Б) около нуля 

  В) 25% 

  Г) 100% 

Ответы: 1-Б,Г;2-Б; 3-Г; 4-А,Б; 5-Б,В;6-А,Б,В,Г; 7-В; 8-А,Б,В; 9-Г; 10-А,Б,Д; 11-А,Г; 12-Б; 13-А,Б,В; 

14-1)-а, 2)-а, 3)-а,4)-д,5)-в,6)-г;15-Б;16-В;17-В;18-А,Б,Г; 19-Г; 20-Б. 

 

Рекомендуемая литература:  
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1.Наследственные болезни: национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 

К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П., Пузырев В.П., Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 2018. 

3. Наследственные болезни  в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей.Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

 Клинические рекомендации: 

1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиоптерина у де-

тей». Министерство здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

2. Клинические рекомендации«Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

3. Клинические рекомендации «Пропионовая ацидурия (ацидемия) у детей. Министерство здравоохра-

нения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения Российской Федера-

ции, Союз педиатров России, 2017. 

6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз IV типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

13. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 
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14. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство здраво-

охранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

15. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

16. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

17.Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 
 

Тема 3.3:Болезни с наследственным предрасположением (семинар). 

Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной  профилактике наследственных заболеваний у детей, необхо-

димых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного ме-

дицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях.  Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласияродителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 

учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 

оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 
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- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе. 

Мероприятия по реабилитации детей с хроническими заболеваниями, детей-инвалидов 

 Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитационных мероприятий. Пе-

речень врачей-специалистов, участвующих в проведении 

реабилитационных мероприятий.  Медицинские показания и противопоказания к назначению сана-

торно-курортного лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни. Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям различного 

возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и ли-

цам,осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования здорового образа жизни 

с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Организовывать и обеспечивать проведение профилактических медицинских осмотров детей с 

учетом их возраста и состоянияздоровья в соответствии с действующими нормативными право-

выми актами.Определять группу здоровья ребенка. Проводить диспансерное наблюдение, назна-

чать лечебно-оздоровительные мероприятия среди детей с хроническими заболеваниями. Органи-

зовывать и контролировать проведение иммунопрофилактикиинфекционных заболеваний у детей с 

учетом их возраста, состоянияздоровья  и в соответствии с национальным календарем профилакти-

ческих прививок. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осуществ-

ляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хроническихзабо-

леваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о профессио-

нальных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-гигиенических факто-

рах,воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и анамнезе за-

болевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их родителей. 

Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различного возраста. 

Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследования детей и 

интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей на консульта-

цию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни в соответствии с 

действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения),порядками оказания меди-

цинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (за-

конным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила 

приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную 

и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать 

паллиативную медицинскую помощь детям.Анализировать действие лекарственных препаратов по 

совокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы.Оценивать выполнение индиви-

дуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной врачом по медико-социаль-

нойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специалистов для 
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проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и детей-

инвалидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями(протоколами лечения), 

порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской помощи.Контро-

лировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных за-

болеваний.Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансер-

ного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 

первичного осмотра детей.Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов лабо-

раторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения дифферен-

циального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению.Алгорит-

мами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям.Оценкой эффективности и 

безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности.Порядками направления детей с  ограничением ихжизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь.Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальной экс-

перти. Оценкой эффективности и безопасности реабилитации детей-инвалидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Эпидемиология.  

- Формирование групп риска по реализации генетического риска болезней с наследственным пред-

расположением.  

- Вклад болезней с наследственным предрасположением в летальность и наследственные патологи-

ческие изменения у человека.   

Наследственность и патология 

- Изменчивость наследственных ризнаков как основа патологии 

- Роль наследственности и среды в развитиии патологии 

- Мутации как этиологический фактор наследственных болезней 

- Наследственность и патогенез наследственных болезней 

- Наследственность и клиническая картина болезней 

- Наследственность и исходы заболеваний 

- Классификация наследственной патологии 

 Генетическая классификация наследственных болезней 

 Клиническая классификация наследственных болезней 

- Генетические основы гомеостаза 

Семиотика и клиническая диагностика наследственных заболеваний 

- Особенности клинических проявлений наследственной патологии 
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 Семейный характер заболевания 

 Хроническое прогредиентное рецидивирующее течение 

 Специфические симптомы наследственных болезней 

 Множественные патологические изменения органов и систем 

 Врожденный характер заболевания 

 Резистентность к наиболее распространенным методам терапии 

- Общие принципы клинической диагностики наследственных болезней 

- Осмотр и обследование пациентов и их родственников 

 Врождённые пороки развития. Генетические механизмы эмбрионального развития 

 Классификация и этиология врождённых пороков 

 Антропометрия 

 Признаки дисморфогенеза в диагностике наследственной и врождённой патологии 

  Признаки дисморфогенеза 

 Течение беременности 

- Клинико-генеалогический метод 

 Составление родословной 

 Генеалогический анализ 

  Болезни с аутосомно-доминантным типом наследования 

  Болезни с аутомомно- рецессивным типом наследования 

  Болезни с Х-сцепленным доминантным типом наследования 

  Y- сцепленный тип наследования 

  Митохондриальная наследствнность 

- Синдромологический подход к диагностике наследственных болезней 

- Параклинические исследования в клинической генетике 

- Компьютерные программы диагностики наследственных болезней 

2. Практическая работа. 

- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. ЧАЩЕ ВСТРЕЧАЮТСЯ НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ 

А) хромосомные 

Б) с доминантным типом наследования 

В) болезни с наследственным предрасположением * 

Г) с неустановленным типом наследования 

Д) с рецессивным типом наследования  

 

2. К ГРУППЕ ХРОМОСОМНЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ НЕ ОТНОСЯТСЯ: 

А) болезнь Дауна 

Б) синдром Альпорта*  

В) синдром Шерешевского-Тернера 

Г) синдром Патау 

Д) синдром Эдварса 

 

3.К БОЛЕЗНЯМ С МУЛЬТИФАКТОРИАЛЬНООБУСЛОВЛЕННОЙ ПРЕДРАСПОЛОЖЕННО-

СТЬЮ ОТНОСЯТСЯ 

            А)  шизофрения* 

            Б) ИБС* 

            В) язвенная болезнь 12-перстной кишки* 

            Г) галактоземия 

 

4.ЧАСТОТА РЕГИСТРАЦИИ БОЛЕЗНЕЙ С НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПРЕДРАСПОЛОЖЕННО-

СТЬЮ В ВОЗРАСТЕ 5 ЛЕТ УДЕТЕЙ РЕГИСТРИРУЕТСЯ С ЧАСТОТОЙ: 

А) 1% 

Б) 0,5% 
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В) 3-3,5%* 

Г) 5% 

5.ВРОЖДЁННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ – ЭТО: 

  А) заболевания, обусловленные мутацией генов 

  Б) заболевания, проявляющиеся на 1-м году жизни ребёнка 

  В) заболевания, проявляющиеся при рождении* 

  Г) заболевания, не поддающиеся лечению 

 

6.ГЕНЕТИЧЕСКАЯ ГЕТЕРОГЕННОСТЬ КЛИНИЧЕСКИ СХОЖИХ ЗАБОЛЕВАНИЙ ОБУСЛОВ-

ЛЕНА 

А) разными аллелями одного гена * 

  Б) мутациями в разных локусах * 

  В) взаимодействием генетической конституции и среды 

   

7.ПРИ НАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЯХ ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ФАКТОРЫ НЕ ВЛИЯЮТ НА 

А) этиологию * 

  Б) сроки выздоровления 

  В) исход заболевания 

  Г) эффективность лечения 

 

8.К ГЕНЕТИЧЕСКИМ БОЛЕЗНЯМ СОМАТИЧЕСКИХ КЛЕТОК ОТНОСЯТСЯ 

  А) злокачественные новообразования * 

  Б) сахарный диабет 

  В) некоторые спорадические случаи врождённых пороковразвития * 

  Г) психические заболевания 

 

9.ПРОЯВЛЕНИЯ КЛИНИЧЕСКОГО ПОЛИМОРФИЗМА ЭТИОЛОГИЧЕСКИ ЕДИНОЙ ФОРМЫ 

ЗАБОЛЕВАНИЯ ВЫРАЖАЮТСЯ 

  А) различным временем манифестации* 

  Б) различной тяжестью течения * 

  В) вариантами ответов на лечение * 

  Г) числом больных родственников 

 

10.К ЭФФЕКТАМ МУТАЦИОННОГО ГРУЗА ОТНОСЯТСЯ 

  А) акселерация 

  Б) летальность * 

  В) сниженная фертильность * 

  Г) повышение приспособляемости на популяционном уровне 

  Д) снижение продолжительности жизни * 

 

11.ВОЗМОЖНЫЙ ИСХОД ИЗМЕНЕНИЙ НУКЛЕОТИДНОЙ ПОСЛЕДОВАТЕЛЬНОСТИ ДНК 

  А) изменение аминокислотной структуры белка * 

  Б) изменение функции белка * 

  В) синтез белка – продукта другого гена 

  Г) изменение регуляции синтеза белка * 

  Д) отсутствие изменения функции белка * 

 

12.СТАБИЛЬНОСТЬ ГЕНОТИПА ОБЕСПЕЧИВАЕТСЯ 

  А) системой репарации ДНК * 

  Б) дублированностью структурных элементов генотипа * 

  В) полуконсервативным характером редупликации ДНК 

  Г) матричным принципом биосинтеза * 

  Д) адаптацией организма к факторам внешней среды 



 

 
69 

 

13.НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ЧЕЛОВЕКА ПОЯВИЛИСЬ 

  А) в связи с уменьшением  инфекционной заболеваемости 

  Б) в связи с улучшением условий жизни и медицинской помощи 

  В) в процессе эволюционного формирования человека как биологического вида* 

  Г) в процессе социального формирования человеческого общества 

 

14.ВОЗМОЖНЫМИ ПРИЧИНАМИ РАЗЛИЧИЯ КЛИНИЧЕСКОЙ КАРТИНЫ НАСЛЕДСТВЕН-

НОГО ЗАБОЛЕВАНИЯ МОГУТ БЫТЬ 

  А)неполная пенетратность гена 

  Б) пол больного 

  В) варьирующая экспрессивность гена * 

  Г) воздействие факторов среды 

  Д) возраст больного 

 

15.ВЫБЕРИТЕ ПРАВИЛЬНОЕ УТВЕРЖДЕНИЕ 

  А) термины «наследственная болезнь» и «врождённая болезнь» равнозначны 

  Б) термины «семейная болезнь» и «наследственная болезнь» равнозначны 

  В) спорадические случаи болезни относятся к наследственной патологии 

Ответы: 1-В; 2-Б; 3-А,Б,В; 4-В; 5-В;6-А,Б;7-А;8-А,В;9-А,Б,В; 10-Б,В,Д; 11-А,Б,Г,Д;12-А,Б,Г; 13-В; 

14-В; 15-В. 

3. Решить ситуационные задачи 

Задача № 1 

1) Алгоритм разбора задачи 

1. Сформулируйте и обоснуйте предварительный диагноз. 

2. Дайте интерпретацию лабораторных и биохимических показателей. 

3. Чем объяснить увеличение селезенки? Что такое физиологический гемолиз? Где в норме 

разрушаются «старые» эритроциты и почему? 

4. Перечислите заболевания, с которыми проводят дифференциальную диагностику. Пере-

числите осложнения при данном заболевании. 

5. Назначьте лечение. Каковы профилактика и прогноз?  

2) Пример задачи с разбором по алгоритму 

     Мальчик, 2 года, поступил в стационар с жалобами на появившуюся желтушность кож-

ного покрова лимонно-желтого цвета.  

      Анамнез жизни: ребенок родился от 1-й физиологически протекавшей беременности, 

срочных родов. С 7 мес появилась субиктеричность кожи, к врачу не обратились. Три дня назад у 

мальчика повысилась температура до 37,8 °С, отмечена выраженная желтуха. В поликлинике был 

сделан анализ крови, в котором выявлена анемия - Hgb 72 г/л. Из семейного анамнеза известно, что 

мать здорова, а у отца периодически желтеют склеры. 

      Объективно: состояние тяжелое, вялый, сонливый. Кожа и слизистые оболочки бледные, 

с иктеричным оттенком. Обращает на себя внимание деформация черепа: башенный череп, седло-

видная переносица, раздвоенный кончик носа, готическое нёбо, оттопыренные уши. Перифериче-

ские лимфатические узлы мелкие, подвижные. ЧД - 28 в минуту. Дыхание в легких везикулярное. 

Тоны сердца ритмичные, ЧСС - 112 в минуту, выслушивается систолический шум на верхушке. 

Живот мягкий, безболезненный, печень +1 см, селезенка +4 см ниже края реберной дуги. Стул и 

мочеиспускание не нарушены, но каловые массы и моча окрашены в интенсивный темно-коричне-

вый цвет.  

Башенный череп и другие стигмы: 
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Готическое нёбо: 

 

 
 

 

Микроскопия мазка периферической крови: 



 

 
71 

 
ОАК: RBC - 2,0×1012/л; Hgb - 62 г/л; HCT - 35,8%; MCV - 58 fl; MCH - 27 pg; MCHC - 33 г/л; 

RDW - 10,5; PLT - 235×109/л; WBC - 28,2×109/л; П/я - 2%; NEU - 45%; EOS - 3%; LYM - 37%; MON 

- 13%; СОЭ - 24 мм/ч; ретикулоциты - 21%c; средний диаметр RBC - 7,1 мкм; сферический индекс 

- 2. 

Осмотическая резистентность эритроцитов: минимальная - 0,58; максимальная - 0,32. 

Кривая Прайс-Джонса: 60% RBC имеют сферическую форму. 

Биохимический анализ крови: общий белок - 82 г/л; билирубин: непрямой - 140,4 мкмоль/л, 

прямой - нет. 

Прямая проба Кумбса отрицательная. 

 

1. Гемолитическая анемия наследственная сфероцитарная (болезнь Минковского-Шоффара), 

тяжелая форма, гемолитический криз. 

Диагноз поставлен на основании признаков анемического синдрома (бледность кожи и сли-

зистых, снижение показателей красной крови III степени), синдрома гипербилирубинемии (ик-те-

ричность кожи и слизистых, темная окраска мочи и кала, повышение уровня непрямого билиру-

бина), измененной структуры RBC и понижения минимальной и повышения максимальной осмоти-

ческой резистентности RBC), отягощенной наследственности (у отца ребенка периодически жел-

тушность склер, что не исключает гемолиз RBC). 

2. В ОАК нормохромная гиперрегенераторная анемия тяжелой степени, ретикулоцитоз, ги-

перлейкозитоз с сохранением зрелых форм (это лейкемоидная реакция, обусловленная гиперби-

лиру-бинемией), повышение СОЭ, микросфероциты - уменьшение MCV, диаметра RBC и сфериче-

ского индекса. Исследование RBC выявляет изменение их формы - сфероциты с нарушением осмо-

тической резистентности, что приводит к спонтанному их гемолизу. В биохимическом анализе 

крови повышение уровня непрямого билирубина является признаком внутрисосудистого гемолиза. 

3. Увеличение селезенки обусловлено избыточным разрушением эритроцитов, имеющих не-

правильную форму, - сфероцитов. Повышенное разрушение сфероцитов в селезенке обусловлива-

ется физическими особенностями последних - их пониженной осмотической и механической рези-

стентностью. Набухшие эритроциты задерживаются в селезеночной пульпе, где подвергаются воз-

действию селезеночного гемолизина - лизолецитина и захватываются селезеночными макрофагами. 

Эритроциты здорового организма имеют определенную длительность жизни (120 дней), по истече-

нии которой они разрушаются. «Старые» эритроциты разрушаются в селезенке. Очень малая часть 

эритроцитов может разрушаться в сосудистом русле - физиологический гемолиз, это не сопровож-

дается повышением уровня билирубина выше нормальных показателей. 

4. Дифференцировать приходится в первую очередь от заболеваний, сопровождающихся 

желтухой (острые вирусные, хронические гепатиты), и иммунных гемолитических анемий с внут-

риклеточным механизмом разрушения RBC. Осложнения: инфаркт селезенки, холестаз, желчека-

менная болезнь, арегенераторные или апластические кризы. 

5. Лечение в основном направлено на устранение гемолитических кризов. Во время гемоли-

тических кризов показано переливание эритроцитарной массы, дезинтоксикационная терапия, 
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короткий курс преднизолона по 1-2 мг на 1 кг массы в сутки: в течение 2-3 дней вводят паренте-

рально, затем дают внутрь. Назначают витамины, в частности аскорбиновую кислоту по 500-600 мг 

в сутки, В6 и В12, а также фолиевую кислоту. В случае отсутствия эффекта от гормональной тера-

пии выполняется операция - спленэктомия, которую проводят с 5-летнего возраста. Доброкаче-

ственное течение болезни ограничивают показания к операции. Спленэктомия показана при тяже-

лой анемизации, частых кризах, развитии осложнений. Профилактика неспецифична и заключается 

в медико-генетическом консультировании лиц, планирующих рождение ребенка и страдающих 

микросфероцитарной анемией. Прогноз относительно благоприятный. 

Задача №2 

1) Алгоритм разбора задачи 

1.Поставьте диагноз. 

2.Консультация каких специалистов и с какой целью необходима больному? 

3.Какие основные принципы лечения? 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму 

Девочка А.,2,5 г., жалобы на боли в животе, рвоту после приема любой пищи, которая  при-

носит облегчение, высыпания по телу по типу крапивницы, которые появились без видимой при-

чины в течение 6 мес. 

Анамнез: девочка от 2-й беременности, протекавшей на фоне гестоза 3-го триместра, 1-х сроч-

ных родов на 40 нед. Роды быстрые, закричала сразу. Находилась на грудном вскармливании до 2-

х лет. С 2-х лет частые ОВРИ. Детскими инфекциями не болела. Из аллергоанамнеза: единичные 

высыпания с зудом на клубнику и авокадо, продукты из рациона исключены. С 2 лет на фоне вве-

дения в питание каш- овсяной, гречневой, манной, рисовой появились рецидивирующие высыпания 

по всему телу в виде крапивницы и отека Квинке. До 1 года имелась склонность к запорам, с 2 лет 

появились поносы. Стул  большим объемом с неприятным запахом, плохо переваренный. Отмеча-

ются рецидивирующие вульвиты, лейкоцитурия, учащенные мочеиспускания. 

Семейный анамнез: мать здорова, по линии матери-рассеянный склероз, опухоли. У отца - 

хронический гастрит, с детства плохо прибавлял в весе. В 36 лет рост 165 см, вес-47 кг. По линии 

отца- мочекаменная болезнь, заболевания сердечно-сосудистой системы. 

Объективно: состояние среднетяжелое, обусловлено симптомами хронической интоксикации. 

Кожные покровы бледные, по телу множественные пятносто-папулезные высыпания до 2 см в диа-

метре, пастозность под глазами, яркие периорбитальные тени. Кожа сухая, ладони и стопы смор-

щены. Рост 84 см, вес 11,4 кг.  ЧСС-110 вмин, ЧД-24 вмин, АД-90/50 мм рт ст. Тургор тканей уме-

ренно снижен. Выраженная лимфоаденопатия. Живот больших размеров при тонких конечностях. 

Печень +1,5 см от края реберной дуги. Селезенка не пальпируется. Вульвит. В неврологогическом 

статусе: капризная, вялая, игрушками не интересуется. Рефлексы живые, но быстро истощаются. 

Данные обследования:                                                             

Общий анализ крови: Hb-112,Эр-3,2|×10¹²/л,Лейк-14,4×10⁹/л|,СОЭ-33 мм/ч.; 

Общий анализ мочи-Лейк –до 400 в поле зрения. 

 Посевы мочи стерильные. 

 Копрограмма: глинистый;серо-желтый. Нейтральный жир +, жирные кислоты ++, мыла ++, 

крахмал внеклеточный ++, крахмал внутриклеточный ++. Лейк 2-3 в поле зрения. 

УЗИ органов брюшной полости: поджелудочная железа 10×9×11 мм, не увеличена, неодно-

родная по структуре. Печень, селезенка, желчный пузырь без патологии. Стенки мочевого пузыря 

и ЧЛС утолщены, слоистые. 

ФГДС: слизистая антрального отдела желудка гиперемирована, привратник открыт, на слизи-

стой постбульбарных отделов белесый налет, складки высокие.Данные биопсии: выраженная атро-

фия слизистой оболочки тощей кишки. Полная атрофия кишечных ворсинок, поверхность ямочного 

типа. Глубина крипт увеличена, клетки эпителия отечные. Кишечный эпителий на ворсинках упло-

щен. Кровеносные капилляры и более крупные сосуды резко расширены, встречаются микрогемор-

рагии. Лимфоцитарная инфильтрация эпителия  выражена. Содержание плазматических клеток в 

собственной пластинке значительно увеличено.  

1. Целиакия. Еюнит. Гастродуаденит. Реактивный панкреатит. Пищевая аллергия. Рецидиви-

рующая крапивница. Инфекция мочевыводящих путей. Рецидивирующий вульвит. 
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2. Консультация аллерголога с целью проведения аллерготипирования для разработки гипо-

аллергенной диеты. 

3. Строгая пожизненная  безглютеновая диета с полным исключением пшеницы, ржи, овса, 

ячменя и продуктов из них. Гипоаллергенная диета с исключением причиннозначимых ал-

лергенов. 

Ферментотерапия  (креон, панкреатин). Нельзя использовать мезим-форте и фестал, так 

как в оболочке имеется глютен. 

             Антибактериальная терапия с целью санации мочи (фурагин). 

            Альмагель.  

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 

1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием  реко-

мендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Эпидемиология.  

-Формирование групп риска по реализации генетического риска болезней с наследственным пред-

расположением.  

-Вклад болезней с наследственным предрасположением в летальность и наследственные патологи-

ческие изменения у человека.   

- Генеалогическая генетика и многофакторные заболевания.  

- Модели мультифакториального наследования.  

- Влияние факторов внешней среды на «молчащие гены». Разновидности диатезов. 

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. ЧАЩЕ ВСТРЕЧАЮТСЯ НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ 

А) хромосомные 

Б) с доминантным типом наследования 

В) болезни с наследственным предрасположением  

Г) с неустановленным типом наследования 

Д) с рецессивным типом наследования  

 

2. К ГРУППЕ ХРОМОСОМНЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ НЕ ОТНОСЯТСЯ: 

А) болезнь Дауна 

Б) синдром Альпорта 

В) синдром Шерешевского-Тернера 

Г) синдром Патау 

Д) синдром Эдварса 

 

3.К БОЛЕЗНЯМ С МУЛЬТИФАКТОРИАЛЬНООБУСЛОВЛЕННОЙ ПРЕДРАСПОЛОЖЕННО-

СТЬЮ ОТНОСЯТСЯ 

            А)  шизофрения 

            Б) ИБС 

            В) язвенная болезнь 12-перстной кишки 

            Г) галактоземия 

 

4.ЧАСТОТА РЕГИСТРАЦИИ БОЛЕЗНЕЙ С НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПРЕДРАСПОЛОЖЕННО-

СТЬЮ В ВОЗРАСТЕ 5 ЛЕТ УДЕТЕЙ РЕГИСТРИРУЕТСЯ С ЧАСТОТОЙ: 

А) 1% 

Б) 0,5% 

В) 3-3,5% 

Г) 5% 

5.ВРОЖДЁННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ – ЭТО: 

  А) заболевания, обусловленные мутацией генов 
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  Б) заболевания, проявляющиеся на 1-м году жизни ребёнка 

  В) заболевания, проявляющиеся при рождении  

  Г) заболевания, не поддающиеся лечению 

 

6.ГЕНЕТИЧЕСКАЯ ГЕТЕРОГЕННОСТЬ КЛИНИЧЕСКИ СХОЖИХ ЗАБОЛЕВАНИЙ ОБУСЛОВ-

ЛЕНА 

А) разными аллелями одного гена  

  Б) мутациями в разных локусах  

  В) взаимодействием генетической конституции и среды 

   

7.ПРИ НАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЯХ ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ФАКТОРЫ НЕ ВЛИЯЮТ НА 

А) этиологию  

  Б) сроки выздоровления 

  В) исход заболевания 

  Г) эффективность лечения 

 

8.К ГЕНЕТИЧЕСКИМ БОЛЕЗНЯМ СОМАТИЧЕСКИХ КЛЕТОК ОТНОСЯТСЯ 

  А) злокачественные новообразования  

  Б) сахарный диабет 

  В) некоторые спорадические случаи врождённых пороковразвития  

  Г) психические заболевания 

 

9.ПРОЯВЛЕНИЯ КЛИНИЧЕСКОГО ПОЛИМОРФИЗМА ЭТИОЛОГИЧЕСКИ ЕДИНОЙ ФОРМЫ 

ЗАБОЛЕВАНИЯ ВЫРАЖАЮТСЯ 

  А) различным временем манифестации  

  Б) различной тяжестью течения  

  В) вариантами ответов на лечение  

  Г) числом больных родственников 

 

10.К ЭФФЕКТАМ МУТАЦИОННОГО ГРУЗА ОТНОСЯТСЯ 

  А) акселерация 

  Б) летальность  

  В) сниженная фертильность  

  Г) повышение приспособляемости на популяционном уровне 

  Д) снижение продолжительности жизни  

 

11.ВОЗМОЖНЫЙ ИСХОД ИЗМЕНЕНИЙ НУКЛЕОТИДНОЙ ПОСЛЕДОВАТЕЛЬНОСТИ ДНК 

  А) изменение аминокислотной структуры белка  

  Б) изменение функции белка  

  В) синтез белка – продукта другого гена 

  Г) изменение регуляции синтеза белка  

  Д) отсутствие изменения функции белка  

 

12.СТАБИЛЬНОСТЬ ГЕНОТИПА ОБЕСПЕЧИВАЕТСЯ 

  А) системой репарации ДНК  

  Б) дублированностью структурных элементов генотипа  

  В) полуконсервативным характером редупликации ДНК 

  Г) матричным принципом биосинтеза  

  Д) адаптацией организма к факторам внешней среды 

 

13.НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ЧЕЛОВЕКА ПОЯВИЛИСЬ 

  А) в связи с уменьшением  инфекционной заболеваемости 

  Б) в связи с улучшением условий жизни и медицинской помощи 



 

 
75 

  В) в процессе эволюционного формирования человека как биологического вида  

  Г) в процессе социального формирования человеческого общества 

 

14.ВОЗМОЖНЫМИ ПРИЧИНАМИ РАЗЛИЧИЯ КЛИНИЧЕСКОЙ КАРТИНЫ НАСЛЕДСТВЕН-

НОГО ЗАБОЛЕВАНИЯ МОГУТ БЫТЬ 

  А) неполная пенетратность гена 

  Б) пол больного 

  В) варьирующая экспрессивность гена  

  Г) воздействие факторов среды 

  Д) возраст больного 

 

15.ВЫБЕРИТЕ ПРАВИЛЬНОЕ УТВЕРЖДЕНИЕ 

  А) термины «наследственная болезнь» и «врождённая болезнь» равнозначны 

  Б) термины «семейная болезнь» и «наследственная болезнь» равнозначны 

  В) спорадические случаи болезни относятся к наследственной патологии 

Ответы: 1-В; 2-Б; 3-А,Б,В; 4-В; 5-В;6-А,Б;7-А;8-А,В;9-А,Б,В; 10-Б,В,Д; 11-А,Б,Г,Д;12-А,Б,Г; 13-В; 

14-В; 15-В. 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни : национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 

К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П., Пузырев В.П., Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 2018. 

3. Наследственные болезни в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей. Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

 Клинические рекомендации: 

1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиоптерина у де-

тей». Министерство здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

2. Клинические рекомендации«Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

3. Клинические рекомендации «Пропионовая ацидурия (ацидемия) у детей. Министерство здравоохра-

нения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения Российской Федера-

ции, Союз педиатров России, 2017. 

6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здравоохранения 
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Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз IV типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

13. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

14. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство здраво-

охранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

15. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

16. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

17.Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

 

Тема 3.3:Болезни с наследственным предрасположением (практическое занятие). 

Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной  профилактике наследственных заболеваний у детей, необхо-

димых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного ме-

дицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях.  Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласияродителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 
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учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 

оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 

- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе. 

Мероприятия по реабилитации детей с хроническими заболеваниями, детей-инвалидов 

 Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитационных мероприятий. Пе-

речень врачей-специалистов, участвующих в проведении 

реабилитационных мероприятий.  Медицинские показания и противопоказания к назначению сана-

торно-курортного лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни. Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям различного 

возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и ли-

цам,осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования здорового образа жизни 

с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Организовывать и обеспечивать проведение профилактических медицинских осмотров детей с 

учетом их возраста и состоянияздоровья в соответствии с действующими нормативными право-

выми актами.Определять группу здоровья ребенка. Проводить диспансерное наблюдение, назна-

чать лечебно-оздоровительные мероприятия среди детей с хроническими заболеваниями. Органи-

зовывать и контролировать проведение иммунопрофилактикиинфекционных заболеваний у детей с 

учетом их возраста, состоянияздоровья  и в соответствии с национальным календарем профилакти-

ческих прививок. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осуществ-

ляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хроническихзабо-

леваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о профессио-

нальных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-гигиенических факто-

рах,воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и анамнезе за-

болевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их родителей. 

Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различного возраста. 

Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследования детей и 

интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей на консульта-

цию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни в соответствии с 

действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения),порядками оказания меди-

цинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (за-

конным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила 

приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную 
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и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать 

паллиативную медицинскую помощь детям.Анализировать действие лекарственных препаратов по 

совокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы.Оценивать выполнение индиви-

дуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной врачом по медико-социаль-

нойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специалистов для 

проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и детей-

инвалидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями(протоколами лечения), 

порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской помощи.Контро-

лировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных за-

болеваний.Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансер-

ного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 

первичного осмотра детей.Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов лабо-

раторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения дифферен-

циального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению.Алгорит-

мами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям.Оценкой эффективности и 

безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности.Порядками направления детей с  ограничением ихжизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь.Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальной экс-

перти. Оценкой эффективности и безопасности реабилитации детей-инвалидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Эпидемиология.  

- Формирование групп риска по реализации генетического риска болезней с наследственным пред-

расположением.  

- Вклад болезней с наследственным предрасположением в летальность и наследственные патологи-

ческие изменения у человека.   

- Генеалогическая генетика и многофакторные заболевания.  

- Модели мультифакториального наследования.  

- Влияние факторов внешней среды на «молчащие гены». 

- Разновидности диатезов. 

2. Практическая работа. 
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- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. ЧАЩЕ ВСТРЕЧАЮТСЯ НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ 

А) хромосомные 

Б) с доминантным типом наследования 

В) болезни с наследственным предрасположением * 

Г) с неустановленным типом наследования 

Д) с рецессивным типом наследования  

 

2. К ГРУППЕ ХРОМОСОМНЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ НЕ ОТНОСЯТСЯ: 

А) болезнь Дауна 

Б) синдром Альпорта*  

В) синдром Шерешевского-Тернера 

Г) синдром Патау 

Д) синдром Эдварса 

 

3. К БОЛЕЗНЯМ С МУЛЬТИФАКТОРИАЛЬНООБУСЛОВЛЕННОЙ ПРЕДРАСПОЛОЖЕННО-

СТЬЮ ОТНОСЯТСЯ 

            А)  шизофрения* 

            Б) ИБС* 

            В) язвенная болезнь 12-перстной кишки* 

            Г) галактоземия 

 

4.ЧАСТОТА РЕГИСТРАЦИИ БОЛЕЗНЕЙ С НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПРЕДРАСПОЛОЖЕННО-

СТЬЮ В ВОЗРАСТЕ 5 ЛЕТ УДЕТЕЙ РЕГИСТРИРУЕТСЯ С ЧАСТОТОЙ: 

А) 1% 

Б) 0,5% 

В) 3-3,5%* 

Г) 5% 

 

5. ЧЕМ ОБУСЛОВЛЕНА ПРОГРЕДИЕНТНОСТЬ НАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ 

  А) ростом и старением организма больного 

  Б) неэффективностью лечения 

  В) непрерывностью функционирования мутантных аллелей * 

 

6.ПЛЕЙОТРОПИЯ – ЭТО 

  А) влияние нескольких генов на формирование одного признака 

  Б) взаимодействие генов с факторами среды 

  В) влияние одного гена на формирование несколькихи признаков * 

  

7. ПРОБАНД – ЭТО 

  А) больной, обратившийся к врачу 

  Б) здоровый человек, обратившийся в медико-генетическую консультацию 

  В) человек, впервые попавший под наблюдение врача-генетика * 

  Г) индивидуум, с которого начинается сбор родословной 

 

8.КРИТИЧЕСКИЕ ПЕРИОДЫ ЭМБРИОНАЛЬНОГО РАВИТИЯ 

  А) конец 1-й – начало 2-й недели гестации 

  Б) конец 2-й – начало 3-й недели гестации 

  В) 3 -6 –я неделя гестации * 

  Г) 7 – 8 – я неделя гестации 

 

9. СИБСЫ – ЭТО 
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  А) все родственники пробанда 

  Б) дети одной родительской пары * 

  В) братья и сёстры * 

  Г) родственники пробанда, лично обследованные врачом-генетиком 

 

10. К ПРИЗНАКАМ Y- СЦЕПЛЕННОГО ТИПА НАСЛЕДОВАНИЯ ОТНОСЯТСЯ 

  А) передача только по мужской линии всем детям 

  Б) передача только по мужской линии всем мальчикам * 

  В) передача только от матери к сыну 

  Г) отсутствие потомства у больного мужчины 

Ответы: 1-В; 2-Б; 3-А,Б,В; 4-В;5-В; 6-В; 7-В; 8 -В; 9-Б,В; 10-Б . 

3. Решить ситуационные задачи 

Задача № 1 

1) Алгоритм разбора задачи 

1. Сформулируйте и обоснуйте предварительный диагноз. 

2. Каковы причины и механизм развития заболевания у данного ребенка? 

3. С какими заболеваниями необходимо проводить дифференциальный диагноз? 

4. Какие мероприятия вы сочли бы первичными и неотложными? Каковы осложнения и прогноз? 

5. Оцените ОАК и ОАМ. Какие дополнительные методы диагностики назначите? 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму 

Мальчик, 8 мес. Мама обратилась к аллергологу-иммунологу в связи с обострением кожного про-

цесса: сыпь на коже лица, туловища, зуд, беспокойство, нарушение сна и аппетита. Анамнез забо-

левания: ребенок болен с 1-го месяца, когда был переведен на искусственное вскармливание. Пер-

вые высыпания появились на лице, ягодицах; после дачи гипоаллергенной смеси состояние улуч-

шилось, вновь обострение началось месяц назад при введении творога. Анамнез жизни:ребенок ро-

дился от 1-й нормально протекавшей беременности, срочных родов, с массой тела 3200 г; ростом 

53 см. В возрасте 2 нед перенес ОРВИ, получал антибиотик внутрь в течение 5 дней. Наследствен-

ность отягощена по аллергическим заболеваниям: у деда - бронхиальная астма по линии матери, у 

бабушки - сахарный диабет по линии отца. Бытовые условия удовлетворительные, в квартире жи-

вотных нет. Объективно: общее состояние средней тяжести, в сознании, беспокойный. Масса тела 

- 8800 г, рост - 69 см. Правильного телосложения и удовлетворительного питания, кожа области 

лица, шеи, ягодиц, паховой области, наружной поверхности голеней гиперемирована, покрыта па-

пулезно-везикулезной сыпью с участками мокнутия, больше на щеках, имеются корочки, шелуше-

ние, расчесы. Задняя стенка глотки розовая, чистая. Индекс SCORAD = 38 баллам. Пальпируются 

единичные подчелюстные лимфоузлы, безболезненные, подвижные, 4х5 мм. Над легкими перку-

торный ясный легочный звук, дыхание пуэрильное, ЧД - 36 в минуту. Границы относительной сер-

дечной тупости соответствуют возрасту, тоны сердца ясные, ритмичные, ЧСС - 118 в минуту. Живот 

мягкий, печень +2,5 см ниже реберного края. Селезенка не пальпируется. Стул и мочеиспускание 

не нарушены. 

ОАК: RBC - 3,8х1012/л; Hgb - 122 г/л; ЦП - 0,86 г/л; WBC - 8,2х109/л; П/я - 2%; NEU - 19%; EOS - 

8%; LYM - 61%; MON - 10%; СОЭ - 9 мм/ч. 

ОАМ: удельный вес - 1018; эпителиальные клетки - 5-7 в поле зрения; LEU - 2-5 в поле зрения; RBC 

- 0-1-0 в поле зрения. 
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Индекс SCORAD = 38 баллам 

1. Атопический дерматит, младенческая форма, распространенный, острая фаза, обостре-

ние поставлен на основании жалоб на сыпь на коже лица, туловища, зуд, беспокойство, нарушение 

сна и аппетита; данных анамнеза заболевания: ребенок болен с 1-го месяца жизни, что связано с 

искусственным вскармливанием, при приеме гипоаллергенной смеси состояние улучшилось, 

обострение - после введения творога; анамнеза жизни: в 2 нед перенес ОРВИ, получал в течение 5 

дней антибиотик; наследственность отягощена по аллергическим заболеваниям по линии матери; 

данных объективного осмотра - состояние средней тяжести, беспокоен из-за характерной экзан-

темы с зудом аллергического генеза; индекс SCORAD = 38 балла. 

2. Причиной болезни является аллергия к белку коровьего молока, о чем свидетельствует прием 

искусственных заменителей грудного молока на основе коровьего молока, улучшение - на фоне ги-

поаллергенной смеси на основе частичного гидролиза белка и обострение после введения творога; 

заболевание ОРВИ и назначение антибиотикотерапии могли быть факторами риска. У ребенка ато-

пическое заболевание с наследственной предрасположенностью, обусловленное реагиновым типом 

аллергических реакций на антиген белка коровьего молока. 

3. Чесотка, микробная экзема, первичное иммунодефицитное состояние. Против этих заболеваний 

указывает отсутствие данных в эпидемиологическом окружении и анамнезе причинных факторов 

данных заболеваний, отягощенной наследственности по им-мунодефицитному состоянию соответ-

ственно. 
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4. Необходимо назначить гипоаллергенную диету и ведение пищевого дневника. Уход за кожей с 

рекомендацией ежедневных ванн с использованием детской косметики, увлажняющих и смягчаю-

щих средств, а также лечебных кремов на основе топических ГКС (гидрокортизона, метилпредни-

золона ацепона-та, мометазона) в течение 5 дней с последующим переходом на использование 

наружных средств на основе пимекролимуса. Из лекарственных средств: антигистаминные препа-

раты (диметин-дена малеат в каплях 0,1 мг/кг во флаконе 20 мл, по 10 капель х 3 раза в сутки 14 

дней); коррекция микробиоты кишечника; витаминотерапия (группы В, D, С, А). Атопический дер-

матит у детей раннего возраста может осложниться пиодермией, вирусным поражением кожи, а 

также может служить началом «атопического марша» с трансформацией в респираторную форму 

аллергической патологии. 

5. В ОАК - эозинофилия; в ОАМ - умеренное повышение эпителия, что наблюдается при данном 

диагнозе. Следует исследовать уровень содержания общего и специфических IgE, а также иммун-

ный статус для исключения первичного иммунодефицитного состояния. 

Задача № 2 

1) Алгоритм разбора задачи 

1. Сформулируйте и обоснуйте предварительный диагноз. Каков прогноз при данном заболевании? 

2. Каков механизм развития заложенности носа у данного ребенка? 

3. С какими заболеваниями необходимо проводить дифференциальный диагноз? 

4. Какие мероприятия вы сочли бы первичными и неотложными? 

5. Оцените ФР, ОАК, рентгенограмму придаточных пазух носа. 

Мальчик, 5 лет. Жалобы на выраженную заложенность носа в течение недели, насморк.Анамнез за-

болевания: болен в течение последних 2 лет, наблюдается оториноларингологом, перенес острый 

риносинусит, имеются аденоиды II степени. Со слов мамы, у ребенка постоянно заложен нос, во 

время сна дышит через рот; последнее обострение возникло после поездки в деревню к бабушке. 

Получал промывание носа, физиолечение, периодически оксиметазолин (Називин*) в каплях в нос, 

но безуспешно; было рекомендовано обследование, но у мамы есть еще грудной ребенок и не было 

времени. Наследственность отягощена по аллергическим заболеваниям: у мамы атопи-ческий дер-

матит, у ребенка на 1-м году жизни - проявления экссудативно-катараль-ного диатеза.Объек-

тивно: состояние средней тяжести, самочувствие нарушено из-за затрудненного носового дыхания, 

температура тела 36,6 °С. Подчелюстные лимфоузлы увеличенные, множественные, эластичные, 

безболезненные. Кожа бледно-розовая, чистая. Масса тела - 23 кг, рост - 110 см. Задняя стенка 

глотки блестящая, бледная, нёбные миндалины гипертрофированы до II степени. Из носа слизистое 

отделяемое. Грудная клетка цилиндрической формы, ЧД - 25 в минуту. Над легкими перкуторный 

звук ясный легочный, дыхание везикулярное. Границы относительной сердечной тупости соответ-

ствуют возрасту, тоны сердца ясные, ритмичные. ЧСС - 100 в минуту. Живот мягкий, при пальпации 

безболезненный, печень - понижнему краю реберной дуги. Селезенка не пальпируется. Стул и мо-

чеиспускание не нарушены. 

ОАК: RBC - 4,8х1012/л; Hgb - 128 г/л; ЦП - 0,9 г/л; WBC - 6,2х109/л; П/я - 2%; NEU - 22%; EOS - 8%; 

LYM - 59%; MON - 9%; СОЭ - 6 мм/ч. 

ОАМ - без патологии. 

Осмотр зева: 
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Рентгенограмма придаточных пазух носа: 
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1. Основной диагноз: аллергический персистирующий ринит, тяжелой степени, обострение. Сопут-

ствующие диагнозы: аденоиды II степени, гипертрофия нёбных миндалин II степени. Основной ди-

агноз поставлен на основании жалоб на выраженную заложенность носа, насморк; анамнеза забо-

левания: болен в течение последних 2 лет, наблюдается ЛОР, перенес острый риносинусит, имеются 

аденоиды II степени, отмечается постоянная заложенность носа, во время сна ребенок дышит через 

рот; обострение связано с поездкой в деревню; назначаемое обычное лечение ОРВИ неэффек-

тивно; наследственность отягощена по аллергии со стороны мамы, у ребенка на 1-м году жизни - 

проявления экссудативно-катарального диатеза; объективных данных: состояние средней тяжести, 

самочувствие страдает из-за затрудненного носового дыхания, температура тела нормальная, под-

челюстные лимфоузлы увеличены, множественные, эластичные, безболезненные, задняя стенка 

глотки умеренно блестящая, бледная, нёбные миндалины гипертрофированы до II степени, из носа 

слизистое отделяемое, заложенность; со стороны внутренних органов патологии не выявлено. Та-

ким образом, можно выделить синдромы поражения верхних дыхательных путей и ЛОР-органов 

аллергического генеза. Прогноз благоприятный при своевременной аллергологической терапии. 

2. Механизм заложенности носа связан с отеком слизистой оболочки полости носа и отеком адено-

идных вегетаций, возникших в результате аллергического воспаления под действием, вероятнее 

всего, бытовых аллергенов, так как обострение связано с пребыванием в гостях у бабушки. Ребенок 

имеет атопическую наследственность по материнской линии. 

3. Дифференциальный диагноз необходимо проводить с ОРВИ, но в данном случае нет интоксика-

ционного и гипертермического синдрома, а также изменений со стороны зева, характерных для ин-

фекционного воспаления; с острым риносинуситом, против которого указывают характер отделя-

емого из носа, нормальная температура тела, отсутствие интоксикации; сангиной, которая протекает 

с гипертермией, болями в горле и налетами на миндалинах, которые отсутствуют у ребенка. 

4. Организовать гипоаллергенный быт и диету; проводить промывание носа термальной водой для 

смывания аллергенов со слизистой; назначить топические ГКС эндоназально (мометазон (Момета-

зонафуроат*) 50 мкг по 1 вспрыскиванию в каждый носовой ход на ночь 2 мес); антигистаминные 

препараты нового поколения (Эриус* 5 мг, 1,25 мг х1 раз в сутки). После достижения ремиссии 

направить к аллергологу-иммунологу для аллергологи-ческого обследования и последующей аллер-

генспецифической терапии. 

5. ФР: рост средний (25-75 перц.), избыток массы тела I степени (90-97 перц.), дисгармоничное. Ин-

декс массы тела - 23, имеется риск развития ожирения. Отклонения в ОАК - эозинофилия до 8%. На 

рентгенограмме придаточных пазух носа - снижение пневматизации верхнечелюстных пазух, ис-

кривление носовой перегородки. 

Задача № 3 

1) Алгоритм разбора задачи 

1. Сформулируйте и обоснуйте диагноз. 

2. Каковы причины заболевания ребенка? С какими заболеваниями необходимо проводить диффе-

ренциальный диагноз? 

3. Назначьте лечение. 

4. Оцените ФР, полноту объема исследования и проанализируйте результаты лабораторных и ин-

струментальных данных. 

5. В консультации каких специалистов, в каком обследовании нуждается ребенок? 

 2) Пример задачи с разбором по алгоритму 

Мальчик, 6 лет, доставлен машиной СМП в детскую больницу с жалобами на внезапное возник-

новение приступа свистящего дыхания, слезотечения, заложенности носа, возникших после инга-

ляции отвара березовых почек. Два дня назад ребенок начал подкашливать, и мама стала лечить 

самостоятельно, к врачу не обращались. Анамнез жизни: родился от 2-й нормально протекавшей 

беременности, 2 срочных родов методом кесарева сечения из-за предлежания плаценты. Масса тела 

при рождении - 3100 г, рост - 54 см. К груди приложен через 3 ч после рождения, сосал вяло. Привит 

в родильном доме БЦЖ; против гепатита мама прививать ребенка отказалась. Период ново-рожден-

ности без особенностей, находился на грудном вскармливании до 10 мес. Материально-бытовые 

условия удовлетворительные, дома имеется кошка. Отец курит, со слов мамы, на балконе. Мальчик 

часто переносит ОРВИ, болел ветряной оспой, в течение последних 2 лет весной бывают ОРВИ и 
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бронхит без высокой температуры с затяжным течением. Не обследован. В течение года после упо-

требления яблок возникают зуд в горле и отек губ. Наследственность отягощена по гипертониче-

ской болезни по линии мамы, у папы летом в деревне при сенокосе бывает выраженный насморк и 

покраснение глаз, не обследован, не лечился, так как после возвращения в город признаки исчезают; 

у бабушки по линии папы - реакция на цветочный мед в виде болей в животе и появления крапив-

ницы; у старшего брата был экссудативно-ка-таральный диатез, который прошел самостоятельно 

после года. Объективно: состояние средней тяжести, самочувствие нарушено, на вопросы отвечает 

нехотя. Менингеальных знаков нет. Масса тела - 20 кг, рост - 118 см. Нос заложен, веки отечные, 

гиперемия конъюнктивы, дыхание шумное, свистящее, с удлиненным выдохом. ЧД - 28 в минуту. 

Грудная клетка цилиндрической формы, дыхание смешанное, с участием вспомогательной муску-

латуры. Перкуторно легочный звук с коробочным оттенком, участков укорочения не отмечается. 

При аускультации дыхание проводится по всем легочным полям, жесткое, с удлиненным выдохом, 

рассеянные звучные сухие свистящие хрипы. Границы сердечной тупости - в пределах возрастной 

нормы. Тоны сердца ритмичные, ясные, ЧСС - 90в минуту. Язык влажный, налета нет. Живот мяг-

кий, безболезненный, печень и селезенка не увеличены. Стул оформлен, мочится свободно. Диурез 

не нарушен. 

ОАК: RBC - 4,2х1012/л; 

Hgb - 139 г/л; ЦП - 0,9 г/л; WBC - 8,6х109/л; П/я - 3%; NEU - 56%; EOS - 9%; LYM - 26%; MON - 

8%; СОЭ - 9 мм/ч. 

ОАМ: желтая, прозрачная, белок - отр.; LEU - 2-3-1 в поле зрения; эпителиальные клетки - 4-5-2 в 

поле зрения; RBC - 0. 

 
Рентгенограмма органов грудной клетки 

Биохимический анализ крови: общий белок - 68 г/л; общий билирубин - 18,5 мкмоль/л; АЛТ - 22 

ЕД/л; АСТ - 18 ЕД/л; тимоловая проба - 3 ЕД. 

1. Поллиноз. Бронхиальная астма, атопическая форма, интермиттирующая, обострение, 

пыльцевой этиологии, ДНГ Аллергический интермиттирующий ринит, средней степени тяже-

сти, обострение. Аллергический конъюнктивит. Основной диагноз поставлен на основании жа-

лоб на приступ свистящего дыхания, слезотечения, заложенности носа, возникший после ингаляции 

отвара березовых почек; анамнеза заболевания - болен 2 дня, лечение самостоятельное, к врачу не 

обращались; анамнеза жизни - у ребенка отягощен анамнез по аллергии по отцовской линии; у стар-

шего брата был экссудативно-катаральный диатез; объективной картины - состояние при 
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поступлении средней тяжести, самочувствие нарушено, нос заложен, веки отечные, гиперемия 

конъюнктивы. Признаки экспираторной одышки: тахипноэ, шумное свистящее дыхание, удлинен 

выдох; грудная 

клетка цилиндрической формы, дыхание с участием вспомогательной мускулатуры; перкуторно ле-

гочный звук с коробочным оттенком, без участков укорочения; при аускультации дыхание жесткое, 

с удлиненным выдохом, рассеянные звучные сухие свистящие хрипы. Результаты ОАК - эозинофи-

лия до 9% и рентгенографии органов грудной клетки - данные за бронхит. 

2. У ребенка судя по жалобам, анамнезу заболевания, анамнезу жизни, аллергологическому 

анамнезу и клинико-лабораторным данным имеется пыльцевая аллергия (на пыльцу березы), кото-

рая проявляется весной в течение последних 2 лет. Кроме того, зуд в горле и отек губ после упо-

требления яблок, что характерно для перекрестной аллергии пыльцы березы и антигенов яблока. 

Триггером в данном случае послужил отвар березовых почек в виде ингаляции, что применила мама 

для лечения кашля у ребенка. Провести дифференциальную диагностику с гриппом, острым об-

структивным бронхитом, инородным телом бронхов. Против первого диагноза свидетельствует от-

сутствие гипертермического и интоксикационного синдромов, а также данных по эпидемиологиче-

ской ситуации и подъему заболеваемости ОРВИ (гриппа); диагноза «острый обструктивный брон-

хит» - отсутствие гипертермии, признаков воспаления в анализе крови. Для инородного тела брон-

хов также характерно внезапное начало болезни, но на фоне полного здоровья, чаще во время игры 

или приема пищи, а в данном случае ребенок начал кашлять 2 дня назад до возникновения присту-

пообразного свистящего дыхания, сопровождающегося признаками ринита и конъюнктивита. 

3. Необходимо госпитализировать ребенка; соблюдать охранительный режим (ограничение или 

крайне осторожное выполнение неприятных для ребенка процедур); исключить контакт с аллерге-

ном (отменить ингаляции с отваром березовых почек); назначить гипоаллергенный режим питания 

с исключением естественных гистаминолибераторов (какао, кофе, шоколад, цитрусовые и др.) и 

продуктов, которые могут вызвать перекрестную аллергию (березовый сок, орехи, фиточаи и др.). 

Из лекарственных препаратов: антигистаминные препараты нового поколения Эриус* в дозе 5 млх1 

раз в сутки; ингаляции раствора Беродуала* через небу-лайзер в дозе 15 капель в 1,0-1,5 мл раствора 

натрия хлорида для снятия бронхоспазма. Симптоматическая терапия: в глаза капли0,1% раствора 

дексаметазона 1-2 раза в сутки; промывание полости носа раствором натрия хлорида для очищения 

слизистой. 

4. Заключение по оценке ФР: рост средний (25-75 перц.), дефицит массы тела I степени (10-25 

перц.), гармоничное (25-75 перц.). В ОАК - эозинофилия до 9%; ОАМ и биохимия крови - без пато-

логии; на рентгенограмме грудной клетки - усиление легочного рисунка, расширение тени корней 

легких, отсутствие ин-фильтративных и очаговых теней в легких. 

5. Необходимы осмотры специалистов - ЛОР и офтальмолога, а после выписки из стационара - об-

следование у врача аллерголога-иммунолога. Из лабораторных методов - исследование крови на 

общее содержание IgE. 

Задача № 4 

1) Алгоритм разбора задачи 

1. Сформулируйте и обоснуйте предварительный диагноз. 

2. Каков механизм развития обструктивного синдрома у данного ребенка? 

3. С какими заболеваниями необходимо проводить дифференциальный диагноз? 

4. Оцените лабораторно-инструментальные показатели. 

5. Какие мероприятия вы сочли бы первичными и неотложными? Назначьте базисное лечение. 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму 

Девочка, 10 лет, поступила в больницу с жалобами на приступообразный кашель, свистящее ды-

хание, одышку, которые возникли после поездки на дачу, где много старых пуховых подушек, мяг-

кой мебели. Приступ кашля возник ночью во время сна. Мама сделала ингаляцию препаратом саль-

бутамол, после чего самочувствие стало лучше, но кашель полностью не купировался. Семья вы-

ехала в город, обратились в приемный покой детской больницы. Анамнез заболевания: со слов 

мамы, ребенок после поступления в детский сад (с 2 лет 3 мес) стал часто болеть ОРВИ (6-8 раз в 

год), сопровождающимися субфебрильной температурой, кашлем, небольшой одышкой, наличием 

сухих и влажных хрипов. Рентгенографический диагноз «пневмония» не подтверждался. В 3 года 
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во время очередного ОРВИ возник приступ удушья, который купировался ингаляцией сальбута-

мола. В дальнейшем приступы повторялись 1 раз в 3-4 мес, были связаны либо с ОРВИ, либо с 

употреблением в пищу шоколада, цитрусовых, иногда без видимой причины. В дальнейшем девочка 

обследована в стационаре.аллергологом-иммунологом, установлена аллергия на домашнюю пыль, 

шерсть кролика. Получала периодически лечение, но не всегда регулярно. Анамнез жизни: ребенок 

от 1-й нормально протекавшей беременности, срочных родов. Масса тела при рождении - 3250 г, 

длина - 50 см. Период новорожденности протекал без особенностей. С 4 мес на искусственном 

вскармливании; с 5 мес страдает атопическим дерматитом. До 2 лет росла и развивалась хо-

рошо. Наследственность:у отца и деда по отцовской линии - бронхиальная астма, у матери - эк-

зема. Объективно: состояние средней тяжести, положение активное, на вопросы отвечает неохотно. 

Приступообразный кашель. Температура тела 37,0 °С. Правильного телосложения, удовлетвори-

тельного питания. Слизистая задней стенки слегка гипереми-рована, налетов нет. ЧД - 36 в минуту. 

Грудная клетка бочкообразной формы, вздута, плечи несколько приподняты, над легкими перку-

торный звук с коробочным оттенком, при аускультации дыхание свистящее, с удлиненным выдо-

хом, с обеих сторон выслушиваются свистящие сухие и единичные крупнопузырчатые влажные 

хрипы. Тоны сердца слегка приглушены, ЧСС - 108 в минуту. Язык обложен у корня беловатым 

налетом. Живот округлый, участвует в акте дыхания, при пальпации безболезненный, нижний край 

печени +1 см ниже правой реберной дуги, селезенка - по краю реберной дуги слева. Стул и мочеис-

пускание не нарушены. 

ОАК: RBC - 3,8×1012/л; Hgb - 128 г/л; ЦП - 0,93 г/л; WBC - 7,2×109/л; П/я - 2%; NEU - 58%; EOS - 

6%; LYM - 24%; MON - 8%; СОЭ - 8 мм/ч. 

ОАМ: светло-желтый цвет, прозрачная; удельный вес - 1018; LEU - 2-3 в поле зрения; эпителиаль-

ные клетки - 3 в поле зрения; RBC - нет. 

 
Рентгенограмма органов грудной клетки 

1. Бронхиальная астма, атопическая форма, персистирующее легкое течение, приступили пе-

риод, средней степени тяжести, ДНП. Поливалентная аллергия (бытовая, эпидермальная). Ди-

агноз поставлен на основании: жалоб на приступообразный кашель, свистящее дыхание, одышку, 

которые возникли после поездки на дачу; анамнеза заболевания и жизни - после оформления в дет-

ский сад девочка стала часто болеть ОРВИ с признаками обструкции бронхов, в 3 года возник при-

ступ удушья, аллерголо-гический анамнез отягощен по отцовской и материнской линии, а у ребенка 

диагностирован атопический дерматит в 5 мес, после обследования установлена аллергия к быто-

вым аллергенам; объективной картины - приступообразный кашель, признаки эк-пираторной 

одышки: тахипноэ, грудная клетка бочкообразной формы, над легкими перкуторный звук с коро-

бочным оттенком, дыхание свистящее, с удлиненным выдохом, с обеих сторон - свистящие сухие и 

единичные крупнопузырчатые влажные хрипы, приглушенность тонов сердца, тахикардия. 

2. Пусковым моментом обструктивного синдрома является контакт с бытовым аллергеном на даче, 

на который у девочки доказана аллергия при обследовании у аллерголога-иммунолога. Механизм 

связан с реагиновым типом аллергических реакций, в результате чего развился бронхоспазм, отек 

слизистой оболочки и гиперсекреция слизи, что привело к обструкции бронхиального дерева. 
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3. Для хронического бронхита характерен кашель с отделением гнойной мокроты, больше в утрен-

ние часы, не специфична бочкообразная форма грудной клетки и физикальная картина, определяе-

мая в данном случае. Против диагноза острый об-структивный бронхитсвидетельствуют возраст 

ребенка, данные анамнеза, отсутствие гипертермии и признаков острого воспаления в ОАК. При му-

ковисцидозе может наблюдаться бронхо-обструктивный синдром, но у пациента анамнез атопиче-

ский,отсутствуют данные наличия хронических наследственных заболеваний у родственников, кли-

нически нет симптомов поражения ЖКТ и имеются сведения по эффективности бронхолитической 

терапии, что характерно для обратимого бронхоспазма, наблюдаемого при астме. 

4. В ОАК выявлена эозинофилия до 6%; в ОАМ патологии нет; на спирографии - снижение графика 

«поток-объем» по обструк-тивному типу. На рентгенограмме грудной клетки - усиление легочного 

рисунка, расширение тени корней легких, их нечеткость, усиление прозрачности легких больше в 

нижних отделах при отсутствии очагово-инфильтративных теней. 

5. I. В приемном покое - кислородотерапия и срочно ингаляция раствора сальбутамола 2 мг в 1 мл 

раствора натрия хлорида через небулайзер, далее оценить состояние ребенка через 20 мин и при 

необходимости ингаляцию бронхолитика повторить до 3 раз. 

II. Госпитализировать ребенка в отделение интенсивной терапии и продолжить начатую терапию. 

III. Если состояние остается без улучшения после 1-2-й ингаляции сальбутамола, то добавить буде-

сонид в суспензии в дозе 500 мкг. 

IV. Оценивать общее состояние и физикальную картину в легких динамично через 20 мин и опре-

делять объем дальнейшей терапии; при неэффективности проведенной вышеуказанной терапии 

назначить системные ГКС в виде преднизолона в среднем 60 мг в/в или в/м; 2,4% раствор амино-

филлина до 10 мл в 50 мл раствора натрия хлорида в/в капельно; инфузи-онную терапию для нор-

мализации гомеостаза. 

V. Создать гипоаллергенную среду и питание с исключением облигатных аллергенов (цитрусовые, 

копчености, соки, консервы, шоколад, какао, некоторые сорта сыров и др.). После купирования при-

ступа ребенок переводится в детское отделение и назначается базисное противовоспалительное ле-

чение ингаляционными ГКС (будесонид в форме дозированной ингаляционной терапии по 200 мкг 

2 раза в сутки с интервалом в 12 ч, курс терапии - до 3 мес). Применять сальбутамол только по 

потребности (при синдроме бронхообструкции). 

Задача № 5 

1) Алгоритм разбора задачи 

1. Сформулируйте и обоснуйте клинический диагноз. 

2. Каковы этиология и патогенез заболевания? 

3. Укажите эндоскопические признаки хеликобактериоза, оцените УЗИ, ФР, ОАК, ОАМ, биохимию 

крови. 

4. Опишите принципы лечения данного больного. 

5. Каковы дальнейшее наблюдение и реабилитация ребенка? 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму 

Девочка, 11 лет, поступила в гастроэнтерологическое отделение с жалобами на «голодные боли» в 

эпигастрии, которые появляются утром натощак или ночью и купируются приемом пищи; отрыжку 

кислым. Анамнез заболевания: жалобы на боли в животе беспокоят в течение 1 года. Мать девочки 

страдает ЯБ ДПК, у отца - гастрит. Акушерский и ранний анамнез без патологии. Учится в специ-

альной школе 6 дней в неделю, занимается 3 раза в неделю хореографией. Объективно:состояние 

среднетяже-лое. Рост - 148 см, масса - 34 кг. Кожа бледно-розовая, чистая. Дыхание в легких вези-

кулярное. Тоны сердца ритмичные, ясные. При поверхностной и глубокой пальпации живота не-

большой мышечный де-фанс и болезненность в эпигастрии и пилородуоденальной области, син-

дром Менделя положителен, болезненность в точке Мейо-Робсона. Печень не увеличена. Стул и 

диурез не нарушены. 

ОАК: RBC - 4,5×1012/л; 

Hgb - 128 г/л; WBC - 7,3×109/л; П/я - 3%; NEU - 51%; EOS - 3%; LYM - 36%; MON - 7%; 

СОЭ - 5 мм/ч. 

ОАМ: светло-желтая, прозрачная; удельный вес - 1015; реакция кислая; белок (-); сахар (-); LEU - 2-

3 в поле зрения; ацетон (-); слизь ЕД. 
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Биохимический анализ крови: общий белок - 75 г/л; АЛТ - 32 ЕД/л; АСТ - 38 ЕД/л; ЩФ - 140 ЕД/л 

(норма - 70-140); амилаза - 100 ЕД/л; тимоловая проба - 3 ЕД; билирубин общий - 18 мкмоль/л. 

ЭГДС: слизистая пищевода гиперемирована, кардия смыкается не полностью. В желудке мутная 

слизь, слизистая с очаговой гиперемией, в антруме на стенках множественные разнокалиберные 

выбухания. Слизистая луковицы ДПК очагово гиперемирована, отечная, на задней стенке - язвен-

ный дефект 0,8x0,6 см округлой формы с гиперемиро-ванным валиком, дно покрыто фибрином. 

 
ЭГДС: слизистая оболочка желудка 

 
ЭГДС: слизистая оболочка ДПК 

 

УЗИ органов брюшной полости: контуры печени ровные, паренхима гомогенная, эхогенность не 

усилена, сосудистая сеть не расширена, портальная вена не изменена. Желчный пузырь грушевид-

ной формы 65х38 мм (норма - 50х30) с перегибом в области дна. Поджелудочная железа: головка - 

21 мм (норма - 18), тело - 15 мм (норма - 15), хвост - 22 мм (норма - 18), эхогенность головки и 

хвоста снижены. 

Ацидометрия желудка: pH в теле - 2,4; в антруме - 4,2; через 30 мин после стимуляции 0,1% рас-

твором гистамина в дозе 0,008 мг/кг pH в теле - 1,4; в антруме - 1,8. 

Дыхательный уреазный тест на H.pylori (+). 

Биопсийный тест на инфекцию H.pylori (+). 
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Принцип действия дыхательного уреазного теста: 

 
1. Основной диагноз: язвенная болезнь луковицы ДПК, впервые выявленная, стадия обостре-

ния (свежей язвы), ассоциированная с хе-ликобактерной инфекцией.Сопутствующие диа-

гнозы: хронический антральный гастрит, период обострения. Недостаточность кардии, га-

строэзофагеальный рефлюкс с эзофагитом (IA). Перегиб желчного пузыря в области тела, дис-

функция сфинктера Одди по билиарному и панкреатическому типам. ЯБ ДПК поставлена с 

учетом данных семейного анамнеза (ЯБ ДПК у матери, хронический гастрит у отца, что может ука-

зывать на персистенцию хеликобактерной инфекции в семье, повышает риск инфицирования де-

вочки), жалоб ребенка на боли в животе, имеющих характерный Мойнингановский ритм (голод - 

боль - насыщение - уменьшение болей), локализацию болей - пилородуоденальная область, наличие 

небольшого мышечного дефанса и (+) симптома Менделя, что свидетельствует о глубоком локаль-

номпоражении слизистой оболочки. ЯБ ДПК подтверждается данными ЭГДС (язвенный дефект в 

стенке луковицы ДПК размером 0,8x0,6 см округлой формы с гиперемированным валиком), поло-

жительными результатами на H.pylori. Хронический гастрит - на основании наличия болевого син-

дрома, данных ЭГДС, повышения кислотообразующей функции желудка.Недостаточность кар-

дии и гастроэзофагеального рефлюкса с эзофагитом (IА) - по данным ЭГДС.Перегиб желчного пу-

зыря в области тела, дисфункция сфинктера Одди по билиарному и панкреатическому типам - 

болезненность в точке Мейо-Робсона при нормальных показателях амилазы крови, по данным УЗИ 

желчного пузыря и поджелудочной железы. 

2. ЯБ ДПК - полиэтиологическое системное заболевание, обусловленное нарушением регулирую-

щих систем организма и имеющее наследственные детерминанты, с развитием язвенного дефекта 

вследствие дисбаланса между агрессивными и защитными факторами слизистой оболочки дуоде-

нальной области (весы Shey). К агрессивным факторам относятся: кислотно-пептический фактор, 

инфекция H.pylori, нарушение гастродуоденальной моторики, детергентное действие желчных кис-

лот, лекарственные препараты (нестероидные противовоспалительные средства). Факторы защиты: 

слизистый гель, достаточное кровоснабжение, выработка бикарбонатных ионов и активная регене-

рация поврежденной слизистой оболочки. Решающая роль отводится «агрессивным» факторам, 

прежде всего ацидопептическому и инфекционному, что определяет основные направления тера-

пии. 

3. Эндоскопические признаки хеликобактериоза: наличие язвенного дефекта в области слизистой 

оболочки ДПК, множественные разнокалиберные выбухания антрального отдела желудка, гипере-

мия, наличие мутной слизи в просвете желудка, отек и утолщение складок антрального отдела и 
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тела желудка. Метод УЗИ эффективен для проведения дифференциальной диагностики и уточнения 

диагноза: перегиб в области дна и увеличение размеров желчного пузыря, что указывает на сниже-

ние его сократительной способностинаряду с увеличением размеров и изменением эхоструктуры 

головки и хвоста поджелудочной железы. ФР: рост средний (25-75%), дефицит массы тела I степени 

(10-25%), гармоничное. В ОАК, ОАМ - отклонений нет, в биохимии крови - верхние границы нормы 

ЩФ и билирубина. 

4. В условиях стационара режим палатный, стол с учетом принципов химического, термического и 

механического щажения, последовательно стол по М.И. Певзнеру 1а, 1б, 1. Так как эрадикационное 

лечение проводится впервые, рекомендуется стандартная схема терапии, включающая ингибиторы 

протонной помпы и два антибактериальных препарата. Применяется ингибитор протонной помпы 

эзомепразол (Нексиум*) в таблетках в течение 1,5 мес. Для пациента с массой тела - 34 кг по 10 мг 

х 2 раза в сутки или 20 мг х 1 раз в сутки. В качестве антибактериальных препаратов - амоксициллин 

и кларитромицин в возрастных дозировках курсом 10 дней. При необходимости антацидные препа-

раты 2 нед. Пробиотики с целью усиления эрадикацион-ной терапии и предотвращения нежела-

тельных эффектов, которые могут возникнуть при приеме антибиотиков: Энтерол*, РиоФлора и т.д. 

- на 2 нед. Прокинетик (домперидон), принимая во внимание недостаточность кардии и гастроэзо-

фаге-ального рефлюкса с эзофагитом, а также признаки снижения моторной функции желчного пу-

зыря, - в таблетках по 10 мг, 8,5 мг в сутки в 3 приема из расчета 0,25 мг/кг в сутки при массе тела 

34 кг: по 3 мг (1/3 табл.) х 3 раза в день за 15-20 мин до еды 3 нед. По показаниям -вегетотропные 

препараты. 

5. После выписки из стационара диспансеризация и реабилитация проводятся в амбулаторно-поли-

клинических условиях: IV группа учета, вначале ежемесячный, далее ежеквартальный осмотр пе-

диатром, гастроэнтерологом, контроль ЭГДС, витаминотерапия, физиолечение, освобождение от 

занятий физической культурой, лечебный физкультурный комплекс, далее специальная группа А и 

через 1 год подготовительная группа физкультуры. В дальнейшем ребенок наблюдается педиатром, 

гастроэнтерологом в III группе 2-3 раза в год, контроль ЭГДС 1 раз в год, противорецидивная тера-

пия в весенне-осенне-зимний период, витаминотерапия. Не раннее чем через 3 мес после выписки 

из стационара санаторно-курортное лечение. При отсутствии рецидива заболевания - снятие с учета 

через 5 лет. 

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 

1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием  реко-

мендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Эпидемиология.  

- Формирование групп риска по реализации генетического риска болезней с наследственным пред-

расположением.  

- Вклад болезней с наследственным предрасположением в летальность и наследственные патологи-

ческие изменения у человека.   

Наследственность и патология 

- Изменчивость наследственных признаков как основа патологии 

- Роль наследственности и среды в развитиии патологии 

- Мутации как этиологический фактор наследственных болезней 

- Наследственность и патогенез наследственных болезней 

- Наследственность и клиническая картина болезней 

- Наследственность и исходы заболеваний 

- Классификация наследственной патологии 

 Генетическая классификация наследственных болезней 

 Клиническая классификация наследственных болезней 

- Генетические основы гомеостаза 

Семиотика и клиническая диагностика наследственных заболеваний 

- Особенности клинических проявлений наследственной патологии 

 Семейный характер заболевания 
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 Хроническое прогредиентное рецидивирующее течение 

 Специфические симптомы наследственных болезней 

 Множественные патологические изменения органов и систем 

 Врожденный характер заболевания 

 Резистентность к наиболее распространенным методам терапии 

- Общие принципы клинической диагностики наследственных болезней 

- Осмотр и обследование пациентов и их родственников 

 Врождённые пороки развития. Генетические механизмы эмбрионального развития 

 Классификация и этиология врождённых пороков 

 Антропометрия 

 Признаки дисморфогенеза в диагностике наследственной и врождённой патологии 

  Признаки дисморфогенеза 

 Течение беременности 

- Клинико-генеалогический метод 

 Составление родословной 

 Генеалогический анализ 

  Болезни с аутосомно-доминантным типом наследования 

  Болезни с аутомомно- рецессивным типом наследования 

  Болезни с Х-сцепленным доминантным типом наследования 

  Y- сцепленный тип наследования 

  Митохондриальная наследствнность 

- Синдромологический подход к диагностике наследственных болезней 

- Параклинические исследования в клинической генетике 

- Компьютерные программы диагностики наследственных болезней 

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. ЧАЩЕ ВСТРЕЧАЮТСЯ НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ 

А) хромосомные 

Б) с доминантным типом наследования 

В) болезни с наследственным предрасположением  

Г) с неустановленным типом наследования 

Д) с рецессивным типом наследования  

 

2. К ГРУППЕ ХРОМОСОМНЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ НЕ ОТНОСЯТСЯ: 

А) болезнь Дауна 

Б) синдром Альпорта  

В) синдром Шерешевского-Тернера 

Г) синдром Патау 

Д) синдром Эдварса 

 

3.К БОЛЕЗНЯМ С МУЛЬТИФАКТОРИАЛЬНООБУСЛОВЛЕННОЙ ПРЕДРАСПОЛОЖЕННО-

СТЬЮ ОТНОСЯТСЯ 

            А)  шизофрения 

            Б) ИБС 

            В) язвенная болезнь 12-перстной кишки 

            Г) галактоземия 

 

4.ЧАСТОТА РЕГИСТРАЦИИ БОЛЕЗНЕЙ С НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПРЕДРАСПОЛОЖЕННО-

СТЬЮ В ВОЗРАСТЕ 5 ЛЕТ УДЕТЕЙ РЕГИСТРИРУЕТСЯ С ЧАСТОТОЙ: 

А) 1% 

Б) 0,5% 

В) 3-3,5% 

Г) 5% 
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5. ЧЕМ ОБУСЛОВЛЕНАПРОГРЕДИЕНТНОСТЬ НАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ 

  А) ростом и старением организма больного 

  Б) неэффективностью лечения 

  В) непрерывностью функционирования мутантных аллелей  

 

6.ПЛЕЙОТРОПИЯ – ЭТО 

  А) влияние нескольких генов на формирование одного признака 

  Б) взаимодействие генов с факторами среды 

  В) влияние одного гена на формирование несколькихи признаков  

  

7. ПРОБАНД – ЭТО 

  А) больной, обратившийся к врачу 

  Б) здоровый человек, обратившийся в медико-генетическую консультацию 

  В) человек, впервые попавший под наблюдение врача-генетика  

  Г) индивидуум, с которого начинается сбор родословной 

 

8.КРИТИЧЕСКИЕ ПЕРИОДЫ ЭМБРИОНАЛЬНОГО РАЗВИТИЯ 

  А) конец 1-й – начало 2-й недели гестации 

  Б) конец 2-й – начало 3-й недели гестации 

  В) 3 -6 –я неделя гестации * 

  Г) 7 – 8 – я неделя гестации 

 

9. СИБСЫ – ЭТО 

  А) все родственники пробанда 

  Б) дети одной родительской пары 

  В) братья и сёстры 

  Г) родственники пробанда, лично обследованные врачом-генетиком 

 

10. К ПРИЗНАКАМ Y- СЦЕПЛЕННОГО ТИПА НАСЛЕДОВАНИЯ ОТНОСЯТСЯ 

  А) передача только по мужской линии всем детям 

  Б) передача только по мужской линии всем мальчикам  

  В) передача только от матери к сыну 

  Г) отсутствие потомства у больного мужчины 

Ответы: 1-В; 2-Б; 3-А,Б,В; 4-В;5-В; 6-В; 7-В; 8 -В; 9-Б,В; 10-Б . 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни : национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 

К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П., Пузырев В.П., Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 2018. 

3. Наследственные болезни  в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей.Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

Клинические рекомендации: 

1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиоптерина у 
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детей». Министерство здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

2. Клинические рекомендации «Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

3. Клинические рекомендации «Пропионовая ацидурия (ацидемия) у детей. Министерство здравоохра-

нения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения Российской Федера-

ции, Союз педиатров России, 2017. 

6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз IV типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

13. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

14. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство здраво-

охранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

15. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

16. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

17.Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

 

Раздел 4. Лабораторные методы диагностики наследственных болезней 

Тема 4.1:Цитогенетические методы диагностики наследственных болезней (практическое 

занятие). 

Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной  профилактике наследственных заболеваний у детей, необхо-

димых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 
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- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного ме-

дицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях.  Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласияродителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 

учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 

оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 

- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе. Мероприятия по реабилитации детей с генетическими заболевани-

ями, детей-инвалидов. Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитацион-

ных мероприятий. Перечень врачей-специалистов, участвующих в проведении реабилитационных 

мероприятий.  Медицинские показания и противопоказания к назначению санаторно-курортного 

лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни. Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям различного 

возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и ли-

цам,осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования здорового образа жизни 

с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осуществ-

ляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хроническихзабо-

леваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о профессио-

нальных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-гигиенических 
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факторах,воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и 

анамнезе заболевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их 

родителей. Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различ-

ного возраста. Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследо-

вания детей и интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей 

на консультацию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клиничес-кой картины болезни в соответствии с 

действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения),порядками оказания меди-

цинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (за-

конным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила 

приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную 

и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать 

паллиативную медицинскую помощь детям.Анализировать действие лекарственных препаратов по 

совокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы.Оценивать выполнение индиви-

дуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной врачом по медико-социаль-

нойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специалистов для 

проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и детей-

инвалидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями(протоколами лечения), 

порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской помощи.Контро-

лировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных за-

болеваний.Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансер-

ного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 

первичного осмотра детей.Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов лабо-

раторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения дифферен-

циального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению.Алгорит-

мами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям.Оценкой эффективности и 

безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности.Порядками направления детей с  ограничением ихжизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь.Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальнойэкс-

пертизе.Навыками контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитациидлительно и 

часто болеющих детей, детей с хроничскими заболеваниями. Оценкой эффективности и безопасно-

сти реабилитации детей-инвалидов. 
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- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

-Цитогенетические методы.  

-Получение препаратов митотических хромосом.  

-Окраска препаратов.  

-Молекулярно-цитогенетические методы.  

-Показания для проведения цитогенетических исследований. 

2. Практическая работа. 

- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных отвеов 

1.В ОСНОВУ СОВРЕМЕННОЙ КЛАССИФИКАЦИИ ХРОМОСОМ ПОЛОЖЕНЫ 

  А) интенсивность окрашивания 

  Б) характер поперечной исчерченности при дифференциальной окраске* 

  В) размер и расположение центромеры* 

  Г) длина плеч хромосом* 

 

2.ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ ЦИТОГЕНЕТИЧКСКОГО АНАЛИЗА ИСПОЛЬЗУЮТСЯ 

А) клетки костного мозга * 

  Б) клетки печени 

  В) лимфоциты периферической крови * 

  Г) биоптат семенника * 

 

3.ХРОМОСОМЫ С ЦЕНТРОВЫМ РАСПОЛОЖЕНИЕМХРОМОСОМЫ НАЗЫВАЮТСЯ 

  А) метацентриками 

  Б) акроцентриками * 

  В) субметацентриками 

  Г)дицентриками 

 

4.ЭУХРОМАТИНОВЫЕ УЧАСТКИ ХРОМОСОМ СОДЕРЖАТ 

  А) множественные повторы последовательностей ДНК 

  Б) гены * 

  В) нетранскрибируемые локусы 

  Г) регуляторные области 

 

5.ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ БОЛЕЗНЕЙ, ДЛЯ КОТОРЫХ МУТАНТНЫЙ ГЕН НЕ ИЗВЕСТЕН И НЕ 

ЛОКАЛИЗОВАН, ПРИМЕНЯЕТСЯ 

  А)прямая детекция сиспользованием специфических молекулярных зондов 

  Б) семейный анализ распределения нормального полиморфизма длины рестриктных  

                            Фрагментов фрагментов* 

  В) метод специфических рестриктаз 

  Г) прямой сиквенс 

 

6.С ПРИМЕНЕНИЕМ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКИХ МЕТОДОВ ДИАГНОСТИРУЮТСЯ 

  А) наследственные дефекты обмена веществ 

  Б) многофакторные болезни 

  В) болезни, обусловленные изменением числа и структуры хромосом* 

   

7.ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ НЕБОЛЬШИХ СТРУКТУРНЫХ ПЕРЕСТРОЕК ПРИМЕНЯЮТСЯ МЕ-

ТОДЫ ОКРАСКИ 

  А) простой (рутинный) 

  Б) дифференциальный * 
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  В) флюоресцентный * 

 

8.ЭНДОНУКЛЕАЗНЫЕ РЕСТРИКТАЗЫ – ЭТО 

  А) ферменты, разрезающие ДНК в строго специфических местах * 

  Б) ферменты, сшивающие разрывы молекулы ДНК 

  В) ферменты, обеспечивающие соединения, осуществляющие репарацию ДНК 

 

9.ПРИ ПОВТОРНЫХ СПОНТАННЫХ АБОРТАХ (БОЛЕЕ 3) НА РАННИХ СРОКАХ БЕРЕМЕН-

НОСТИ И ПРИ МЕРТВОРОЖДЕНИИ В АНАМНЕЗЕ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКИЙ АНАЛИЗ НАЗНА-

ЧАЕТСЯ 

  А) обоим супругам * 

  Б) одной женщине 

  В) родителям женщины 

  Г) плоду * 

 

10. ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ ГЕНОМНЫХ МУТАЦИЙ ПРИМЕНЯЮТ 

  А) метод G-окраски 

  Б) метод С-окраски 

  В) рутинную окраску * 

  Г) метод с использованием флюоресцентных красителей 

 

11.ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКИЙ МЕТОД ЯВЛЯЕТСЯ РЕШАЮЩИМ ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ 

  А) моногенной патологии с известным первичным биохимическим дефектом 

  Б) синдромов с множественными врождёнными пороками развития 

  В) хромосомной патологии* 

  Г) многофакторных болезней 

 

12.ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКОГО АНАЛИЗА ИСПОЛЬЗУЮТ 

  А) мышечные клетки 

  Б) эритроциты 

  В) биоптат хориона * 

  Г) эмбриональную ткань * 

 

13.СЕКВЕНИРОВАНИЕ ДНК – ЭТО 

  А) идентификация последовательности оснований ДНК * 

  Б) многократное повторение какого-либо участка ДНК 

  В) выделение фрагмента ДНК, содержащего изучаемый ген 

 

14.СОВРЕМЕННЫЕ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКИЕ МЕТОДИКИ 

  А) исследование полового хроматина 

  Б) интерфазный анализ хромосом * 

  В) молекулярно-цитогенетический метод * 

  Г) метод рутинной окраски 

 

15.МИКРОХРОМОСОМНЫЕ ПЕРЕСТРОЙКИ (МИКРОДЕЛЕЦИИ, МИКРОДУПЛИКАЦИИ, 

ТРАНСЛОКАЦИИ НЕБОЛЬШИХ УЧАСТКОВ ХРОМОСОМ) ВЫЯВЛЯЮТСЯ С ПОМОЩЬЮ 

  А) прометафазного анализа хромосом * 

  Б) метода С-окрашивания 

  В) анализа полового хроматина 

  Г) молекулярно-цитогенетических методов * 

Ответы: 1-Б,Г; 2-А,В,Г; 3-Б; 4-Б;5-Б; 6-В; 7-Б,В; 8 -А; 9-А,Г; 10-В;11-В;12-В,Г;13-А;14-Б,В;15-А,Г. 

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 
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1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием  реко-

мендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

-Цитогенетические методы.  

-Получение препаратов митотических хромосом.  

-Окраска препаратов.  

-Молекулярно-цитогенетические методы.  

-Показания для проведения цитогенетических исследований. 

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1.В ОСНОВУ СОВРЕМЕННОЙ КЛАССИФИКАЦИИ ХРОМОСОМ ПОЛОЖЕНЫ 

  А) интенсивность окрашивания 

  Б) характер поперечной исчерченности при дифференциальной окраске  

  В) размер и расположение центромеры  

  Г) длина плеч хромосом  

 

2.ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ ЦИТОГЕНЕТИЧКСКОГО АНАЛИЗА ИСПОЛЬЗУЮТСЯ 

А) клетки костного мозга  

  Б) клетки печени 

  В) лимфоциты периферической крови  

  Г) биоптат семенника  

 

3.ХРОМОСОМЫ С ЦЕНТРОВЫМ РАСПОЛОЖЕНИЕМ ХРОМОСОМЫ НАЗЫВАЮТСЯ 

  А) метацентриками 

  Б) акроцентриками  

  В) субметацентриками 

  Г)дицентриками 

 

4.ЭУХРОМАТИНОВЫЕ УЧАСТКИ ХРОМОСОМ СОДЕРЖАТ 

  А) множественные повторы последовательностей ДНК 

  Б) гены  

  В) нетранскрибируемые локусы 

  Г) регуляторные области 

 

5.ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ БОЛЕЗНЕЙ, ДЛЯ КОТОРЫХ МУТАНТНЫЙ ГЕН НЕ ИЗВЕСТЕН И НЕ 

ЛОКАЛИЗОВАН, ПРИМЕНЯЕТСЯ 

  А) прямая детекция сиспользованием специфических молекулярных зондов 

  Б) семейный анализ распределения нормального полиморфизма длины рестриктных  

                            Фрагментов фрагментов  

  В) метод специфических рестриктаз 

  Г) прямой сиквенс 

 

6.С ПРИМЕНЕНИЕМ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКИХ МЕТОДОВ ДИАГНОСТИРУЮТСЯ 

  А) наследственные дефекты обмена веществ 

  Б) многофакторные болезни 

  В) болезни, обусловленные изменением числа и структуры хромосом  

   

7.ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ НЕБОЛЬШИХ СТРУКТУРНЫХ ПЕРЕСТРОЕК ПРИМЕНЯЮТСЯ МЕ-

ТОДЫ ОКРАСКИ 

  А) простой (рутинный) 

  Б) дифференциальный  

  В) флюоресцентный  
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8.ЭНДОНУКЛЕАЗНЫЕ РЕСТРИКТАЗЫ – ЭТО 

  А) ферменты, разрезающие ДНК в строго специфических местах  

  Б) ферменты, сшивающие разрывы молекулы ДНК 

  В) ферменты, обеспечивающие соединения, осуществляющие репарацию ДНК 

 

9.ПРИ ПОВТОРНЫХ СПОНТАННЫХ АБОРТАХ (БОЛЕЕ 3) НА РАННИХ СРОКАХ БЕРЕМЕН-

НОСТИ И ПРИ МЕРТВОРОЖДЕНИИ В АНАМНЕЗЕ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКИЙ АНАЛИЗ НАЗНА-

ЧАЕТСЯ 

  А) обоим супругам  

  Б) одной женщине 

  В) родителям женщины 

  Г) плоду  

 

10. ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ ГЕНОМНЫХ МУТАЦИЙ ПРИМЕНЯЮТ 

  А) метод G-окраски 

  Б) метод С-окраски 

  В) рутинную окраску  

  Г) метод с использованием флюоресцентных красителей 

 

11.ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКИЙ МЕТОД ЯВЛЯЕТСЯ РЕШАЮЩИМ ДЛЯ ДИАГНОСТИКИ 

  А) моногенной патологии с известным первичным биохимическим дефектом 

  Б) синдромов с множественными врождёнными пороками развития 

  В) хромосомной патологии  

  Г) многофакторных болезней 

 

12.ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКОГО АНАЛИЗА ИСПОЛЬЗУЮТ 

  А) мышечные клетки 

  Б) эритроциты 

  В) биоптат хориона  

  Г) эмбриональную ткань  

 

13.СЕКВЕНИРОВАНИЕ ДНК – ЭТО 

  А) идентификация последовательности оснований ДНК  

  Б) многократное повторение какого-либо участка ДНК 

  В) выделение фрагмента ДНК, содержащего изучаемый ген 

 

14.СОВРЕМЕННЫЕ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКИЕ МЕТОДИКИ 

  А) исследование полового хроматина 

  Б) интерфазный анализ хромосом  

  В) молекулярно-цитогенетический метод  

  Г) метод рутинной окраски 

 

15.МИКРОХРОМОСОМНЫЕ ПЕРЕСТРОЙКИ (МИКРОДЕЛЕЦИИ, МИКРОДУПЛИКАЦИИ, 

ТРАНСЛОКАЦИИ НЕБОЛЬШИХ УЧАСТКОВ ХРОМОСОМ) ВЫЯВЛЯЮТСЯ С ПОМОЩЬЮ 

  А) прометафазного анализа хромосом  

  Б) метода С-окрашивания 

  В) анализа полового хроматина 

  Г) молекулярно-цитогенетических методов  

Ответы: 1-Б,Г; 2-А,В,Г; 3-Б; 4-Б;5-Б; 6-В; 7-Б,В; 8 -А; 9-А,Г; 10-В;11-В;12-В,Г;13-А;14-Б,В;15-А,Г. 

 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни : национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 
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К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П., Пузырев В.П., Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 2018. 

3. Наследственные болезни  в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей.Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

Клинические рекомендации: 

1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиоптерина у де-

тей». Министерство здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

2. Клинические рекомендации «Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

3. Клинические рекомендации «Пропионовая ацидурия (ацидемия) у детей. Министерство здравоохра-

нения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения Российской Федера-

ции, Союз педиатров России, 2017. 

6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз IV типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

13. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

14. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство здраво-

охранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

15. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

16. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

17.Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 
 

Тема 4.2:Биохимические и молекулярно-генетические методы оценки диагностики наслед-

ственных болезней (практическое занятие). 

 Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной  профилактике наследственных заболеваний у детей, 
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необходимых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиат-

рия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного ме-

дицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях. Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласияродителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 

учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 

оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 

- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе. Мероприятия по реабилитации детей с генетическими заболевани-

ями, детей-инвалидов. Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитацион-

ных мероприятий. Перечень врачей-специалистов, участвующих в проведении реабилитационных 

мероприятий.  Медицинские показания и противопоказания к назначению санаторно-курортного 

лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 
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Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни. Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям различного 

возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и ли-

цам,осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования здорового образа жизни 

с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осуществ-

ляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хроническихзабо-

леваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о профессио-

нальных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-гигиенических факто-

рах,воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и анамнезе за-

болевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их родителей. 

Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различного возраста. 

Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследования детей и 

интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей на консульта-

цию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клиничес-кой картины болезни в соответствии с 

действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения),порядками оказания меди-

цинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (за-

конным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила 

приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную 

и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать 

паллиативную медицинскую помощь детям.Анализировать действие лекарственных препаратов по 

совокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы.Оценивать выполнение индиви-

дуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной врачом по медико-социаль-

нойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специалистов для 

проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и детей-

инвалидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями(протоколами лечения), 

порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской помощи.Контро-

лировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. Навыками 

организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных заболеваний. 

Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансерного наблю-

дения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 

первичного осмотра детей. Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов ла-

бораторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения диффе-

ренциального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 
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- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению. Алго-

ритмами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям. Оценкой эффективности 

и безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности. Порядками направления детей с  ограничением ихжизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь. Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальнойэкс-

пертизе. Навыками контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитациидлительно и 

часто болеющих детей, детей с хроничскими заболеваниями. Оценкой эффективности и безопасно-

сти реабилитации  детей-инвалидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Биохимические методы  

- Хроматографические методы анализа.  

- Масс-спектрометрия.  

- Тандемная масс-спектрометрия.  

Заболевания, диагностируемые с помощью тандемной масс-спектрометрии 

Аминоацидопатии Органические 

ацидурии 

Дефекты 

Митохондриального 

β-окисления 

Лейциноз (болезнь с запахом 

мочи «кленового сиропа»); 

Некотическая гиперглицине-

мия; 

Тирозинемия; 

Гомоцистинурия; 

Цитруллинемия; 

Гиперорнитинемия; 

Фенилкетонурия: 

Недостаточность орнитин-

транскарбамилазы; 

Недостаточность оргиназы; 

Синдром гиперорнитинемии-

гипераммониемии-гомоцит-

руллинемии; 

Недостаточностькарбамоил-

фосфатсинтетаз; 

Недостаточность аргинино-

сукциназы; 

Недостаточность аргининсук-

цинатлиазы 

Недостаточность биотини-

дазы; 

Недостаточность синтетазы 

голокарбоксилаз; 

Изовалериаовая ацидурия; 

Глутаровая ацидурия  тип 1; 

Глутаровая ацидурия  тип 2; 

Пропионовая ацидурия; 

Метилмалоновая ацидурия 

 

Недостаточность среднецепо-

чечной ацил-КоА-дегидроге-

назы жирных кислот; 

Недостаточность короткоцепо-

чечной ацил-КоА-дегидроге-

назы жирных кислот; 

Недостаточность длинноцепо-

чечной ацил-КоА-дегидроге-

назы жирных кислот; 

Первичная недостаточность 

карнитина; 

Недостаточность карнитин-

пальмитоил-транслоказы 1; 

Недостаточность карнитин-

пальмитоил-транслоказы 2; 

Недостаточность  

β-оксотиолазы; 

Недостаточность 

HMG-диазы 

 

- Молекулярно-генетические методы.  

Методы подтверждающей диагностики 

Класс болезней Методы подтверждения диагноза 

Аминоцидопатии Количественое определение аминокислот 

крови, мочи, спинномозговой жидкости, ДНК-
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диагностика 

Органические ацидурии Количественное определение органических 

кислот мочи, плазмы 

Болезни углеводного обмена Количественное определение моно- и дисаха-

ридов и их метаболитов в крови, моче, энзимо-

диагностика, ДНК-диагностика 

Митохондриальные болезни Нагрузочные тесты (глюкозная кривая), энзи-

модиагностика комплекса дыхательной цепи, 

ДНК-диагностика 

Болезни нарушения митохондриального β-

окисления жирных кислот 

Количественное определение карнитина, его 

эфиров, жирных кислот, энзимодиагностика, 

ДНК-диагностика 

Пероксисомные болезни Количественное определение очень длинноце-

почечных жирных кислот, ДНК-диагностика 

Лизосомные болезни Энзимодиагностика, ДНК-диагностика 

Нарушение обмена пуринов и пиримидинов Количественное определение пуринов, пири-

мидинов, мочевой кислоты, ДНК-диагностика 

Болезни холестеринового обмена Количественное определение холестерина и его 

производных в крови 

Болезни нейротрансмиттерного обмена Количественное определение катехоламинов, 

аминокислот (кровь, моча, спинномозговая 

жидкость) 

- Показания к молекулярно-генетическому тестированию.  

- Виды молекулярно-генетической диагностики.  

- Типы нарушений, определяемых молекулярно-генетическими методами. 

2. Практическая работа. 

- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных отвеов 

1.МАССОВЫЙ БИОХИМИЧЕСКИЙ СКРИНИНГ ПРЕДПОЛАГАЕТ 

  А) обследование детей из учреждений для слабовидящих 

  Б) исследование крови и мочи новорождённых на содержание гликозаминогликанов 

     (мукополисахаридов) 

  В) обследование новорождённых с целью выявления определённых  

                            форм наследственной патологии в доклинической стадии* 

  Г) обследование детей с судорожным синдромом, отставанием  

                           в психомоторном развитии, параплегией 

 

2.ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ БИОХИМИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ 

  А) задержка психического развития в сочетании с признаками мочекислого диатеза* 

  Б) лёгкая олигофрения, задержка полового созревания 

  В) олигофрения в сочетании с общей диспластичностью* 

  Г) мышечная гипертония, гипопигментация, задержка моторного и  

                           речевого развития* 

 

3.ПОКАЗАНИЯ  ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ СПЕЦИАЛЬНЫХ БИОХИМИЧЕСКИХ ТЕСТОВ 

  А)умственная отсталость, врождённые пороки развития различных органов и систем 

  Б) привычное невынашивание 

  В) катаракта, гепатоспленомегалия, отставание в развитии * 

  Г) расторможенность, нарушение поведения, имбецильность, необычный запах  

  мочи* 

 

4.БИОХИМИЧЕСКАЯ ДИАГНОСТИКА ПОКАЗАНА ПРИ 

  А) сочетании задержки психомоторного развития с гипопигментацией и необычным 
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  запахом мочи 

  Б) гипогенитализме, гипогонадизме, бесплодии 

  В) прогредиентном утрачивании приобретённых навыков * 

 

5.ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ БИОХИМИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ 

  А) повторные случаи хромосомных перестроек в семье 

  Б) отставание в физическом развитии, гепатоспленомегалия, непереносимость  

       Каких-либо пищевых продуктов * 

  В) множественные врождённые пороки развития 

  Г) повторные спонтанные аборты 

 

6.МАССОВОМУ БИОХИМИЧЕСКОМУ СКРИНИНГУ ПОДЛЕЖАТ ЗАБОЛЕВАНИЯ 

  А) нейрофиброматоз 

  Б) гемохроматоз 

  В) мукополисахаридозы 

  Г) фенилкетонурия * 

  Д) адреногенитальный синдром * 

 

7.ПРОВЕДЕНИЯ СПЕЦИАЛЬНЫХ БИОХИМИЧЕСКИХ ИССЛЕДОВАНИЙ ТРЕБУЮТ 

  А) мышечная гипотония, рвота, отставание в психомоторном развитии, нарушение 

                             координации движений, тромбоцитопения * 

  Б) хронические пневмонии , нарушения всасывания в кишечнике, гипотрофия* 

  В) шейный птеригиум, лимфатический отёк кистей и стоп, низкий рост 

  Г) снижение зрения, кифосколиоз, гепатоспленомегалия, умственная отсталость* 

 

8.ОДНО ИЗ УСЛОВИЙ ПРОВЕДЕНИЯ МАССОВОГО БИОХИМИЧЕСКОГО СКРИНИНГА НО-

ВОРОЖДЁННЫХ 

  А) низкая частота гена болезни в популяции 

  Б) отсутствие методов патогенетического лечения 

  В) наличие быстрого, точного, простого в выполнении и недорогого метода  

                            диагностики биохимического дефекта * 

  Г) выраженный клинический полиморфизм болезни 

 

9.ПОДЛЕЖАТ МАССОВОМУ БИОХИМИЧЕСКОМУ СКРИНИНГУ 

  А) врождённый гипотиреоз * 

  Б) маннозидоз 

  В) синдром Марфана 

  Г) множественная эндокринная неоплазия 

  Д) фенилкетонурия * 

 

10.ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ СПЕЦИАЛЬНЫХ БИОХИМИЧЕСКИХ ИССЛЕДОВАНИЙ 

  А) комплексы врождённых пороков развития и микроаномалий развития на фоне  

       пре- и постнатальной задержки физического развития 

  Б) рвота, дегидратация, нарушение дыхания, асцит у ребёнка 1-го года жизни при 

      исключении пороков развития ЖКТ * 

  В) прогредиентная умственная отсталость нормального развития различной  

       длительности * 

 

11.ПРОВЕДЕНИЯ  БИОХИМИЧЕСКИХ ИССЛЕДОВАНИЙ ТРЕБУЮТ 

  А) микроцеалия, умственная отсталость, лицевые дизморфии, пороки развития почек  

       и сердца 

  Б) судороги, повышенная возбудимость, отставание в психомоторном развитии* 

  В) повышенная фоточувствительность кожи, тетраплегия, полиневриты, изменение 
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       цвета мочи 

  Г) низкий рост, пороки развития сердца и ЖКТ, брахидактилия, эпикант, мышечная  

      гипотония* 

 

12. МАССОВОМУ БИОХИМИЧЕСКОМУ СКРИНИНГУ ПОДЛЕЖАТ БОЛЕЗНИ С 

  А) тяжёлым течением, летальностью в раннем возрасте независимо от  

                             проводимого лечения 

  Б) высокой частотой гена болезни в популяции * 

  В) курабельностью при назначении специфической патогенетической терапии * 

Ответы: 1-В; 2-А,В; 3-В,Г; 4-В; 5-Б; 6-Г,Д; 7-А,Б,Г; 8 -В; 9-А,Д; 10-Б,В;11-Б,Г;12-Б,В. 

3. Решить ситуационные задачи 

Задача № 1 

1) Алгоритм разбора задач 
1.Сформулируйте предполагаемый диагноз. 

2. Какие клинические проявления позволили заподозрить наследственное заболевание у ребенка? 

3.Какие данные биохимического анализа позволили выставить диагноз ребенку? 

4.К какой группе наследственных болезней относится данное заболевание? 

5. Входит ли данное заболевание в перечень заболеваний, подлежащих неонатальному скринингу?  

2) Пример разбора задачи по алгоритму 

Ребенок в возрасте 5 месяцев направлен из ЦРБ в консультативную поликлинику Кировской област-

ной детской больницы по поводу анемии легкой степени тяжести неясного генеза. Во время приема педиатра 

развился приступ потери сознания, с последующей диффузной гипотонией, общим цианозом длительностью 

до 1 минут, в связи с чем по экстренным показаниям ребенок госпитализирован в стационар.  

Из анамнеза известно, что ребенок от I беременности на фоне хронического калькулезного холеци-

стита, гестационного пиелонефрита, анемии, хронической внутриутробной гипоксии плода, угрозы преры-

вания в 33 недели. Роды срочные путем планового кесарева сечения, с оценкой по шкале Апгар 8/9 баллов, 

массой тела 3380г, длиной тела 51 см. В 3 месяца выявлено снижение гемоглобина, получал мальтофер. Пси-

хомоторное развитие по возрасту. Со слов матери наследственность не отягощена. При поступлении  в боль-

ницу состояние средней степени тяжести, обусловленное послеприступным периодом. В соматическом ста-

тусе отмечалась бледность кожных покровов, увеличение печени до 2 см из-под края реберной дуги; откло-

нений со стороны дыхательной и сердечно сосудистой системы не выявлено. 

Фенотип ребенка: высокий лоб, эпикант, короткий фильтр, полные губы, запавшая переносица. В 

неврологическом статусе: окружность черепа 43см, очаговых выпадений нет, обращало внимание наличие 

диффузной мышечной гипотонии на фоне сохранных сухожильных рефлексов. На фоне приема конвулекса 

в течение 9 дней состояние ребенка расценивалось удовлетворительным, приступов не было. После «свет-

лого периода» резко, в течение суток развился метаболический криз: появилась выраженная слабость в со-

четании с гипотермией, отказ от еды, выраженная одышка, наросла мышечная гипотония, присоединились 

генерализованные тонико-клонические судороги. В тяжелом состоянии ребенок переведен в отделение ре-

анимации, где, несмотря на проводимое лечение, состояние ребенка прогрессивно ухудшалось: наблюдалось 

нарушение сознания до комы IIIстепени, продолжались судороги, нарастала дыхательная недостаточность с 

потребностью в ИВЛ, сердечно-сосудистая и почечная недостаточность. В связи с развитием полиорганной 

недостаточности через 4 дня наступил летальный исход. 

Консультирован неврологом, офтальмологом, генетиком. 

С диагностической целью проведены следующие исследования: 

В клиническом анализе крови снижение гемоглобина 99 г/л и эритроцитов 3,42 х 1012/л, в динамике 

нарастание анемии, лейкопении до 1,7 х 109/л, тромбоцитопении  до 79 х 109/л . 

Биохимическое исследование крови: глюкоза  от 5,18ммоль/л, при ухудшении состояния до 0,85 

ммоль/л; мочевина 22,85 ммоль/л, креатинин 173,2 ммоль/л.; лактат 0,7 ммоль/л;  фенилаланин селективно 

0,58 мг/дл. 

Мочевой скрининг: проба Фелинга – желтый, тест на гомогентизиновую кислоту – отрицательно, 

проба Сулковича +, проба Бенедикта – голубой цвет, тест с магниевым реактивом – желтый цвет. 

В день перевода в отделение реанимации  рН крови ребенка 6,983, ВЕ -25,6ммоль/л, в динамике рН 

7,260 – 7,137, снижение уровня электролитов: калий до 2,64 ммоль/л, ионизированный кальций до 0,419 

ммоль/л.  

По данным рентгенографии грудной клетки тимомегалия I степени. 

Ультразвуковое исследование: органов брюшной полости: легкие диффузные изменения печени, ге-

патомегалия. 
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НСГ головного мозга - очаговые изменения в передних отделах таламусов с обеих сторон. 

Электрокардиография зарегистрировала неполную блокаду правой ножки пучка Гиса. 

Электроэнцефалографическое исследование: проводилась во время физиологического сна. Регистри-

руются сонные веретена. Периодическая дельта-волновая активность с максимальной амплитудой в правой 

височно-затылочной области. Типичных форм пароксизмальной и эпилептической активности не выявлено. 

Данные компьютерной томографии головного мозга: симметричные участки снижения плотности в 

базальных ядрах с обеих сторон, которые остаются гиподенсными во время контрастирования.  

В лаборатории наследственных болезней обмена веществ ФГБУ «Медико–генетический научный 

центр» РАМН выполнено исследование содержания органических кислот в моче (таблица 1) 

Таблица 1. Концентрация органических кислот в моче  

 

Наименование 

Концентрация 

(мМ/М) 

Максимальный уро-

вень нормальной концентра-

ции     (мМ/М) 

2- гидроксиизобутират 5036,1 2,00 

3-гидроксипропионовая кислота 2734,3 10,0 

3 - гидроксибутират 4789,4 3,00 

ацетоацетат 1212,2 2,00 

Лактат 3947,6 25,00 

Метилцитрат 722,04 12,00 

 

Значительное увеличение органических кислот в моче в сочетании с характерными клиническими 

проявлениями позволило диагностировать у ребенкп пропионовую ацидурию.Несмотря на проводимую ин-

тенсивную терапию,ребенок погиб от полиорганной недостаточности и токсической энцефалопатии, обу-

словленной тяжелым метаболическим ацидозом  

1. Пропионовая ацидурия, младенческая форма. 

2. В большинстве случаев заболевание имеет кризовое течение: рвота, дегидратация, отказ от еды, ды-

хательные расстройства, генерализованная мышечная гипотония, вялость, судороги, сонливость, ко-

матозное состояния, то есть клинические проявления токсической энцефалопатии. Именно эти симп-

томы позволили заподозрить наличие пропионовой ацидурии. 

3. В период метаболического криза развивается тяжелый метаболический кетоацидоз, сопровождаю-

щийся гипераммониемией, гиперглицинемией, снижением уровня глюкозы, лейко- и тромбоцитопе-

нией.  

В крови определяется высокое содержание пропионовой кислоты, глицина и лизина; повышен 

уровень пропионилкарнитина, снижено содержание свободного карнитина. В моче повышено содержа-

ние гидроксипропионовой, метиллимонной кислот и других производных пропионовой кислоты. 

4. Пропионовая ацидурия (ацидемия) – редкое генетически гетерогенное наследственное заболевание, 

обусловленное дефицитом пропионил- КоА карбоксилазы, что приводит к блокированию обмена 

пропионатов на уровне перехода пропионил-КоА в метилмалонил-КоА и нарушению метаболизма 

ряда аминокислот и жирных кислот с нечетным числом атомов углерода и холестерина. 

5. В настоящее времяв перечень заболеваний, подлежащих неонатальному скринингу, не входит. В те-

чение 10 лет в РФ проводится пилотный проект неонатального скрининга, включающего дополни-

тельно 10 нозологий, в числе которых пропионовая ацидурия.  

3)Задачи для самостоятельного разбора на занятии 

Задача № 1 

У мальчика Я. 11 мес. на приеме у невролога впервые возник приступ тонико-клонических 

судорог. 

Ребенок от 5 беременности, от 2-го брака. Двое детей от 1 брака здоровы. Данная беремен-

ность протекала без осложнений, беременность желанная. Роды срочные, физиологические. Выпи-

сан из роддома по семейным обстоятельствам на 3 сутки. Находился на грудном вскармливании до 

4 мес. С 5 месяцев отмечается беспокойное поведение ребенка с отрицательной динамикой, нару-

шено засыпание, сон поверхностный. 

Аппетит умеренно снижен, периодически рвоты. Кожа бледная, сухая, гипопигментирован-

ная, выражен периоральный дерматит, перианальный дерматит, по поводу чего лечится у дермато-

лога. Эффекта от лечения нет.  

При осмотре ребенок расторможен, двигательная активность повышена, психомоторное раз-

витие отстает от календарного возраста, соответствует 5-6 мес. Дыхание проводится во все отделы, 
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пуэрильное, хрипов нет, ЧД-36 в мин, ЧСС-110 в мин. Живот мягкий. Доступен глубокой пальпа-

ции, печень +1 см, селезенка не пальпируется. Мочится удовлетворительно. Стул самостоятельный. 

От кожи ребенка ощущается «мышиный запах». 

Задание: 

1. Сформулируйте и обоснуйте предварительный диагноз. 

2. В чем состоит принцип лечения данного заболевания на современном этапе? 

3. Какие органы-мишени поражаются при этом заболевании? 

4. Диспансерное наблюдение для данного  ребенка. 

5. Прогноз. Какие основные факторы определяют прогноз заболевания? 

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 

1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием  реко-

мендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Биохимические методы  

- Хроматографические методы анализа.  

- Масс-спектрометрия.  

- Тандемная масс-спектрометрия.  

- Молекулярно-генетические методы.  

- Показания к молекулярно-генетическому тестированию.  

- Виды молекулярно-генетической диагностики.  

- Типы нарушений, определяемых молекулярно-генетическими методами. 

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1.МАССОВЫЙ БИОХИМИЧЕСКИЙ СКРИНИНГ ПРЕДПОЛАГАЕТ 

  А) обследование детей из учреждений для слабовидящих 

  Б) исследование крови и мочи новорождённых на содержание гликозаминогликанов 

     (мукополисахаридов) 

  В) обследование новорождённых с целью выявления определённых  

                            форм наследственной патологии в доклинической стадии 

  Г) обследование детей с судорожным синдромом, отставанием  

                           в психомоторном развитии, параплегией 

 

2.ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ БИОХИМИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ 

  А) задержка психического развития в сочетании с признаками мочекислого диатеза 

  Б) лёгкая олигофрения, задержка полового созревания 

  В) олигофрения в сочетании с общей диспластичностью 

  Г) мышечная гипертония, гипопигментация, задержка моторного и  

                           речевого развития 

 

3.ПОКАЗАНИЯ  ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ СПЕЦИАЛЬНЫХ БИОХИМИЧЕСКИХ ТЕСТОВ 

  А)умственная отсталость, врождённые пороки развития различных органов и систем 

  Б) привычное невынашивание 

  В) катаракта, гепатоспленомегалия, отставание в развитии  

  Г) расторможенность, нарушение поведения, имбецильность, необычный запах  

  мочи 

 

4.БИОХИМИЧЕСКАЯ ДИАГНОСТИКА ПОКАЗАНА ПРИ 

  А) сочетании задержки психомоторного развития с гипопигментацией и необычным 

  запахом мочи 

  Б) гипогенитализме, гипогонадизме, бесплодии 

  В) прогредиентном утрачивании приобретённых навыков  
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5.ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ БИОХИМИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ 

  А) повторные случаи хромосомных перестроек в семье 

  Б) отставание в физическом развитии, гепатоспленомегалия, непереносимость  

       Каких-либо пищевых продуктов  

  В) множественные врождённые пороки развития 

  Г) повторные спонтанные аборты 

 

6.МАССОВОМУ БИОХИМИЧЕСКОМУ СКРИНИНГУ ПОДЛЕЖАТ ЗАБОЛЕВАНИЯ 

  А) нейрофиброматоз 

  Б) гемохроматоз 

  В) мукополисахаридозы 

  Г) фенилкетонурия  

  Д) адреногенитальный синдром  

 

7.ПРОВЕДЕНИЯ СПЕЦИАЛЬНЫХ БИОХИМИЧЕСКИХ ИССЛЕДОВАНИЙ ТРЕБУЮТ 

  А) мышечная гипотония, рвота, отставание в психомоторном развитии, нарушение 

                             координации движений, тромбоцитопения  

  Б) хронические пневмонии , нарушения всасывания в кишечнике, гипотрофия 

  В) шейный птеригиум, лимфатический отёк кистей и стоп, низкий рост 

  Г) снижение зрения, кифосколиоз, гепатоспленомегалия, умственная отсталость 

 

8.ОДНО ИЗ УСЛОВИЙ ПРОВЕДЕНИЯ МАССОВОГО БИОХИМИЧЕСКОГО СКРИНИНГА НО-

ВОРОЖДЁННЫХ 

  А) низкая частота гена болезни в популяции 

  Б) отсутствие методов патогенетического лечения 

  В) наличие быстрого, точного, простого в выполнении и недорогого метода  

                            диагностики биохимического дефекта  

  Г) выраженный клинический полиморфизм болезни 

 

9.ПОДЛЕЖАТ МАССОВОМУ БИОХИМИЧЕСКОМУ СКРИНИНГУ 

  А) врождённый гипотиреоз  

  Б) маннозидоз 

  В) синдром Марфана 

  Г) множественная эндокринная неоплазия 

  Д) фенилкетонурия  

 

10.ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ СПЕЦИАЛЬНЫХ БИОХИМИЧЕСКИХ ИССЛЕДОВАНИЙ 

  А) комплексы врождённых пороков развития и микроаномалий развития на фоне  

       пре- и постнатальной задержки физического развития 

  Б) рвота, дегидратация, нарушение дыхания, асцит у ребёнка 1-го года жизни при 

      исключении пороков развития ЖКТ  

  В) прогредиентная умственная отсталость нормального развития различной  

       длительности  

 

11.ПРОВЕДЕНИЯ  БИОХИМИЧЕСКИХ ИССЛЕДОВАНИЙ ТРЕБУЮТ 

  А) микроцеалия, умственная отсталость, лицевые дизморфии, пороки развития почек  

       и сердца 

  Б) судороги, повышенная возбудимость, отставание в психомоторном развитии 

  В) повышенная фоточувствительность кожи, тетраплегия, полиневриты, изменение 

       цвета мочи 

  Г) низкий рост, пороки развития сердца и ЖКТ, брахидактилия, эпикант, мышечная  

      гипотония 
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12. МАССОВОМУ БИОХИМИЧЕСКОМУ СКРИНИНГУ ПОДЛЕЖАТ БОЛЕЗНИ С 

  А) тяжёлым течением, летальностью в раннем возрасте независимо от  

                             проводимого лечения 

  Б) высокой частотой гена болезни в популяции  

  В) курабельностью при назначении специфической патогенетической терапии  

Ответы: 1-В; 2-А,В; 3-В,Г; 4-В; 5-Б; 6-Г,Д; 7-А,Б,Г; 8 -В; 9-А,Д; 10-Б,В;11-Б,Г;12-Б,В. 

 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни : национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 

К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П., Пузырев В.П., Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 2018. 

3. Наследственные болезни  в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей.Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

Клинические рекомендации: 

1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиоптерина у де-

тей». Министерство здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

2. Клинические рекомендации «Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

3. Клинические рекомендации «Пропионовая ацидурия (ацидемия) у детей. Министерство здравоохра-

нения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения Российской Федера-

ции, Союз педиатров России, 2017. 

6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз IV типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

13. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

14. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство здраво-

охранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

15. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здравоохранения 
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Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

16. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

17.Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

 

Раздел 5.Профилактика наследственных болезней 

Тема 5.1:Медико-генетическое консультирование (практическое занятие). 

 Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной  профилактике наследственных заболеваний у детей, необхо-

димых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного ме-

дицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях.  Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласия родителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 

учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 

оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 
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- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе. Мероприятия по реабилитации детей с генетическими заболевани-

ями, детей-инвалидов. Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитацион-

ных мероприятий. Перечень врачей-специалистов, участвующих в проведении реабилитационных 

мероприятий.  Медицинские показания и противопоказания к назначению санаторно-курортного 

лечения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни. Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям различного 

возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и ли-

цам,осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования здорового образа жизни 

с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осуществ-

ляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хроническихзабо-

леваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о профессио-

нальных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-гигиенических факто-

рах,воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и анамнезе за-

болевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их родителей. 

Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различного возраста. 

Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследования детей и 

интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей на консульта-

цию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клиничес-кой картины болезни в соответствии с 

действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения),порядками оказания меди-

цинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (за-

конным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила 

приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную 

и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать 

паллиативную медицинскую помощь детям.Анализировать действие лекарственных препаратов по 

совокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы.Оценивать выполнение индиви-

дуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной врачом по медико-социаль-

нойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специалистов для 

проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и детей-

инвалидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями(протоколами лечения), 

порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской помощи.Контро-

лировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 
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- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных за-

болеваний. Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансер-

ного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 

первичного осмотра детей. Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов ла-

бораторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения диффе-

ренциального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению. Алго-

ритмами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям. Оценкой эффективности 

и безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности. Порядками направления детей с  ограничением ихжизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь. Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальнойэкс-

пертизе. Навыками контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитациидлительно и 

часто болеющих детей, детей с хроничскими заболеваниями. Оценкой эффективности и безопасно-

сти реабилитации  детей-инвалидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Медико-генетическое консультирование в неонатальной практике.  

- Общие оложения. 

- Три уровня медико-генетического консультирования.  

- Задачи каждого уровня.  

- Функции врача-генетика. 

 Диагностика 

 Прогноз для потомства 

 Заключение медико-генетического консультирования и советы родителям 

- Организационные вопросы 

- Анализ обращаемости в медико-генетическую консультацию 

- Пренатальная диагностика. 

- Общие вопросы 

- Скрининг беременных на основе определения биохимических маркёров (просеивающие методы) 

- Инвазивные методы. 

- Предымплантационная диагностика. 

- Доклиническая диагностика, просеивающие программы и профилактическое лечение. 

 Фенилкетонурия 

 Врождённый гипотиреоз 

 Врождённая гиперплазия надпочечников 

 Галпктоземия 

 Муковисцидоз 

- Основные принципы генетического скрининга.  

- Основные этапы программы неонатального скрининга.  

- Общая схема организации программы неонатального скрининга. 
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2. Практическая работа. 

- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1.ОБЪЕКТОМ ИЗУЧЕНИЯ КЛИНИЧЕСКОЙ ГЕНЕТИКИ ЯВЛЯЕТСЯ: 

              А) больной человек 

              Б) больной и больные родственники 

              В) больной и все члены его семьи, в том числе и здоровые* 

 

2. ОПРЕДЕЛЕНИЕ В КРОВИ УРОВНЯ 17-ГИДРОКСИПРОГЕСТЕРОНА ИСПОЛЬЗУЕТСЯ ДЛЯ 

НЕОНАТАЛЬНОГО СКРИНИНГА 

А) адреногенитального синдрома * 

Б) врожденного гипотиреоза  

В) муковисцидоза  

           Г) фенилкетонурии 

 

3.ЧЕМ ОБУСЛОВЛЕНА ПРОГРЕДИЕНТНОСТЬ ТЕЧЕНИЯ НАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ? 

             А) ростом и старением организма больного 

             Б) отсутствием положительных эффектов лечения 

             В) непрерывностью функционирования мутантных аллелей* 

 

4. ГЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ОБУСЛОВЛЕНЫ 

А) потерей участка хромосомы 

Б) дупликацией части хромосомы 

В) потерей двух генов и более 

Г) мутацией одного гена* 

 

5. СРЕДИ РОДСТВЕННИКОВ РЕБЁНКА С ПОДОЗРЕНИЕМ НА ГЕМОФИЛИЮ БОЛЬНЫМ МО-

ЖЕТ БЫТЬ 

А) дядя по материнской линии* 

Б) дядя по отцовской линии 

В) отец ребенка * 

Г) дедушка по отцовской линии 

 

6. ОПРЕДЕЛЕНИЕ КОНЦЕНТРАЦИИ АПФ И ХГЧ В КРОВИ БЕРЕМЕННОЙ ЯВЛЯЕТСЯ СКРИ-

НИРУЮЩИМ МЕТОДОМ ДОРОДОВОЙ ДИАГНОСТИКИ 

 А) хромосомной патологии * 

 Б) наследственных ферментопатий 

 В) врождённых пороков развития * 

 Г) гетерозиготности по гену Gm2-ганглиозидоза (болезни Тея-Сакса) 

 

7. С ПОМОЩЬЮ МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧЕСКИХ МЕТОДОВ ПРЕНАТАЛЬНО ДИАГНО-

СТИРУЮТ 

 А) муковисцидоз * 

 Б) синдром «кошачьего крика» 

 В) талассемию * 

 Г) хронический лимфолейкоз 

 

8. ОПРЕДЕЛЕНИЕ КОНЦЕТРАЦИИ АПФ В КРОВИ БЕРЕМЕННОЙ ЯВЛЯЕТСЯ СКРИНИРУЮ-

ЩИМ МЕТОДОМ ДОРОДОВОЙ ДИАГНОСТИКИ 

 А) наследственных дефектов обмена аминокислот 

 Б) наследственной патологии крови 

 В) пороков развития * 

 Г) наследственны дефектов обмена углеводов 
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9.С ПОМОЩЬЮ УЗИ У ПЛОДА ДИАГНОСТИРУЮТ 

 А) фенилкетонурию 

 Б) анэнцефалию * 

 В) редукционные пороки конечностей * 

 Г) синдром Марфана 

 

10.ДИАГНОСТИРОВАТЬ ПРЕНАТАЛЬНО ДО 20 НЕДЕЛЬ ГЕСТАЦИИ МОЖНО 

 А) адреногенитальный синдром * 

 Б) гемофилию * 

 В) изолированную расщелину нёба 

 Г) синдром Эдварса * 

 

11.НЕИНВАЗИВНЫЕ МЕТОДЫ ПРЕНАТАЛЬНОЙ ДИАГНОСТИКИ 

 А) фетоскопия 

 Б) УЗИ * 

 В) хорионбиопсия 

 Г) анализ ХГЧ в сыворотке беременной * 

 Д) кордоцентез 

 

12.ТРЕТИЧНАЯ ПРОФИЛАКТИКА ИСПОЛЬЗУЕТСЯ ПРИ 

 А) фенилкетонурии * 

 Б) врождённом гипотиреозе * 

 В) хорее Гентингтона 

 Г) альбинизме 

 Д) целиакии * 

 

13.ДЛЯ ПРОСЕИВАЮЩЕЙ ДИАГНОСТИКИ ФЕНИЛКЕТОНУРИИ У НОВОРОЖДЕННОГО БЕ-

РУТ КРОВЬ 

 А) в процессе родов (пуповинная кровь) 

 Б) на 7-10-й день жизни 

 В) на 3-5-й день жизни * 

  

14.ЖЕНЩИНА 31 ГОДА НА 6-Й НЕДЕЛЕ БЕРЕМЕННОСТИ ОЧЕНЬ ОБЕСПОКОЕНА ТЕМ, ЧТО 

ЕЁ СЕСТРА НЕДАВНО РОДИЛА ДОЧЬ С СИНДРОМОМ ДАУНА. ПАЦИЕНТКА ХОТЕЛА БЫ 

ПРОВЕСТИ АМНИОЦЕНТЕЗ. ТАКТИКА ВРАЧА 

 А) амниоцентез на сроке 15-16 недель 

 Б) детальное УЗИ плода на 18-20-й неделе гестации 

 В) запросить результаты кариотипирования больного ребёнка * 

 Г) специфическая пренатальная  диагностика в данном случае не требуется 

 

15.ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ПРЕНАТАЛЬНОГО ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ 

 А) возраст матери 39 лет * 

 Б) рождение ребёнка с синдромом Дауна в анамнезе * 

 В) кистозная гигрома шеи у плода при УЗИ * 

 Г) расщелина позвоночника (spina bifida) у троюродного брата 

 Д) робертсоновская транслокация у отца * 

Ответы: 1-В; 2-А; 3-В; 4-Г; 5-А,В; 6-А,В; 7-А,В; 8-В; 9-Б,В; 10-А,Б,Г; 11-Б,Г; 12-А,Б,Д; 13-В; 14-В; 

15-А,Б,В,Д. 

3. Решить ситуационные задачи 

 Задачи для самостоятельного разбора на занятии 

Задача № 1. 
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Девочка от I беременности, протекавшей на фоне анемии, с угрозой прерывания на сроке 22-

24 недели. У бабушки по линии матери отмечаются эпизоды желтухи, бабушка не обследована. 

Роды в срок, без асфиксии, с массой 3200, длиной 50 см. На 2 сутки жизни у ребенка появилась 

желтушность кожи и склер. На 3 сутки общий билирубин - 289 мкмоль/л, непрямой - 285 мкмоль/л. 

Спленомегалия + 3 см. На 5 сутки жизни в ОАК: гем-105 г/л; эр - 3,8 10¹²; ретикулоциты - 36 ‰; 

СОЭ-15 мм/час. В периферическом мазке типированы микросфероциты. 

     Общий анализ крови: (5 сутки жизни): гем-105 г/л; эр - 3,8 10¹²; ретикулоциты - 36 ‰; 

СОЭ-15 мм/час.  

В периферическом мазке типированы микросфероциты. 
Биохимические анализы крови: общий билирубин (3 сутки жизни) - 289 мкмоль/л, непрямой 

- 285 мкмоль/л. 

Вопросы: 

1. Сформулируйте предварительный диагноз. Чем может быть вызвана  анемия у ребенка? 

2. Какое дополнительное обследование требуется? 

3. Терапевтическая тактика в неонатальном периоде. 

4. Консультация каких специалистов необходима ребенку? Семье для решения вопроса о по-

следующих детях в данной семье? 

5. Каков прогноз для жизни и для выздоровления данного ребенка? 

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 

1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием  реко-

мендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Медико-генетическое консультирование в неонатальной практике.  

- Общие оложения. 

- Три уровня медико-генетического консультирования.  

- Задачи каждого уровня.  

- Функции врача-генетика. 

 Диагностика 

 Прогноз для потомства 

 Заключение медико-генетического консультирования и советы родителям 

- Организационные вопросы 

- Анализ обращаемости в медико-генетическую консультацию 

- Пренатальная диагностика. 

Методы пренатальной диагностики 

Методы (группа) Вид метода Срок для проведения 

 (неделя беременности) 

 

 

 

Просеивающие 

Медико-генетическое кон-

сультирование 

До и во время беременности 

Определение в сыворотке крови беременной содержания: 

АПФ 16-20-я 

ХГЧ 16-20-я 

Неконьюгированного эстриола 16-20-я 

ацитилхолинэстеразы 16-20-я 

РАРР-А 11-12-я 

 

 

Неинвазивные 

Скрининговое (просеиваю-

щее) УЗИ 

10-20-30-я 

Уточняющее УЗИ В течение всей беременности 

МРТ В течение всей беременности 

 

 

 

Инвазивные 

Хорионбиопсия 9-11-я 

Плацентобиопсия 11-18-я 

Амниоцентез 15-17-я 

Кордоцентез 18-22-я 
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Биопсия кожи 14-16-я 

Биопсия мышц 18-22-я 

Фетоскопия 18-22-я 

 

Врождённые пороки развития, диагностируемые с помощью ультразвукового исследования 

Система или органы Пороки 

ЦНС Анэнцефалия, spina bifida,голопрозэнцефалия, 

энцефалоцеле 

Конечности Редукционные пороки, тяжёлые формы карли-

ковости с укорочением конечностей, олиго- и 

полидактилии, тяжёлый несовершенный остео-

генез 

Сердечно-сосудистая система Разнообразные пороки сердца и крупных сосу-

дов 

Мочеполовая система Агенезия почек, поликистоз почек, удвоение 

почки. Выраженные гидронефрозы, опухоли 

яичников. 

ЖКТ Атрезия двенадцатиперстной кишки, дефекты 

передней брюшной стенки, диафрагмальная 

грыжа. 

Лёгкие Кистозно-аденоматозная мальформация лёгких. 

 

- Общие вопросы 

- Скрининг беременных на основе определения биохимических маркёров (просеивающие методы) 

- Инвазивные методы. 

Показания для применения разных методов инвазивной пренатальной диагностики 

Метод (материал) Показания 

Цитогенетическое исследование (клетки хори-

она, культивированные амниотические клетки 

или лимфоциты плода) 

Возраст женщины к моменту родов 35 лет и 

старше; хромосомная мутация у одного из ро-

дителей; рождение предыдущего ребёнка с хро-

мосомной болезнью; низкий уровень АПФ в 

сыворотке крови беременной; результаты УЗИ, 

предполагающие хромосомную болезнь у 

плода. 

Молекулярно-генетическое, биохимическое 

или иммунологическое исследование (хорион, 

амниотические клетки, кровь) 

Высокий риск рождения ребёнка с генной бо-

лезнью по результатам медико-генетического 

консультирования (ретро- или проспективного) 

или просеивающих программ выявления гете-

розиготного носительства; диагностика инфек-

ции плода, иммунодефицитов, иммунной 

несовместимости матери и плода. 

Патоморфологическое исследование (кожа и 

мышцы плода) 

Высокий риск рождения ребёнка с наследствен-

ным заболеванием кожи (ихтиозы. эпидермо-

лизы). С мышечной дистрофией Дюшена 

 

- Предымплантационная диагностика. 

- Доклиническая диагностика, просеивающие программы и профилактическое лечение. 

 Фенилкетонурия 

 Врождённый гипотиреоз 

 Врождённая гиперплазия надпочечников 

 Галпктоземия 

 Муковисцидоз 

Характеристика болезней, по которым проводится массовое просеивание новорождённых 
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Болезнь Частота среди 

новорождённых 

(в среднем) 

Клинические по-

казания 

Возможность 

Профилактиче-

ского 

лечения 

Наличие метода 

Просеивающей 

диагностики 

Фенилкетонурия 1 : 10 000 + + + 

Врождённый ги-

потиреоз 

1 : 5 000 + + + 

Врождённая ги-

перплазия надпо-

чечников 

1 : 5 000 + + + 

Галактоземия 1 :  40 000 + + + 

Муковисцидоз 1 : 3 500 + - + 

 

- Основные принципы генетического скрининга.  

- Основные этапы программы неонатального скрининга.  

- Общая схема организации программы неонатального скрининга. 

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1.ОБЪЕКТОМ ИЗУЧЕНИЯ КЛИНИЧЕСКОЙ ГЕНЕТИКИ ЯВЛЯЕТСЯ: 

              А) больной человек 

              Б) больной и больные родственники 

              В) больной и все члены его семьи, в том числе и здоровые 

 

2. ОПРЕДЕЛЕНИЕ В КРОВИ УРОВНЯ 17-ГИДРОКСИПРОГЕСТЕРОНА ИСПОЛЬЗУЕТСЯ ДЛЯ 

НЕОНАТАЛЬНОГО СКРИНИНГА 

А) адреногенитального синдрома  

Б) врожденного гипотиреоза  

В) муковисцидоза  

           Г) фенилкетонурии 

 

3.ЧЕМ ОБУСЛОВЛЕНА ПРОГРЕДИЕНТНОСТЬ ТЕЧЕНИЯ НАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ? 

             А) ростом и старением организма больного 

             Б) отсутствием положительных эффектов лечения 

             В) непрерывностью функционирования мутантных аллелей 

 

4. ГЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ОБУСЛОВЛЕНЫ 

А) потерей участка хромосомы 

Б) дупликацией части хромосомы 

В) потерей двух генов и более 

Г) мутацией одного гена 

 

5. СРЕДИ РОДСТВЕННИКОВ РЕБЁНКА С ПОДОЗРЕНИЕМ НА ГЕМОФИЛИЮ БОЛЬНЫМ МО-

ЖЕТ БЫТЬ 

А) дядя по материнской линии 

Б) дядя по отцовской линии 

В) отец ребенка  

Г) дедушка по отцовской линии 

 

6. ОПРЕДЕЛЕНИЕ КОНЦЕНТРАЦИИ АПФ И ХГЧ В КРОВИ БЕРЕМЕННОЙ ЯВЛЯЕТСЯ СКРИ-

НИРУЮЩИМ МЕТОДОМ ДОРОДОВОЙ ДИАГНОСТИКИ 

 А) хромосомной патологии  

 Б) наследственных ферментопатий 

 В) врождённых пороков развития  
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 Г) гетерозиготности по гену Gm2-ганглиозидоза (болезни Тея-Сакса) 

 

7. С ПОМОЩЬЮ МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧЕСКИХ МЕТОДОВ ПРЕНАТАЛЬНО ДИАГНО-

СТИРУЮТ 

 А) муковисцидоз  

 Б) синдром «кошачьего крика» 

 В) талассемию  

 Г) хронический лимфолейкоз 

 

8. ОПРЕДЕЛЕНИЕ КОНЦЕТРАЦИИ АПФ В КРОВИ БЕРЕМЕННОЙ ЯВЛЯЕТСЯ СКРИНИРУЮ-

ЩИМ МЕТОДОМ ДОРОДОВОЙ ДИАГНОСТИКИ 

 А) наследственных дефектов обмена аминокислот 

 Б) наследственной патологии крови 

 В) пороков развития  

 Г) наследственных дефектов обмена углеводов 

 

9.С ПОМОЩЬЮ УЗИ У ПЛОДА ДИАГНОСТИРУЮТ 

 А) фенилкетонурию 

 Б) анэнцефалию  

 В) редукционные пороки конечностей  

 Г) синдром Марфана 

 

10.ДИАГНОСТИРОВАТЬ ПРЕНАТАЛЬНО ДО 20 НЕДЕЛЬ ГЕСТАЦИИ МОЖНО 

 А) адреногенитальный синдром  

 Б) гемофилию  

 В) изолированную расщелину нёба 

 Г) синдром Эдварса  

 

11.НЕИНВАЗИВНЫЕ МЕТОДЫ ПРЕНАТАЛЬНОЙ ДИАГНОСТИКИ 

 А) фетоскопия 

 Б) УЗИ  

 В) хорионбиопсия 

 Г) анализ ХГЧ в сыворотке беременной  

 Д) кордоцентез 

 

12.ТРЕТИЧНАЯ ПРОФИЛАКТИКА ИСПОЛЬЗУЕТСЯ ПРИ 

 А) фенилкетонурии  

 Б) врождённом гипотиреозе  

 В) хорее Гентингтона 

 Г) альбинизме 

 Д) целиакии  

 

13.ДЛЯ ПРОСЕИВАЮЩЕЙ ДИАГНОСТИКИ ФЕНИЛКЕТОНУРИИ У НОВОРОЖДЕННОГО БЕ-

РУТ КРОВЬ 

 А) в процессе родов (пуповинная кровь) 

 Б) на 7-10-й день жизни 

 В) на 3-5-й день жизни  

  

14.ЖЕНЩИНА 31 ГОДА НА 6-Й НЕДЕЛЕ БЕРЕМЕННОСТИ ОЧЕНЬ ОБЕСПОКОЕНА ТЕМ, ЧТО 

ЕЁ СЕСТРА НЕДАВНО РОДИЛА ДОЧЬ С СИНДРОМОМ ДАУНА. ПАЦИЕНТКА ХОТЕЛА БЫ 

ПРОВЕСТИ АМНИОЦЕНТЕЗ. ТАКТИКА ВРАЧА 

 А) амниоцентез на сроке 15-16 недель 

 Б) детальное УЗИ плода на 18-20-й неделе гестации 
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 В) запросить результаты кариотипирования больного ребёнка  

 Г) специфическая пренатальная  диагностика в данном случае не требуется 

 

15.ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ПРЕНАТАЛЬНОГО ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ 

 А) возраст матери 39 лет  

 Б) рождение ребёнка с синдромом Дауна в анамнезе  

 В) кистозная гигрома шеи у плода при УЗИ  

 Г) расщелина позвоночника (spina bifida) у троюродного брата 

 Д) робертсоновская транслокация у отца  

Ответы: 1-В; 2-А; 3-В; 4-Г; 5-А,В; 6-А,В; 7-А,В; 8-В; 9-Б,В; 10-А,Б,Г; 11-Б,Г; 12-А,Б,Д; 13-В; 14-В; 

15-А,Б,В,Д. 

 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни : национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 

К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П., Пузырев В.П., Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 2018. 

3. Наследственные болезни в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей.Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

Клинические рекомендации: 

1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиоптерина у де-

тей». Министерство здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

2. Клинические рекомендации «Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

3. Клинические рекомендации «Пропионовая ацидурия (ацидемия) у детей. Министерство здравоохра-

нения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения Российской Федера-

ции, Союз педиатров России, 2017. 

6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз IV типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 
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13. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

14. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство здраво-

охранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

15. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

16. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

17.Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 
 

Тема 5.2: Периконцепционная профилактика (практическое занятие). 

 Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной  профилактике наследственных заболеваний у детей, необхо-

димых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного ме-

дицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход заребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях. Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующихоказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласияродителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 

учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 
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оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 

- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе. Мероприятия по реабилитации детей с генетическими заболевани-

ями, детей-инвалидов. Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитацион-

ных мероприятий. Перечень врачей-специалистов, участвующих в проведении реабилитационных 

мероприятий. Медицинские показания и противопоказания к назначению санаторно-курортного ле-

чения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни. Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям различного 

возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и ли-

цам,осуществляющим уход за ребенком, элементы и правилаформирования здорового образа жизни 

с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законнымипредставителями) и лицами, осуществ-

ляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хроническихзабо-

леваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о профессио-

нальных вредностях, жилищныхусловиях, неблагоприятных социально-гигиенических факто-

рах,воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и анамнезе за-

болевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их родителей. 

Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различного возраста. 

Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследования детей и 

интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей на консульта-

цию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клиничес-кой картины болезни в соответствии с 

действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения),порядками оказания меди-

цинской помощи и с учетом стандартовмедицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (за-

конным представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила 

приемамедикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную 

и неотложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать 

паллиативную медицинскую помощь детям.Анализировать действие лекарственных препаратов по 

совокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации,оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральныеучреждения медико-социальной экспертизы.Оценивать выполнение индиви-

дуальной программы реабилитацииребенка-инвалида, составленной врачом по медико-социаль-

нойэкспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специалистов для 

проведения реабилитационныхмероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и детей-

инвалидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями(протоколами лечения), 

порядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской помощи.Контро-

лировать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  
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- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных за-

болеваний.Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансер-

ного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 

первичного осмотра детей.Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов лабо-

раторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения дифферен-

циального диагноза с другими болезнями ипостановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению.Алгорит-

мами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям.Оценкой эффективности и 

безопасности медикаментозной инемедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности. Порядками направления детей с ограничением ихжизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь. Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальнойэкс-

пертизе. Навыками контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитациидлительно и 

часто болеющих детей, детей с хроничскими заболеваниями. Оценкой эффективности и безопасно-

сти реабилитации  детей-инвалидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, ихродителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Действие ионизирующей радиации на гаметы.  

- Действие гормонов, алкоголя, никотина, антибактериальных препаратов. 

- Периконцепционная профилактика в группах риска.  

- Периконцепционная профилактика на популяционном уровне.  

- Эффективность   периконцепционной профилактики. 

2. Практическая работа. 

- решение тестовых заданий: 

Инструкция: укажите один правильный ответ 

1. ОПАСНОСТЬ БРАКА МЕЖДУ РОДСТВЕННИКАМИ ЗАКЛЮЧАЕТСЯ В: 

            А) бесплодии 

            Б) возникновении мутации 

            В) повышенной вероятности встречи двух рецессивных генов*  

            Г) формировании инфекционной эмбриопатии 

           Д) рождении недоношенного ребенка 

 

2. ПРИ ПЕРВИЧНОМ ГИПОТИРЕОЗЕ УРОВЕНЬ ТТГ В КРОВИ НАБЛЮДАЕТСЯ 

А) повышенным* 

Б) не измененным 

В) сниженным 

Г) значительно сниженным 

 

3. ЧАЩЕ ВСТРЕЧАЮТСЯ НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ: 
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А) хромосомные 

Б) с доминантным типом наследования 

В) болезни с наследственным предрасположением * 

Г) с неустановленным типом наследования 

Д) с рецессивным типом наследования 

  

4. К ГРУППЕ ХРОМОСОМНЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ НЕ ОТНОСИТСЯ: 

А) болезнь Дауна 

Б) синдром Альпорта*  

В) синдром Шерешевского-Тернера 

Г) синдром Патау 

Д) синдром Эдварса 

 

5. С ПОМОЩЬЮ ПРОБЫ ФЕЛИНГА МОЖНО ДИАГНОСТИРОВАТЬ 

А) фенилкетонурию*  

Б) гистидинемию 

В) гомоцистинурию 

Г) гликогеноз 

Д) синдром Элерса-Данлоса 

 

6. ПОНЯТИЕ ГЕНЕТИЧЕСКОГО РИСКА ВКЛЮЧАЕТ 

 А) повышенную вероятность иметь определённое заболевание в течение жизни 

 Б) вероятность возникновения наследственной болезни или болезни с наследственной 

      Предрасположенностью * 

 В) вероятность внутриутробной гибели плода 

  

7. С ЦЕЛЬЮ ДИАГНОСТИКИ НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПАТООГИИ У ПЛОДА ПРОВОДЯТ АМ-

НИОЦЕНТЕЗ В СРОКИ ГЕСТАЦИИ 

 А) 7-8 нед 

 Б) 11-12 нед 

 В) 16-18 нед * 

 Г) 24-26 нед 

 

8. ВЫСОКИЙ ГЕНЕТИЧЕСКИЙ РИСК СОСТАВЛЯЕТ 

 А) 100% * 

 Б) 5-10% 

 В) 10-20% 

 Г) 20-25% * 

 

9. МАССОВУЮ ПРЕКЛИНИЧЕСКУЮ ДИАГНОСТИКУ ПРОВОДЯТ, ЕСЛИ 

 А) частота болезни среди населения до 1% 

 Б) эффективны профилактические мероприятия * 

 В) есть методы ДНК-диагностики * 

 Г) заболевание имеет тяжёлое течение * 

 

10. СРЕДНИЙ ГЕНЕТИЧЕСКИЙ РИСК СОСТАВЛЯЕТ 

 А) 10-20%* 

 Б ) 50% 

 В) 6-10%* 

Ответы: 1-В; 2-А; 3-В; 4-Б; 5-А; 6-Б; 7-В;8-А,Г; 9-Б,В,Г; 10-А,В. 

3. Решить ситуационные задачи 

Задачи для самостоятельного разбора на занятии 

Задача № 1 
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     Ребенок П., 5 мес., направлен в консультативно-диагностический центр по поводу анемии 

легкой степени. Во время осмотра педиатром развился приступ потери сознания с последующей 

диффузной гипотонией, общим цианозом до 1 мин; госпитализирован.   

Из анамнеза: перинатальный период – хроническая в/у гипоксия плода, угроза прерывания 

на 33 нед, кесарево сечение. Вр-3380, по Апгар-8/9 баллов. Психомоторное развитие - по возрасту. 

В 3 мес выявлена анемия, получил курс мальтофера. 

В стационаре состояние средней тяжести, бледность кожных покровов, увеличение печени 

до 2 см. Фенотипически - высокий лоб, эпикант, полные губы, запавшая переносица. Выявлена диф-

фузная мышечная гипотония на фоне сохранных сухожильных рефлексов. Назначен конвулекс. В 

течение 9 дней состояние расценивалось как удовлетворительное, приступов не было. После «свет-

лого периода» резко в течение 1 сут - метаболический криз: слабость на фоне гипотермии, отказ от 

еды, выраженная одышка, наросла мышечная гипотония, затем генерализованные тонико-клониче-

ские судороги. Ребенок поступил в АРО. Состояние прогрессивно ухудшалось, развилась кома ӀӀӀ 

ст, продолжались судороги, наросла ДН с потребностью в ИВЛ, сердечно-сосудистая и почечная 

недостаточность. На фоне полиорганной недостаточности на 4-й день наступил летальный исход. 

За период лечения консультирован неврологом, офтальмологом, генетиком. 

Общий анализ крови: снижение гемоглобина до 99 г/л и эр-до 3,42*1012/л с нарастанием ане-

мии, лейкопении до 1,7*109/л. Тромбоцитопении до 79х109 /л. Глюкоза-5,18 ммоль/л, при ухудше-

нии состояния - 0,85 ммоль/л. Мочевина - 22,85 ммоль/л, креатинин - 173,2 ммоль/л. Лактат - 0,7 

ммоль/л. Фенилаланин селективно - 0,58мг/дл. 

Мочевой скрининг - проба Фелинга – желтый; тест на гомогентизиновую кислоту отр, проба 

Сулковича - положительная, проба Бенедикта - голубой цвет, тест с магниевым реактивом - желтый 

цвет 

3-гидроксизобутират - 4789 (норма-3,0) 

Ацетоацетат -1212-(норма-2) 

Лактат - 3945 –(норма-25) 

Задания: 

1. Сформулируйте и обоснуйте предварительный диагноз. 

2. Какие дополнительные обследования следовало провести? 

3. Какие факторы влияют на декомпенсацию общего состояния ребенка? 

4. В чем состоят принципы лечения данного заболевания. Какую роль играет диетотерапия? 

5. Прогноз? 

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 

1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием  реко-

мендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Действие ионизирующей радиации на гаметы.  

- Действие гормонов, алкоголя, никотина, антибактериальных препаратов. 

- Периконцепционная профилактика в группах риска.  

- Периконцепционная профилактика на популяционном уровне.  

- Эффективность   периконцепционной профилактики. 

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1. ОПАСНОСТЬ БРАКА МЕЖДУ РОДСТВЕННИКАМИ ЗАКЛЮЧАЕТСЯ В: 

            А) бесплодии 

            Б) возникновении мутации 

            В) повышенной вероятности встречи двух рецессивных генов 

            Г) формировании инфекционной эмбриопатии 

           Д) рождении недоношенного ребенка 

 

2. ПРИ ПЕРВИЧНОМ ГИПОТИРЕОЗЕ УРОВЕНЬ ТТГ В КРОВИ НАБЛЮДАЕТСЯ 

А) повышенным 
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Б) не измененным 

В) сниженным 

Г) значительно сниженным 

 

3. ЧАЩЕ ВСТРЕЧАЮТСЯ НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ: 

А) хромосомные 

Б) с доминантным типом наследования 

В) болезни с наследственным предрасположением  

Г) с неустановленным типом наследования 

Д) с рецессивным типом наследования 

  

4. К ГРУППЕ ХРОМОСОМНЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ НЕ ОТНОСИТСЯ: 

А) болезнь Дауна 

Б) синдром Альпорта 

В) синдром Шерешевского-Тернера 

Г) синдром Патау 

Д) синдром Эдварса 

 

5. С ПОМОЩЬЮ ПРОБЫ ФЕЛИНГА МОЖНО ДИАГНОСТИРОВАТЬ 

А) фенилкетонурию  

Б) гистидинемию 

В) гомоцистинурию 

Г) гликогеноз 

Д) синдром Элерса-Данлоса 

 

6. ПОНЯТИЕ ГЕНЕТИЧЕСКОГО РИСКА ВКЛЮЧАЕТ 

 А) повышенную вероятность иметь определённое заболевание в течение жизни 

 Б) вероятность возникновения наследственной болезни или болезни с наследственной 

      предрасположенностью  

 В) вероятность внутриутробной гибели плода 

  

7. С ЦЕЛЬЮ ДИАГНОСТИКИ НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПАТООГИИ У ПЛОДА ПРОВОДЯТ АМ-

НИОЦЕНТЕЗ В СРОКИ ГЕСТАЦИИ 

 А) 7-8 нед 

 Б) 11-12 нед 

 В) 16-18 нед  

 Г) 24-26 нед 

 

8. ВЫСОКИЙ ГЕНЕТИЧЕСКИЙ РИСК СОСТАВЛЯЕТ 

 А) 100%  

 Б) 5-10% 

 В) 10-20% 

 Г) 20-25%  

 

9. МАССОВУЮ ПРЕКЛИНИЧЕСКУЮ ДИАГНОСТИКУ ПРОВОДЯТ, ЕСЛИ 

 А) частота болезни среди населения до 1% 

 Б) эффективны профилактические мероприятия  

 В) есть методы ДНК-диагностики  

 Г) заболевание имеет тяжёлое течение  

 

10. СРЕДНИЙ ГЕНЕТИЧЕСКИЙ РИСК СОСТАВЛЯЕТ 

 А) 10-20% 

 Б ) 50% 
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 В) 6-10% 

Ответы: 1-В; 2-А; 3-В; 4-Б; 5-А; 6-Б; 7-В;8-А,Г; 9-Б,В,Г; 10-А,В. 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни : национальное руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 

К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П., Пузырев В.П., Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 2018. 

3. Наследственные болезни в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей. Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

Клинические рекомендации: 

1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиоптерина у де-

тей». Министерство здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

2. Клинические рекомендации «Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

3. Клинические рекомендации «Пропионовая ацидурия (ацидемия) у детей. Министерство здравоохра-

нения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения Российской Федера-

ции, Союз педиатров России, 2017. 

6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз IV типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

13. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

14. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство здраво-

охранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

15. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

16. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

17.Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 
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Тема 5.3: Пренатальная диагностика наследственных болезней (практическое занятие).  

 Цель: Глубокое теоретическое и практическое изучение актуальных проблем клинической 

генетики детского возраста, овладение практическими навыками по ранней диагностике и лечению, 

периконцепционной и антенатальной профилактике наследственных заболеваний у детей, необхо-

димых для самостоятельной профессиональной деятельности по специальности «Педиатрия». 

Задачи:  

- предупреждение возникновения наследственных заболеваний среди населения путем про-

ведения профилактических  мероприятий; 

- проведение профилактических медицинских осмотров, диспансеризации, диспансерного 

наблюдения;  

- проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья 

детей и  подростков, характеризующих состояние их здоровья; 

- диагностика наследственных заболеваний на основе владения пропедевтическими, лабора-

торными, инструментальными и иными методами исследования; 

- диагностика неотложных состояний, связанных с наличием наследственных болезней у де-

тей; 

- оказание специализированной медицинской помощи; 

- участие в оказании скорой медицинской помощи при состояниях, требующих срочного ме-

дицинского вмешательства; 

- проведение медицинской реабилитации и санаторно-курортного лечения пациентам с   

наследственными заболеваниями; 

Обучающийся должен знать: 

- Сущность методов системного анализа и системного синтеза; понятие «абстракция», ее типы и 

значение. 

- Основные характеристики здорового образа жизни, методы его формирования. 

Формы и методы санитарно-просветительной работы среди детей, их родителей (законных предста-

вителей), лиц, осуществляющих уход за ребенком, по формированию элементов здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Клинические рекомендации (протоколы лечения). Порядки оказания медицинской помощи, стан-

дарты медицинской помощи при наследственных заболеваниях. Этиологию, патогенез, клиниче-

скую картину и особенности течения наследственных заболеваний у детей. Показания к использо-

ванию современных методов лабораторной и инструментальной диагностики заболеваний у детей. 

Клиническую картину состояний, требующих экстренной и неотложной помощи детям. Клиниче-

скую картину болезней и состояний, требующих оказания паллиативной медицинской помощи де-

тям. Международную классификацию болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Правила получения добровольного информированного согласия родителей (законных представи-

телей) и детей старше 15 лет напроведение лечения. Принципы назначения лечебного питания с 

учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни; современные методы медика-

ментозной  и немедикаментозной терапии наследственных болезней и состояний 

у детей в соответствии с действующими клиническимирекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказаниямедицинской помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Механизм 

действия лекарственных препаратов; медицинские показания и противопоказания к их примене-

нию; осложнения, вызванные их применением. Принципы и правила проведения мероприятий при 

оказании медицинской помощи детям при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Принципы 

и правила оказания паллиативной медицинской помощи детям. 

- Показания для направления детей с нарушениями, приводящими кограничению их жизнедеятель-

ности, в службу ранней помощи, в медицинские организации, оказывающие паллиативную меди-

цинскую помощь, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Методы контроля 

выполнения индивидуальной программыреабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по 

медико-социальной экспертизе. Мероприятия по реабилитации детей с генетическими заболевани-

ями, детей-инвалидов. Медицинские показания и противопоказания к проведению реабилитацион-

ных мероприятий. Перечень врачей-специалистов, участвующих в проведении реабилитационных 
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мероприятий. Медицинские показания и противопоказания к назначению санаторно-курортного ле-

чения. 

- Механизмы формирования здоровья в детском возрасте; влияние образа жизни на растущий орга-

низм; аспекты здорового образа жизни; методы мотивации и пропаганды ЗОЖ. 

Обучающийся должен уметь: 

- Выделять и систематизировать существенные свойства и связи предметов, отделять их от частных, 

не существенных; анализировать учебные и профессиональные тексты; анализировать и системати-

зировать любую поступающую информацию; выявлять основные закономерности изучаемых объ-

ектов, прогнозировать новые неизвестные закономерности. 

- Проводить санитарно-просветительную работу среди детей и их родителей по формированию эле-

ментов здорового образа жизни. Рекомендовать оздоровительные мероприятия детям различного 

возраста и состояния здоровья. Разъяснять детям, их родителям (законным представителям) и ли-

цам, осуществляющим уход за ребенком, элементы и правила формирования здорового образа 

жизни с учетом возраста ребенка и группы здоровья. 

- Устанавливать контакт с ребенком, родителями (законными представителями) и лицами, осу-

ществляющими уход за ребенком. Получать информацию о наличии наследственных и хронических 

заболеваний у ближайших родственников; о возрасте родителей и их вредных привычках; о про-

фессиональных вредностях, жилищных условиях, неблагоприятных социально-гигиенических фак-

торах, воздействующих на ребенка. Получать информацию об анамнезе жизни ребенка и анамнезе 

заболевания. Анализировать и интерпретировать полученную информацию от детей и их родите-

лей. Проводить и интерпретировать результаты физикального обследования детей различного воз-

раста. Обосновывать необходимость и объем лабораторного и инструментального обследования де-

тей и интерпретировать их результаты. Обосновывать необходимость направления детей на кон-

сультацию к специалистам и интерпретировать результаты осмотра. 

- Составлять план лечения, назначать диетотерапию, медикаментозную и немедикаментозную тера-

пию с учетом возраста ребенка, диагноза и клинической картины болезни в соответствии с действу-

ющими клиническими рекомендациями (протоколами лечения), порядками оказания медицинской 

помощи и с учетом стандартов медицинской помощи. Разъяснять детям, их родителям (законным 

представителям) и лицам, осуществляющим уход за ребенком, необходимость и правила приема 

медикаментозных средств, проведения немедикаментозной терапии. Оказывать экстренную и неот-

ложную медицинскую помощь при внезапных острых заболеваниях и состояниях. Оказывать пал-

лиативную медицинскую помощь детям. Анализировать действие лекарственных препаратов по со-

вокупностиих фармакологического воздействия на организм ребенка. 

- Направлять детей с нарушениями, приводящими к ограничению их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи, в медицинские организации, оказывающие паллиативную медицинскую помощь 

детям, в федеральные учреждения медико-социальной экспертизы. Оценивать выполнение индиви-

дуальной программы реабилитации ребенка-инвалида, составленной врачом по медико-социальной 

экспертизе. Определять медицинские показания и противопоказания, врачей-специалистов для про-

ведения реабилитационных мероприятий среди детей с хроническими заболеваниями и детей-инва-

лидов всоответствии с действующими клиническими рекомендациями (протоколами лечения), по-

рядками оказания медицинской помощи и с учетом стандартов и медицинской помощи. Контроли-

ровать выполнение и оценивать эффективность и безопасность реабилитационных мероприятий. 

- Мотивировать на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих. 

Обучающийся должен владеть:  

- Навыками сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам; навыками 

выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач. 

- Методологией формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществ-

ляющих уход за ребенком, элементов здорового образажизни. 

-Навыками организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей. 

Навыками организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных за-

болеваний. Алгоритмами установления группы здоровья ребенка. Порядком проведения диспансер-

ного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-инвалидов. 

- Навыками получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов). Методикой 
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первичного осмотра детей. Методикой оценки клинической картины заболевания, результатов ла-

бораторных, инструментальных и иных методов исследования. Алгоритмами проведения диффе-

ренциального диагноза с другими болезнями и постановки диагноза в соответствии с действующей 

Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем. 

- Навыками разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания. Назначе-

нием диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии с возрастом 

детей и клинической картины заболевания. Навыками формирования у детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход за ребенком, приверженности лечению. Алго-

ритмами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям. Оценкой эффективности 

и безопасности медикаментозной и немедикаментозной терапии у детей. 

-Алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих кограничению их 

жизнедеятельности. Порядками направления детей с ограничением их жизнедеятельности, в службу 

ранней помощи; для прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, 

оказывающие паллиативную медицинскую помощь. Навыками контроля выполнения индивидуаль-

ной программы реабилитации детей-инвалидов, составленной врачом по медико-социальной экс-

пертизе. Навыками контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитации длительно и 

часто болеющих детей, детей с хроничскими заболеваниями. Оценкой эффективности и безопасно-

сти реабилитации детей-инвалидов. 

- Методологией проведения санитарно-просветительной работы среди детей, их родителей (закон-

ных представителей) и лиц, осуществляющих уход заребенком. 

Самостоятельная аудиторная работаобучающихся по теме: 

1. Ответить на вопросы по теме занятия 

- Понятие о первичной, вторичной и третичной профилактике наследственных заболеваний. 

Характеристика основных типов популяционно-генетических профилактических программ 

Тип профилактической про-

граммы 

Первичная цель Вторичная цель 

Преконцепционная Снижение риска зачатия боль-

ного ребёнка 

Информированное решение о 

деторождении 

Пренатальная Выявление беременных с 

риском рождения больного ре-

бёнка в период возможного 

прерывания беременности 

Диагноз поражённого плода, 

пренатальное или неонаталь-

ное лечение, прерывание бере-

менности 

Неонатальная Выявление больных для ран-

него лечения 

Лечение больных 

Общая популяционная Выявление факторов высокого 

риска 

Ранняя диагностика и лечение 

широко распространённых бо-

лезней, оздоровление среды 

обитания 

 

Примеры внутриутробного лечения врождённых болезней 

Болезни Лечение 

Адреногенитальный синдром у девочек Применение дексаметазона 

Метилмалоновая ацидурия Применение цианокобаламина 

Множественная недостаточность карбоксилазы Введение биотина 

Аритмия у плода Кардиотропные препараты 

Аллоиммунная тромбоцитопения и другие 

формы болезней крови 

Обменное переливание крови или тромбоци-

тарной массы плоду 

Диафрагмальная грыжа, обструкция мочевых 

путей, тератомы, кисты лёгких 

Операции на открытой или закрытой (аспира-

ция иглой) матке 

-Неинвазивные и инвазивные методы.  

- Пренатальный консилиум. 

2. Практическая работа. 

- решение тестовых заданий: 
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Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1.С ПОМОЩЬЮ УЗИ ДИАГНОСТИРУЮТ 

 А) анэнцефалию *  

 Б) галактоземию  

 В) мукополисахаридоз 

 Г) ахондроплазию * 

 

2.КОРДОЦЕНТЕЗ ПРОВОДЯТ В СРОКИ ГЕСТАЦИИ 

 А) 5-8 нед 

 Б) 9-11 нед 

 В) 16-18 нед 

 Г) 20-22 нед * 

 

3.КОРДОЦЕНТЕЗ ПРОВОДЯТ ПРИ ПОВЫШЕННОМ РИСКЕ ПО 

 А) хромосомным синдромам, обусловленным структурными мутациями* 

 Б) наследственным болезням крови* 

 В) порокам развития 

 Г) хромосомным синдромам, обусловленным числовыми мутациями* 

 

4.ПЕРВИЧНАЯ ПРОФИЛАКТИКА – ЭТО 

 А) комплекс мероприятий, направленных на предупреждение рождения или зачатия детей 

      с наследственными болезнями * 

 Б) комплекс мероприятий, направленных на предотвращение развития  

     унаследованного заболевания 

 В) фенотмпическая коррекция дефекта 

 

5. ПРЕНАТАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА – ЭТО 

 А) комплекс мероприятий, направленных на предупреждение развития заболевания 

      у ребёнка 

 Б) предотвращение беременности при высоком риске рождения больного ребёнка 

 В) диагностика болезни у эмбриона или плода * 

 Г) оценка риска развития заболевания у будущего ребёнка 

 

6. ТРЕТИЧНАЯ ПРОФИЛАКТИКА ИСПОЛЬЗУЕТСЯ ПРИ 

 А) фенилкетонурии * 

 Б) врождённом гипотиреозе * 

 В) хорее Гентингтона 

 Г) альбинизме 

 Д) целиакии * 

 

7. ПОНЯТИЕ ГЕНЕТИЧЕСКОГО РИСКА ВКЛЮЧАЕТ 

 А) повышенную вероятность иметь определённое заболевание в течение жизни 

 Б) вероятность возникновения наследственной болезни или болезни с наследственной 

      предрасположенностью * 

 В) вероятность внутриутробной гибели плода 

  

8. С ЦЕЛЬЮ ДИАГНОСТИКИ НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПАТООГИИ У ПЛОДА ПРОВОДЯТ АМ-

НИОЦЕНТЕЗ В СРОКИ ГЕСТАЦИИ 

 А) 7-8 нед 

 Б) 11-12 нед 

 В) 16-18 нед * 

 Г) 24-26 нед 

 



 

 
134 

9. ВЫСОКИЙ ГЕНЕТИЧЕСКИЙ РИСК СОСТАВЛЯЕТ 

 А) 100% * 

 Б) 5-10% 

 В) 10-20% 

 Г) 20-25% * 

 

10. МАССОВУЮ ПРЕКЛИНИЧЕСКУЮ ДИАГНОСТИКУ ПРОВОДЯТ, ЕСЛИ 

 А) частота болезни среди населения до 1% 

 Б) эффективны профилактические мероприятия * 

 В) есть методы ДНК-диагностики * 

 Г) заболевание имеет тяжёлое течение * 

 

11. СРЕДНИЙ ГЕНЕТИЧЕСКИЙ РИСК СОСТАВЛЯЕТ 

 А) 10-20%* 

 Б ) 50% 

 В) 6-10%* 

 

10.ДИАГНОСТИРОВАТЬ ПРЕНАТАЛЬНО ДО 20 НЕДЕЛЬ ГЕСТАЦИИ МОЖНО 

 А) адреногенитальный синдром * 

 Б) гемофилию * 

 В) изолированную расщелину нёба 

 Г) синдром Эдварса * 

 

11.НЕИНВАЗИВНЫЕ МЕТОДЫ ПРЕНАТАЛЬНОЙ ДИАГНОСТИКИ 

 А) фетоскопия 

 Б) УЗИ * 

 В) хорионбиопсия 

 Г) анализ ХГЧ в сыворотке беременной * 

 Д) кордоцентез 

 

13.ДЛЯ ПРОСЕИВАЮЩЕЙ ДИАГНОСТИКИ ФЕНИЛКЕТОНУРИИ У НОВОРОЖДЕННОГО БЕ-

РУТ КРОВЬ 

 А) в процессе родов (пуповинная кровь) 

 Б) на 7-10-й день жизни 

 В) на 3-5-й день жизни * 

  

14.ЖЕНЩИНА 31 ГОДА НА 6-Й НЕДЕЛЕ БЕРЕМЕННОСТИ ОЧЕНЬ ОБЕСПОКОЕНА ТЕМ, ЧТО 

ЕЁ СЕСТРА НЕДАВНО РОДИЛА ДОЧЬ С СИНДРОМОМ ДАУНА. ПАЦИЕНТКА ХОТЕЛА БЫ 

ПРОВЕСТИ АМНИОЦЕНТЕЗ. ТАКТИКА ВРАЧА 

 А) амниоцентез на сроке 15-16 недель 

 Б) детальное УЗИ плода на 18-20-й неделе гестации 

 В) запросить результаты кариотипирования больного ребёнка * 

 Г) специфическая пренатальная  диагностика в данном случае не требуется 

 

15.ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ПРЕНАТАЛЬНОГО ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ 

 А) возраст матери 39 лет * 

 Б) рождение ребёнка с синдромом Дауна в анамнезе * 

 В) кистозная гигрома шеи у плода при УЗИ * 

 Г) расщелина позвоночника (spina bifida) у троюродного брата 

 Д) робертсоновская транслокация у отца * 

 

10.ДИАГНОСТИРОВАТЬ ПРЕНАТАЛЬНО ДО 20 НЕДЕЛЬ ГЕСТАЦИИ МОЖНО 

 А) адреногенитальный синдром * 
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 Б) гемофилию * 

 В) изолированную расщелину нёба 

 Г) синдром Эдварса * 

 

11.НЕИНВАЗИВНЫЕ МЕТОДЫ ПРЕНАТАЛЬНОЙ ДИАГНОСТИКИ 

 А) фетоскопия 

 Б) УЗИ * 

 В) хорионбиопсия 

 Г) анализ ХГЧ в сыворотке беременной * 

 Д) кордоцентез 

 Ответы: 1-А,Г; 2-Г; 3-А,Б,Г; 4-А; 5-В 6-А,Б,Д; 7-Б; 8-В;9-А,Г; 10-Б,В,Г; 11-А,В. 

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Задания для самостоятельной внеаудиторной работы ординаторов по указанной теме: 

1) Ознакомиться с теоретическим материалом по теме занятия с использованием  реко-

мендуемой учебной литературы. 

2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

- Понятие о первичной, вторичной и третичной профилактике наследственных заболеваний. 

-Неинвазивные и инвазивные методы.  

- Пренатальный консилиум. 

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1.С ПОМОЩЬЮ УЗИ ДИАГНОСТИРУЮТ 

 А) анэнцефалию  

 Б) галактоземию  

 В) мукополисахаридоз 

 Г) ахондроплазию  

 

2.КОРДОЦЕНТЕЗ ПРОВОДЯТ В СРОКИ ГЕСТАЦИИ 

 А) 5-8 нед 

 Б) 9-11 нед 

 В) 16-18 нед 

 Г) 20-22 нед  

 

3.КОРДОЦЕНТЕЗ ПРОВОДЯТ ПРИ ПОВЫШЕННОМ РИСКЕ ПО 

 А) хромосомным синдромам, обусловленным структурными мутациями 

 Б) наследственным болезням крови 

 В) порокам развития 

 Г) хромосомным синдромам, обусловленным числовыми мутациями 

 

4.ПЕРВИЧНАЯ ПРОФИЛАКТИКА – ЭТО 

 А) комплекс мероприятий, направленных на предупреждение рождения или зачатия детей 

      с наследственными болезнями  

 Б) комплекс мероприятий, направленных на предотвращение развития  

     унаследованного заболевания 

 В) фенотмпическая коррекция дефекта 

 

5. ПРЕНАТАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА – ЭТО 

 А) комплекс мероприятий, направленных на предупреждение развития заболевания 

      у ребёнка 

 Б) предотвращение беременности при высоком риске рождения больного ребёнка 

 В) диагностика болезни у эмбриона или плода  

 Г) оценка риска развития заболевания у будущего ребёнка 
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6. ТРЕТИЧНАЯ ПРОФИЛАКТИКА ИСПОЛЬЗУЕТСЯ ПРИ 

 А) фенилкетонурии  

 Б) врождённом гипотиреозе  

 В) хорее Гентингтона 

 Г) альбинизме 

 Д) целиакии  

 

7. ПОНЯТИЕ ГЕНЕТИЧЕСКОГО РИСКА ВКЛЮЧАЕТ 

 А) повышенную вероятность иметь определённое заболевание в течение жизни 

 Б) вероятность возникновения наследственной болезни или болезни с наследственной 

      предрасположенностью  

 В) вероятность внутриутробной гибели плода 

  

8. С ЦЕЛЬЮ ДИАГНОСТИКИ НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПАТООГИИ У ПЛОДА ПРОВОДЯТ АМ-

НИОЦЕНТЕЗ В СРОКИ ГЕСТАЦИИ 

 А) 7-8 нед 

 Б) 11-12 нед 

 В) 16-18 нед  

 Г) 24-26 нед 

 

9. ВЫСОКИЙ ГЕНЕТИЧЕСКИЙ РИСК СОСТАВЛЯЕТ 

 А) 100% * 

 Б) 5-10% 

 В) 10-20% 

 Г) 20-25%  

 

10. МАССОВУЮ ПРЕКЛИНИЧЕСКУЮ ДИАГНОСТИКУ ПРОВОДЯТ, ЕСЛИ 

 А) частота болезни среди населения до 1% 

 Б) эффективны профилактические мероприятия  

 В) есть методы ДНК-диагностики  

 Г) заболевание имеет тяжёлое течение  

 

11. СРЕДНИЙ ГЕНЕТИЧЕСКИЙ РИСК СОСТАВЛЯЕТ 

 А) 10-20% 

 Б) 50% 

 В) 6-10% 

 

10.ДИАГНОСТИРОВАТЬ ПРЕНАТАЛЬНО ДО 20 НЕДЕЛЬ ГЕСТАЦИИ МОЖНО 

 А) адреногенитальный синдром  

 Б) гемофилию  

 В) изолированную расщелину нёба 

 Г) синдром Эдварса  

 

11.НЕИНВАЗИВНЫЕ МЕТОДЫ ПРЕНАТАЛЬНОЙ ДИАГНОСТИКИ 

 А) фетоскопия 

 Б) УЗИ  

 В) хорионбиопсия 

 Г) анализ ХГЧ в сыворотке беременной  

 Д) кордоцентез 

 

13.ДЛЯ ПРОСЕИВАЮЩЕЙ ДИАГНОСТИКИ ФЕНИЛКЕТОНУРИИ У НОВОРОЖДЕННОГО БЕ-

РУТ КРОВЬ 

 А) в процессе родов (пуповинная кровь) 
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 Б) на 7-10-й день жизни 

 В) на 3-5-й день жизни  

  

14.ЖЕНЩИНА 31 ГОДА НА 6-Й НЕДЕЛЕ БЕРЕМЕННОСТИ ОЧЕНЬ ОБЕСПОКОЕНА ТЕМ, ЧТО 

ЕЁ СЕСТРА НЕДАВНО РОДИЛА ДОЧЬ С СИНДРОМОМ ДАУНА. ПАЦИЕНТКА ХОТЕЛА БЫ 

ПРОВЕСТИ АМНИОЦЕНТЕЗ. ТАКТИКА ВРАЧА 

 А) амниоцентез на сроке 15-16 недель 

 Б) детальное УЗИ плода на 18-20-й неделе гестации 

 В) запросить результаты кариотипирования больного ребёнка  

 Г) специфическая пренатальная  диагностика в данном случае не требуется 

 

15.ПОКАЗАНИЯ ДЛЯ ПРЕНАТАЛЬНОГО ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКОГО ИССЛЕДОВАНИЯ 

 А) возраст матери 39 лет  

 Б) рождение ребёнка с синдромом Дауна в анамнезе  

 В) кистозная гигрома шеи у плода при УЗИ  

 Г) расщелина позвоночника (spina bifida) у троюродного брата 

 Д) робертсоновская транслокация у отца  

 

10.ДИАГНОСТИРОВАТЬ ПРЕНАТАЛЬНО ДО 20 НЕДЕЛЬ ГЕСТАЦИИ МОЖНО 

 А) адреногенитальный синдром  

 Б) гемофилию  

 В) изолированную расщелину нёба 

 Г) синдром Эдварса  

 

11.НЕИНВАЗИВНЫЕ МЕТОДЫ ПРЕНАТАЛЬНОЙ ДИАГНОСТИКИ 

 А) фетоскопия 

 Б) УЗИ  

 В) хорионбиопсии 

 Г) анализ ХГЧ в сыворотке беременной  

 Д) кордоцентез 

 Ответы: 1-А,Г; 2-Г; 3-А,Б,Г; 4-А; 5-В 6-А,Б,Д; 7-Б; 8-В;9-А,Г; 10-Б,В,Г; 11-А,В. 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 

1.Наследственные болезни : национальное   руководство + эл. опт.диск (CD-ROM). Н. П. Бочков, Е. 

К. Гинтер, В. П. Пузырев. М.: "ГЭОТАР-Медиа", 2017. 

2. Неонатология: в 2 т. : учебное пособие.в 2-х т.,  6-е изд., испр. и доп.Шабалов Н.П.М.: "ГЭОТАР-

Медиа",  2016. 

Дополнительная: 

1. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний и врожденных пороков развития: учеб-

ное  пособие. Козвонин В.А. , Косых А.А, РодинаН. Е.Киров: ГБОУ ВПО Кировская ГМА Мин-

здравсоцразвития РФ, 2011. 

2. Клиническая генетика. Бочков Н.П., Пузырев В.П., Смирнихина С.А. М.: ГЭОТАР-Медиа, 2018. 

3. Наследственные болезни в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей. Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-

ровская ГМА Минздравсоцразвития РФ, 2011. 

4. Лабораторные и функциональные исследования в практике педиатра. Кильдиярова Р.Р.М.: ГЭОТАР-

Медиа, 2017. 

Клинические рекомендации: 

1. Клинические рекомендации «Фенилкетонурия и нарушения обмена тетрагидробиоптерина у де-

тей». Министерство здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

2. Клинические рекомендации «Галактоземия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

3. Клинические рекомендации «Пропионовая ацидурия (ацидемия) у детей. Министерство 
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здравоохранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения Российской Федера-

ции, Союз педиатров России, 2017. 

6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз IV типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

13. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

14. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство здраво-

охранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

15. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

16. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

17.Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

 

Раздел 3. Клиническая генетика.  Характеристика наследственных заболеваний 

Тема Зачетное занятие 

Цель: Оценка знаний, умений, навыков и контроль результатов освоения дисциплины 

Самостоятельная аудиторная работа обучающихся по теме: 

1.Этапы зачета (оценочные средства): 

1)Тестирование 

 1 уровень 

1.ПРИЧИНОЙ СИНДРОМА ШЕРЕШЕВСКОГО-ТЕРНЕРА (45 ХО) МОГУТ БЫТЬ   

А) аберрация половых хромосом 

Б) отсутствие одной половой хромосомы* 

В) нарушение структуры половой хромосомы 

Г) добавочная "X" хромосома 

 

2. ДИАГНОЗ СИНДРОМА КЛАЙНФЕЛЬТЕРА ВЕРИФИЦИРУЕТСЯ ПРИ ОБНАРУЖЕНИИ 

СЛЕДУЮЩИХ КАРИОТИПОВ   

 

А) 47ХХХ 

Б) 46ХУ 

В) 45ХО 

Г) 47ХХУ* 

Д) 48ХХХУ* 

Е) 48ХХУУ 

Ж) 49ХХХХУ* 
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3. ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКОГО АНАЛИЗА ИСПОЛЬЗУЮТСЯ   

  А) мышечные клетки 

  Б) эритроциты 

  В) биоптат хориона * 

  Г) эмбриональная ткань * 

 

4.ЧЕМ ОБУСЛОВЛЕНА ПРОГРЕДИЕНТНОСТЬ ТЕЧЕНИЯ НАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ?  

             А) ростом и старением организма больного 

             Б) отсутствием положительных эффектов лечения 

             В) непрерывностью функционирования мутантных аллелей* 

 

5. ДЛЯ ПОЛУЧЕНИЯ ОБРАЗЦОВ ДНК МОЖНО ИССЛЕДОВАТЬ  

            А) кровь* 

            Б) сыворотку 

            В) ворсины хориона* 

            Г) амниотическую жидкость 

            Д) клетки амниотической жидкости* 

            Е) биоптаты кожи, мышц, печени* 

 

6. ЭМБРИОПАТИИ ВОЗНИКАЮТ ПРИ ВОЗДЕЙСТВИИ ТЕРАТОГЕННОГО ФАКТОРА В ПЕ-

РИОД  

А) 15-75 день внутриутробного развития* 

Б) 76-150 день внутриутробного развития 

В) от оплодотворения до 15 дня внутриутробного развития 

 

7.ДОЛЯ НАСЛЕДСТВЕННЫХ И ВРОЖДЁННЫХ БОЛЕЗНЕЙ СРЕДИ ПРИЧИН СМЕРТИ ДЕТЕЙ 

НА 1-М ГОДУ ЖИЗНИ СОСТАВЛЯЕТ  

           А) 50% 

           Б) 70% 

           В) 25% * 

                      Г) 5% 

 

8. ПРИ БОЛЕЗНИ ГИРКЕ (ГЛИКОГЕНОВОЙ БОЛЕЗНИ IА ТИПА) УРОВЕНЬ ГЛИКЕМИИ 

НАТОЩАК РАВЕН _______ ММОЛЬ/Л  

А) 0,6 – 3,0* 

Б) 3,5 – 5,5 

В) 3,5 – 6,1 

Г) 6,1 – 7,8 

 

9. ЛЕЧЕБНЫМИ ПРОДУКТАМИ ПЕРВООЧЕРЕДНОГО ВЫБОРА ДЛЯ БОЛЬНЫХ ПЕРВОГО 

ГОДА ЖИЗНИ С ГАЛАКТОЗЕМИЕЙ ЯВЛЯЮТСЯ  

А) смеси на основе изолята соевого белка* 

Б) безлактозные молочные смеси с преобладанием сывороточных белков 

В) смеси на основе умеренно гидролизованных молочных белков 

 

10. К СПЕЦИАЛИЗИРОВАННЫМ ПРОДУКТАМ ДЛЯ ДЕТЕЙ ПЕРВОГО ГОДА ЖИЗНИ, БОЛЬ-

НЫХ ФЕНИЛКЕТОНУРИЕЙ, ОТНОСЯТСЯ  

А) «Афенилак»* 

Б) «Альфаре» 

В) «ХР Аналог LCP»* 

Г) «MDмил ФКУ 0»* 

Д) «ПАМ 1»8 
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11.ВОЗМОЖНЫЙ ИСХОД ИЗМЕНЕНИЙ НУКЛЕОТИДНОЙ ПОСЛЕДОВАТЕЛЬНОСТИ ДНК 

  А) изменение аминокислотной структуры белка * 

  Б) изменение функции белка * 

  В) синтез белка – продукта другого гена 

  Г) изменение регуляции синтеза белка * 

  Д) отсутствие изменения функции белка * 

 

12.НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ЧЕЛОВЕКА ПОЯВИЛИСЬ  

  А) в связи с уменьшением  инфекционной заболеваемости 

  Б) в связи с улучшением условий жизни и медицинской помощи 

  В) в процессе эволюционного формирования человека как биологического вида* 

  Г) в процессе социального формирования человеческого общества 

 

13.ВОЗМОЖНЫМИ ПРИЧИНАМИ РАЗЛИЧИЯ КЛИНИЧЕСКОЙ КАРТИНЫ НАСЛЕДСТВЕН-

НОГО ЗАБОЛЕВАНИЯ МОГУТ БЫТЬ 

  А) неполная пенетратность гена 

  Б) пол больного 

  В) варьирующая экспрессивность гена * 

  Г) воздействие факторов среды 

  Д) возраст больного 

 

14.МИКРОХРОМОСОМНЫЕ ПЕРЕСТРОЙКИ (МИКРОДЕЛЕЦИИ, МИКРОДУПЛИКАЦИИ, 

ТРАНСЛОКАЦИИ НЕБОЛЬШИХ УЧАСТКОВ ХРОМОСОМ) ВЫЯВЛЯЮТСЯ С ПОМОЩЬЮ 

  А) прометафазного анализа хромосом * 

  Б) метода С-окрашивания 

  В) анализа полового хроматина 

  Г) молекулярно-цитогенетических методов * 
 

2 уровень: 

1. УСТАНОВИТЕ СООТВЕТСВИЕ: ОПИСАННАЯ СИТУАЦИЯ И ВЫБОР ТЕРМИНА  

1) у 7-летнего мальчика с умственной отсталостью, низким ростом, маленькими кистями                      и 

стопами, полифагией (синдром Прадера – Вилли) при молекулярно-генетическом                      ис-

следовании обнаружили 2 материнские хромосомы 15 и ни одной отцовской 

2)при цитогенетическом  обследовании 6-летней девочки с тяжёлой умственной отсталостью, судо-

рогами, атаксией, прогенией (синдром Ангельмана) обнаружили интерстициальную микроделецию 

материнской хромосомы 15. 

3) при ДНК-исследовании гена FMR- I у 32-летней женщины, имеющей сына с Синдромом ломкой 

Х-хромосомы, обнаружили 1 аллель с 21  GGG-поворотом и 1 аллель с 92 GGG-повторами. 

   а) премутация 

   б) геномный импринтинг 

   в) однородительская дисомия 

 

2. УСТАНОВИТЕ СООТВЕТСВИЕ: ПОДБЕРТЬЕ ПРАВИЛЬНЫЕ ОТВЕТЫ ДЛЯ СЛЕДУЮЩИХ 

ХАРАКТЕРИСТИК  

 1)могут активироваться амплификацией, транслокацией или мутацией гена 

 2)потеря функции ведёт к развитию опухоли 

 3)присутствуют в клетках здоровых людей 

 4)являются аутосомно-доминантными 

  а)онкогены и протоонкогены 

  б)гены-супрессоры опухолей 

 

3. УСТАНОВИТЕ СООТВЕТСВИЕ:  ФАЗА БИОТРАНСФОРМАЦИИ КСЕНОБИОТИКОВ И  
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   АКТИВНЫЙ ФЕРМЕНТ  

 1)1-я фаза 

 2)2-я фаза 

  а) глутатион-S-трансфераза 

  б) CYP2C19 

  в) CYP2D6 

  г) N-ацетилтрансфераза 

  д)алкогольдегидрогеназа 

 

 

3 уровень: 

1.ЖЕНЩИНА 31 ГОДА НА 6-Й НЕДЕЛЕ БЕРЕМЕННОСТИ ОЧЕНЬ ОБЕСПОКОЕНА ТЕМ, ЧТО 

ЕЁ СЕСТРА НЕДАВНО РОДИЛА ДОЧЬ С СИНДРОМОМ ДАУНА. ПАЦИЕНТКА ХОТЕЛА БЫ 

ПРОВЕСТИ АМНИОЦЕНТЕЗ. ТАКТИКА ВРАЧА  

 А) амниоцентез на сроке 15-16 недель 

 Б)детальное УЗИ плода на 18-20-й неделе гестации 

 В) запросить результаты кариотипирования больного ребёнка * 

 Г) специфическая пренатальная  диагностика в данном случае не требуется 

 

2.СИМПТОМОКОМПЛЕКС, ВКЛЮЧАЮЩИЙ МИКРОЦЕФАЛИЮ, РАСЩЕЛИНУ ГУБЫ И 

НЁБА, ПОЛИДАКТИЛИЮ И ПОЛИКИСТОЗ ПОЧЕК, НАИБОЛЕЕ ХАРАКТЕРЕН ДЛЯ 

 А) синдрома Эдвардса 

 Б) синдрома Дауна 

 В) синдрома Вольфа-Хиршхорна 

 Г) синдром Патау * 
 

3.ЖЕНЩИНЕ 27 ЛЕТ БЫЛ ПРОВЕДЁН АМНИОЦЕНТЕЗ НА 16-Й НЕДЕЛЕ БЕРЕМЕННОСТИ В 

СВЯЗИ С МНОЖЕСТВЕННЫМИ АНОМАЛИЯМИ У ПЛОДА ПО РЕЗУЛЬТАТАМ УЗИ. ПРИ ЦИ-

ТОГЕНЕТИЧКСКОМ ИССЛЕДОВАНИИ У ПЛОДА ВЫЯВИЛИ ТРИСОМИЮ 21. ТАКТИКА 

ВРАЧА-ГЕНЕТИКА  

 А) рекомендовать прерывание беременности 

 Б ) предоставить семье полную информвцию о вероятном состоянии здоровья ребёнка,  

                      возможностях его лечения и социальной адаптации * 

 В) предоставить право окончательного решения о пролонгировании или прерывании  

                      беременности родителям * 

 Г) рекомендовать повторную беременность 

 

2) Собеседование по ситуационным задачам 

 Задача № 1  

Девочка П., 8 лет, от ӀV беременности, протекавшей физиологично, ӀӀӀ срочных  родов (Ӏ-я 

беременность- от I брака закончилась рождением здорового ребенка, ӀӀ-я беременность -медаборт, 

ӀӀӀ-я беременность от ӀӀ-го брака закончилась рождением доношенного ребенка в 2003 г., у которого 

с рождения отмечались выраженные диспептические проявления в виде срыгиваний и рвот, сни-

женного аппетита , выраженная желтуха. За первые 3 недели  жизни ребенок потерял 370 г. В воз-

расте 3 недель у ребенка развилась печеночная недостаточность, вследствие чего был экстренно 

госпитализирован в ДОКБ, где  умер с явлениями полиорганной недостаточности на фоне гепато-

спленомегалии и хронической печеночной недостаточности (досуточная летальность в стационаре). 

Патологоанатомический диагноз: Врожденный гепатит. Цирроз печени.) 

Данная беременность IV, протекала физиологично, роды III срочные, Девочка родилась в 

удовлетворительном состоянии с массой тела при рождении 3700г, длиной 50 см, оценкой по шале 

Апгар 8/9 баллов. С 3-х суток жизни отмечено появление желтухи, которая была расценена как фи-

зиологическая. Выписана из роддома на 5 сутки, после выписки отмечались  срыгивания, рвоты, 

нарастание желтухи. Ведущей жалобой со стороны матери было вялое сосание, которое было 
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расценено как вкусовые пристрастия ребенка , вследствие чего ребенку предлагали для вскармли-

вания различные искусственные молочные смеси. Всего за 1й месяц жизни ребенок кормился 4 ви-

дами молочных смесей, однако девочка потеряла в весе 500г. В тяжелом состоянии в возрасте 1 

месяца была госпитализирована в Кировскую областную детскую клиническую больницу с рабочим  

диагнозом врожденный гепатит, цирроз печени.  Ребенок был переведен на безлактозную диету, а 

образцы крови направлены на диагностику в Московский медико-генетический центр. 

Выявлена  мутация в гене  GALT: классическая  мутация Q188R в гетерозиготном состоянии. 

Активность  фермента GALT: 1%. 

Ребенок находится под наблюдением специалистов Кировской МГК с месячного возраста и 

с 1,5 летнего возраста наблюдается в НЦЗД РАМН, где проводится углубленное обследование и 

коррекция лечения.  

В настоящее время  девочке 8 лет. За время наблюдения строго соблюдает безлактозную ди-

ету. В крови держится уровень галактозы 2,58-2,76-3,19 мг% (норма – до 4мг%). Вес-22,3кг. рост-

125 см. Физическое развитие ниже среднего, гармоничное. Кожный покров розовый, чистый. Носо-

вое дыхание свободное, в легких дыхание везикулярное, одышки и хрипов нет. Тоны сердца звуч-

ные, ритмичные, ЧСС 96 в 1 мин. Живот мягкий, безболезненный при пальпации, печень +1 см из-

под края реберной дуги. Селезенка не пальпируется. Физиологические отправления: стул 1 раз в 2 

дня. Самостоятельный, дизурических явлений нет. Первичные половые признаки сформированы по 

женскому типу, правильно. 

В психоневрологическом статусе: динамика психомоторного развития: голову держит с 2 

мес, сидит с 6 мес, ходит с1 года, первые слова в1,5 года. Простая фраза после 2,5 лет.  Легкий 

сходящийся страбизм слева. Легкая сглаженность правой носогубной складки. Легкая девиация 

языка вправо. Рекурвация в крупных суставах. Сухожильные рефлексы с рук и с ног оживлены, S›D, 

рефлексогенные зоны расширены, неловкость мелкой моторики. Гипергидроз конечностей. С 2-лет-

него возраста регистрируется задержка психо-речевого развития. Общемозговой симптоматики нет. 

Девочка посещает детский  сад, индивидуально занимается подготовкой к школе. Программу осва-

ивает медленно. Быстро адаптируется, с детьми контакт полный, себя обслуживает. На вопросы 

дает адекватные ответы, но фраза аграмматичная, с нарушением лексико-грамматической струк-

туры. 

Данные обследования: 

ЭКГ: ЭОС: вертикальное; ритм синусовый; легкая синусовая брадикардия; неполная блокада 

правой ножки пучка Гиса. Нарушения процесса реполяризации в миокарде желудочков: умеренные 

нарушения. 

Денситометрия: снижение костной массы. 

УЗИ щитовидной железы: без патологии. 

УЗИ органов брюшной полости: Печень: размер левой доли 61 мм (норма); правая доля-

98мм(норма); контур ровный. Эхогенность нормальная. Паренхима: диффузная неоднородность. 

Внутрипеченочные желчные протоки: диаметр-норма, стенки- норма. Ангиоматозная трансформа-

ция не визуализируется. Печеночные вены не изменены.  

Поджелудочная железа и селезенка: патологии не выявлено.  

УЗИ почек и мочевого пузыря: патологии не выявлено. 

ЭЭГ-мониторинг: основная ритмическая активность с достаточно высоким индексом, но ча-

стотные характеристики альфа-ритма снижены до 6-7 Гц,  региональный амплитудный градиент при 

этом сохранен. Сон модулирован по стадиям, физиологические паттерны выражены. Во сне зареги-

стрирована региональная эпилептиформная активность в виде единичных комплексов острая-мед-

ленная волна. Морфология выявленной патологической  активности соответствует критериям доб-

рокачественных эпилептиформных разрядов детства (ДЭРД). Индекс представленности не более 

20%. За время наблюдения эпилептических приступов и иктальных ЭЭГ-паттернов зарегистриро-

вано не было. 

По данным СВП (слуховые вызванные потенциалы) отмечаются признаки нарушения функ-

ции слуховых структур на понто-мезенцефальном уровне с обеих сторон. 

МРТ: признаков объемного и очагового поражения головного мозга не выявлено. 

В клинических и биохимических анализах крови и мочи патологических изменений не 
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выявлено. 

Окулист: заднекапсульная  катаракта OS. OD: уплотнение капсулы хрусталика (полиморф-

ное). Глазное дно: умеренный спазм артерий. 

Задание 

1. Сформулируйте предполагаемый диагноз. В чем ценность проведения молекулярноцитоге-

нетической диагностики? 

2. Какие клинические симптомы позволили выставить диагноз в грудном возрасте? 

3. С чем может быть связано развитие катаракты у девочки? 

4. В чем заключается этиопатогенетическая диетотерапия при данном заболевании? 

5. Как будет проводиться вакцинопрофилактика у ребенка. 

 

Задача  № 2  

Мальчик К., 1,5 мес. из Азербайджана  находится на лечении в детском отделении больницы  

в связи с упорной гипербилирубинемией, отмечающейся с рождения. 

Ребенок от 2-й беременности у 22-летней женщины. Отец ребенка является двоюродным бра-

том матери. У родного брата матери отмечается рецидивирующая желтуха. Течение беременности 

на фоне бактериального вагиноза, кольпита, лечение не проводилось. Роды I, в срок, без асфиксии 

с массой при рождении 3700, длиной 53 см, С конца первых суток появилась желтушность кожи, 

которая в динамике нарастала. Максимальный уровень билирубина на   5-е сутки -301 мкмоль/л на 

фоне консервативной терапии. До 10 суток жизни  получал лечение в роддоме (фототерапия в не-

прерывном режиме), затем переведен в детскую больницу в удовлетворительном состоянии. В те-

чение 1 месяца получал лечение в стационаре областн6ой детской больницы. 

За время лечения самочувствие не нарушено, сосет активно, за 1 мес. пребывания в стацио-

наре прибыл 1,5 кг. Неврологический статус без патологии. Кожные покровы ярко желтушные с 

оранжевым оттенком, чистые, сыпи и геморрагических проявлений не отмечалось. Выраженная 

желтушность склер. Тоны сердца ритмичные, ЧСС- 140 в мин. Дыхание пуэрильное, без хрипов, 

ЧД-36 в мин. Живот мягкий не вздут, печень +2 см из-под края реберной дуги. Стул желтый. Моча 

светлая. 

Ребенок постоянно получает фототерапию в режиме 2 на 2. 

Данные проведенного обследования: 

      ОАК в 2 нед жизни: Εr 4,07 ×10¹²/л; Нв-160 г/л; Le-14,2×10⁹/л;  п/я-3%; с/я-25%; л-52%;   

э-2%; СОЭ-1 мм/час. 

      Группа крови ребенка О (I)  Rh (+), 

      Группа крови матери О (I)  Rh (+), 

       Пуповинный билирубин- 31, 9 мкмоль/л 

      Уровень общего билирубина в течение 1-го месяца колебался около 300 мкмоль/л (мин-

245 мкмоль/л; макс-347 мкмоль/л;), при этом доля прямого билирубина не превышала 20 мкмоль/л. 

       АЛТ-27 ЕД/л; АСТ-25,5 ЕД/л 

       Осмотическая стойкость эритроцитов: max-0,40%NaC1 ; min-0,48%NaC1 

       Прямая и непрямая проба Кумбса- отрицательная 

       НBЅ Аg- отрицательный, антиНВ СОR- отрицательный, антиНСV- отрицательный 

       Обследование на TORCН-инфекции - отрицат. 

       Кровь на тиреоидный статус в 3 нед жизни: 

       ТТГ-4,1 ММЕ/мл; Т3-1,59 нг/мл; Т4-141,8 нг/мл 

       Кровь на белок и белковые фракции  в 3 нед жизни: 

       Общий белок-51,1 г/л; Альбумин-62,6%; a1-6,33%; a2-12,9%; β1-8,8%; β2-4,48%. 

       Моча на желчные пигменты-отрицательная 

       ОАМ - желтая, уд. вес-1025; л-2-4 п/зр;  эпителий плоский -5-6 п/зр; 

       Кал на стеркобилин - положительная реакция 

       Копрограмма- без патологии 

УЗИ органов брюшной полости  в возрасте 2 нед. жизни: печень однородная, правая доля-70 

мм; желчный пузырь правильной формы. Однороден, размеры: 5× 41 мм; V=2025 мм³. Поджелудоч-

ная железа: структура однородная, контуры четкие, размеры в N. Селезенка однородная в размерах 



 

 
144 

не увеличена 44×22 мм³. 

Задание 

1.Сформулируйте предположительный  диагноз. 

2.Какие дополнительные методы обследования необходимы для подтверждения диагноза? 

3.Консультации каких специалистов необходимы для подтверждения диагноза? 

4.Сформулируйте принципы лечения данного ребенка. 

5.Каковы патогенетические механизмы развития этого заболевания? 

6.С какими состояниями необходимо дифференцировать данное заболевание? 

7.Прогноз 

 

3) Прием практических навыков 

- Навык сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам 

- Навык выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач 

- Навык методологии формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осу-

ществляющих уход за ребенком, элементов здорового образа жизни 

- Навык организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей 

- Навык организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных забо-

леваний 

- Навык использования алгоритмов для установления группы здоровья ребенка 

- Навык проведения диспансерного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-

инвалидов 

- Навык получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов) 

- Навык владения  методикой первичного осмотра детей 

- Навык владения методикой оценки клинической картины заболевания, результатов лабораторных, 

инструментальных и иных методов исследования 

- Навык владения алгоритмами проведения дифференциального диагноза с другими болезнями и 

постановки диагноза в соответствии с действующей Международной статистической классифика-

цией болезней и проблем, связанных со здоровьем 

- Навык разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания 

- Навык назначения диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии 

с возрастом детей и клинической картины заболевания 

- Навык формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществляющих 

уход за ребенком, приверженности лечению 

- Навык владения алгоритмами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям  

- Навык оценки эффективности и безопасности медикаментозной и немедикаментозной терапии у 

детей 

- Навык владения алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих 

к ограничению их жизнедеятельности 

- Навык  направления детей с  ограничением их жизнедеятельности  в службу ранней помощи; для 

прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, оказывающие паллиа-

тивную медицинскую помощь 

- Навык контроля выполнения индивидуальной программы реабилитации детей-инвалидов, со-

ставленной врачом по медико-социальной экспертизе 

- Навык контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитации длительно и часто бо-

леющих детей, детей с хроническими заболеваниями 

- Навык оценки эффективности и безопасности реабилитации длительно и часто болеющих детей, 

детей с хроническими заболеваниями и детей-инвалидов 

 

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме: 

Подготовка к зачетному занятию 

 

Рекомендуемая литература:  

Основная: 
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3. Наследственные болезни в практике врача-педиатра. Учебное пособие для системы послевузов-

ского образования врачей. Соловьева Г.В., Муратова Н.Г., Вязникова М.Л.Киров: ГБОУ ВПО Ки-
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Федерации, Союз педиатров России, 2016. 
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нения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

4. Клинические рекомендации «Болезнь Гоше у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

5. Клинические рекомендации «Болезнь Помпе». Министерство здравоохранения Российской Федера-

ции, Союз педиатров России, 2017. 

6. Клинические рекомендации «Болезнь «кленового сиропа» у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

7. Клинические рекомендации «Гомоцистинурия у детей». Министерство здравоохранения Российской 

Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

8. Клинические рекомендации «Глутаровая ацидурия тип I у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2017. 

9. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз I типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

10. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз II типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

11. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз III типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

12. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз IV типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

13. Клинические рекомендации «Мукополисахаридоз VI типа у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

14. Клинические рекомендации «Наследственная тирозинемия I типа у детей». Министерство здраво-

охранения Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 

15. Клинические рекомендации «Метилмалоновая ацидурия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

16. Клинические рекомендации «Изовалериановая ацидемия у детей». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2018. 

17.Клинические рекомендации «Кистозный фиброз (муковисцидоз)». Министерство здравоохранения 

Российской Федерации, Союз педиатров России, 2016. 
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«Кировский государственный медицинский университет» 

Министерства здравоохранения Российской Федерации 

 

Кафедра педиатрии 

 

Приложение Б к рабочей программе дисциплины 
 

ОЦЕНОЧНЫЕ СРЕДСТВА 

для проведения текущего контроля и промежуточной аттестации обучающихся 

по дисциплине  

 

«Медицинская генетика детского возраста» 

 
        

Специальность  31.08.19  Педиатрия  

(уровень подготовки кадров высшей квалификации) 

 

1. Перечень компетенций с указанием этапов их формирования в процессе освоения 

образовательной программы 

Код 

компе-

тенции 

Содержание 

компетенции  

Результаты обучения Разделы дис-

циплины, при 

освоении ко-

торых форми-

руется компе-

тенция 

Номер се-

местра, в 

котором 

формиру-

ется компе-

тенция 

Знать 

 

Уметь 

 

Владеть 

УК-1 Готовность к аб-

страктному 

мышлению, ана-

лизу, синтезу. 

Сущность мето-

дов системного 

анализа и си-

стемного син-

теза; понятие 

«абстракция», ее 

типы и значение. 

Выделять и си-

стематизировать 

существенные 

свойства и связи 

предметов, отде-

лять их от част-

ных, не суще-

ственных; анали-

зировать учеб-

ные и професси-

ональные тек-

сты; анализиро-

вать и системати-

зировать любую 

поступающую 

информацию; 

выявлять основ-

ные закономер-

ности изучаемых 

объектов, про-

гнозировать но-

вые неизвестные 

закономерности. 

Навыками сбора, 

обработки ин-

формации по 

учебным и про-

фессиональным 

проблемам; 

навыками вы-

бора методов и 

средств решения 

учебных и про-

фессиональных 

задач. 

Раздел 1. 

Вопросы орга-

низации ме-

дико-генети-

ческой по-

мощи 

Раздел 2. 

Основы гене-

тики человека 

Раздел 3. 

Клиническая 

генетика. Ха-

рактеристика 

наследствен-

ных заболева-

ний 

Раздел 4. 

Лабораторные 

методы диа-

гностики 

наследствен-

ных болезней 

Раздел 5. 

Профилак-

тика наслед-

ственных бо-

лезней 

3 семестр 

 

 

 

 

 

3 семестр 

 

 

4 семестр 

 

 

 

 

 

 

3 семестр 

 

 

 

 

 

3 семестр 

 

 

 

 ПК-1 

 

Готовность к 

осуществлению 

комплекса меро-

приятий, 

направленных 

на сохранение и 

Основные харак-

теристики здоро-

вого образа 

жизни, методы 

его формирова-

ния. 

Проводить сани-

тарно-просвети-

тельную работу 

среди детей и их 

родителей по 

формированию 

Методологией 

формирования у 

детей, их роди-

телей (законных 

представителей) 

и лиц, 

Раздел 1. 

Вопросы орга-

низации ме-

дико-генети-

ческой по-

мощи 

3 семестр 

 

 

 

 

 



 

 
147 

укрепление здо-

ровья и включа-

ющих в себя 

формирование 

здорового об-

раза жизни, пре-

дупреждение 

возникновения и 

(или) распро-

странения забо-

леваний, их ран-

нюю диагно-

стику, выявле-

ние причин и 

условий их воз-

никновения и 

развития, а 

также направ-

ленных на 

устранение 

вредного влия-

ния на здоровье 

человека факто-

ров среды его 

обитания. 

Формы и методы 

санитарно-про-

светительной ра-

боты среди де-

тей, их родите-

лей (законных 

представителей), 

лиц, осуществ-

ляющих уход за 

ребенком, по 

формированию 

элементов здо-

рового образа 

жизни с учетом 

возраста ребенка 

и группы здоро-

вья.  

 

элементов здоро-

вого образа 

жизни. 

Рекомендовать 

оздоровитель-

ные мероприя-

тия детям раз-

личного возраста 

и состояния здо-

ровья.  

Разъяснять де-

тям, их родите-

лям (законным 

представителям) 

и лицам, осу-

ществляющим 

уход за ребен-

ком, элементы и 

правила форми-

рования здоро-

вого образа 

жизни с учетом 

возраста ребенка 

и группы здоро-

вья. 

осуществляю-

щих уход за ре-

бенком, элемен-

тов здорового 

образа жизни. 

 

 

 

 

Раздел 2. 

Основы гене-

тики человека 

Раздел 3. 

Клиническая 

генетика. Ха-

рактеристика 

наследствен-

ных заболева-

ний 

Раздел 5. 

Профилак-

тика наслед-

ственных бо-

лезней 

3 семестр 

 

 

4 семестр 

 

 

 

 

 

 

3 семестр 

 

ПК-2 Готовность к 

проведению 

профилактиче-

ских медицин-

ских осмотров, 

диспансериза-

ции и осуществ-

лению диспан-

серного наблю-

дения за детьми 

и подростками. 

Нормативные 

правовые акты, 

регламентирую-

щие порядок 

проведения ме-

дицинских 

осмотров несо-

вершеннолет-

них, в том числе 

профилактиче-

ских медицин-

ских осмотров, 

прохождения 

диспансериза-

ции, диспансер-

ного наблюде-

ния, медицин-

ской реабилита-

ции. 

Основные прин-

ципы профилак-

тического 

наблюдения за 

детьми с учетом 

возраста ре-

бенка, состояния 

здоровья в соот-

ветствии с дей-

ствующими кли-

ническими реко-

мендациями 

(протоколами 

лечения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов ме-

дицинской по-

мощи. 

Организовывать 

и обеспечивать 

проведение про-

филактических 

медицинских 

осмотров детей с 

учетом их воз-

раста и состоя-

ния здоровья в 

соответствии с 

действующими 

нормативными 

правовыми ак-

тами. 

Определять 

группу здоровья 

ребенка.  

Проводить дис-

пансерное 

наблюдение, 

назначать ле-

чебно-оздорови-

тельные меро-

приятия среди 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями.  

Организовывать 

и контролиро-

вать проведение 

иммунопрофи-

лактики инфек-

ционных заболе-

ваний у детей с 

учетом их воз-

раста, состояния 

здоровья и в со-

ответствии с 

национальным 

Навыками орга-

низации и прове-

дения профилак-

тических меди-

цинских осмот-

ров детей. 

Навыками орга-

низации и мето-

дами контроля 

проведения им-

мунопрофилак-

тики инфекцион-

ных заболева-

ний. 

Алгоритмами 

установления 

группы здоровья 

ребенка.  

Порядком прове-

дения диспан-

серного наблю-

дения детей с 

наследствен-

ными заболева-

ниями и детей-

инвалидов. 

 

Раздел 3. 

Клиническая 

генетика. Ха-

рактеристика 

наследствен-

ных заболева-

ний 

Раздел 5. 

Профилак-

тика наслед-

ственных бо-

лезней 

4 семестр 

 

 

 

 

 

 

 

3 семестр 
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Критерии рас-

пределения де-

тей на группы 

здоровья.  

Лечебно-оздоро-

вительные меро-

приятия среди 

детей с учетом 

группы здоро-

вья, возраста ре-

бенка и диагноза.  

Принципы дис-

пансерного 

наблюдения де-

тей с хрониче-

скими заболева-

ниями, детей-ин-

валидов с учетом 

возраста ребенка 

и диагноза. 

Принципы при-

менения специ-

фической и не-

специфической 

профилактики 

инфекционных 

заболеваний у 

детей, нацио-

нальный кален-

дарь профилак-

тических приви-

вок с учетом воз-

раста ребенка и 

состояния его 

здоровья. 

Медицинские 

показания и про-

тивопоказания к 

применению вак-

цин, возможные 

реакции и ослож-

нения при при-

менении вакцин. 

календарем про-

филактических 

прививок. 

 

ПК-5 Готовность к 

определению у 

пациентов пато-

логических со-

стояний, симп-

томов, синдро-

мов заболева-

ний, нозологи-

ческих форм в 

соответствии с 

Международной 

статистической 

классификацией 

болезней и про-

блем, связанных 

со здоровьем 

Клинические ре-

комендации 

(протоколы ле-

чения), Порядки 

оказания меди-

цинской по-

мощи, стандарты 

медицинской по-

мощи при 

наследственных 

заболеваниях.  

Этиологию, па-

тогенез, клини-

ческую картину 

и особенности 

течения наслед-

ственных забо-

леваний у детей. 

Показания к ис-

пользованию со-

временных 

Устанавливать 

контакт с ребен-

ком, родителями 

(законными 

представите-

лями) и лицами, 

осуществляю-

щими уход за ре-

бенком.  

Получать инфор-

мацию о нали-

чии наследствен-

ных и хрониче-

ских заболева-

ний у ближай-

ших родственни-

ков; о возрасте 

родителей и их 

вредных при-

вычках; о про-

фессиональных 

Навыками полу-

чения информа-

ции от детей и их 

родителей (род-

ственников/опе-

кунов). Методи-

кой первичного 

осмотра детей. 

Методикой 

оценки клиниче-

ской картины за-

болевания, ре-

зультатов лабо-

раторных, ин-

струментальных 

и иных методов 

исследования.  

Алгоритмами 

проведения диф-

ференциального 

диагноза с 

Раздел 3. 

Клиническая 

генетика. Ха-

рактеристика 

наследствен-

ных заболева-

ний 

 

4 семестр 
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методов лабора-

торной и инстру-

ментальной диа-

гностики заболе-

ваний у детей. 

Клиническую 

картину состоя-

ний, требующих 

экстренной и не-

отложной по-

мощи детям. 

Клиническую 

картину болез-

ней и состояний, 

требующих ока-

зания паллиатив-

ной медицин-

ской помощи де-

тям. Междуна-

родную класси-

фикацию болез-

ней и проблем, 

связанных со 

здоровьем. 

вредностях, жи-

лищных усло-

виях, неблаго-

приятных соци-

ально-гигиени-

ческих факто-

рах, воздейству-

ющих на ре-

бенка. Получать 

информацию об 

анамнезе жизни 

ребенка и 

анамнезе заболе-

вания. 

Анализировать и 

интерпретиро-

вать полученную 

информацию от 

детей и их роди-

телей. Прово-

дить и интерпре-

тировать резуль-

таты физикаль-

ного обследова-

ния детей раз-

личного воз-

раста. Обосно-

вывать необхо-

димость и объем 

лабораторного и 

инструменталь-

ного обследова-

ния детей и ин-

терпретировать 

их результаты. 

Обосновывать 

необходимость 

направления де-

тей на консуль-

тацию к специа-

листам и интер-

претировать ре-

зультаты 

осмотра. 

другими болез-

нями и поста-

новки диагноза в 

соответствии с 

действующей 

Международной 

статистической 

классификацией 

болезней и про-

блем, связанных 

со здоровьем. 

 

ПК-6 

 

Готовность к ве-

дению и лече-

нию пациентов, 

нуждающихся в 

оказании педи-

атрической ме-

дицинской по-

мощи. 

Правила получе-

ния доброволь-

ного информи-

рованного согла-

сия родителей 

(законных пред-

ставителей) и де-

тей старше 15 

лет на проведе-

ние лечения. 

Принципы 

назначения ле-

чебного питания 

с учетом воз-

раста ребенка, 

диагноза и кли-

нической кар-

тины болезни; 

современные ме-

тоды 

Составлять план 

лечения, назна-

чать диетотера-

пию, медикамен-

тозную и неме-

дикаментозную 

терапию с уче-

том возраста ре-

бенка, диагноза 

и клинической 

картины болезни 

в соответствии с 

действующими 

клиническими 

рекомендациями 

(протоколами 

лечения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

Навыками разра-

ботки плана ле-

чения детей с 

учетом клиниче-

ской картины за-

болевания. 

Назначением ди-

етотерапии, ме-

дикаментозной и 

немедикаментоз-

ной терапии в со-

ответствии с воз-

растом детей и 

клинической 

картины заболе-

вания.  

Навыками фор-

мирования у де-

тей, их родите-

лей (законных 

Раздел 3. 

Клиническая 

генетика. Ха-

рактеристика 

наследствен-

ных заболева-

ний 

 

4 семестр 
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медикаментоз-

ной  и немедика-

ментозной тера-

пии наслед-

ственных болез-

ней и состояний 

у детей в соот-

ветствии с дей-

ствующими кли-

ническими реко-

мендациями 

(протоколами 

лечения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов ме-

дицинской по-

мощи. Механизм 

действия лекар-

ственных препа-

ратов; медицин-

ские показания и 

противопоказа-

ния к их приме-

нению; осложне-

ния, вызванные 

их применением.  

Принципы и 

правила прове-

дения мероприя-

тий при оказа-

нии медицин-

ской помощи де-

тям при внезап-

ных острых за-

болеваниях и со-

стояниях. 

Принципы и 

правила оказа-

ния паллиатив-

ной медицин-

ской помощи де-

тям. 

стандартов ме-

дицинской по-

мощи. Разъяс-

нять детям, их 

родителям (за-

конным предста-

вителям) и ли-

цам, осуществ-

ляющим уход за 

ребенком, необ-

ходимость и пра-

вила приема ме-

дикаментозных 

средств, прове-

дения немедика-

ментозной тера-

пии. 

Оказывать экс-

тренную и неот-

ложную меди-

цинскую по-

мощь при вне-

запных острых 

заболеваниях и 

состояниях.  

Оказывать пал-

лиативную ме-

дицинскую по-

мощь детям. 

Анализировать 

действие лекар-

ственных препа-

ратов по сово-

купности их 

фармакологиче-

ского воздей-

ствия на орга-

низм ребенка. 

представителей) 

и лиц, осуществ-

ляющих уход за 

ребенком, при-

верженности ле-

чению. 

Алгоритмами 

оказания экс-

тренной и неот-

ложной меди-

цинской по-

мощи. Оценкой 

эффективности и 

безопасности 

медикаментоз-

ной и немедика-

ментозной тера-

пии у детей. 

 

 

 

ПК-8 

 

Готовность к 

применению 

природных ле-

чебных факто-

ров, лекарствен-

ной, немедика-

ментозной тера-

пии и других ме-

тодов у пациен-

тов, нуждаю-

щихся в меди-

цинской реаби-

литации и сана-

торно-курорт-

ном лечении 

Показания для 

направления де-

тей с нарушени-

ями, приводя-

щими к ограни-

чению их жизне-

деятельности, в 

службу ранней 

помощи, в меди-

цинские органи-

зации, оказыва-

ющие паллиа-

тивную меди-

цинскую по-

мощь, в феде-

ральные учре-

ждения медико-

социальной экс-

пертизы. Ме-

тоды контроля 

Направлять де-

тей с нарушени-

ями, приводя-

щими к ограни-

чению их жизне-

деятельности, в 

службу ранней 

помощи, в меди-

цинские органи-

зации, оказыва-

ющие паллиа-

тивную меди-

цинскую по-

мощь детям, в 

федеральные 

учреждения ме-

дико-социальной 

экспертизы. 

Оценивать вы-

полнение 

Алгоритмами 

определения 

нарушений в со-

стоянии здоро-

вья детей, при-

водящих к огра-

ничению их жиз-

недеятельности. 

Порядками 

направления де-

тей с  ограниче-

нием их 

жизнедеятельно-

сти, в службу 

ранней помощи; 

для прохожде-

ния медико-со-

циальной экс-

пертизы; в меди-

цинские 

Раздел 3. 

Клиническая 

генетика. Ха-

рактеристика 

наследствен-

ных заболева-

ний 

 

4 семестр 

 

 

 

 

 



 

 
151 

выполнения ин-

дивидуальной 

программы реа-

билитации ре-

бенка-инвалида, 

составленной 

врачом по ме-

дико-социальной 

экспертизе. 

Мероприятия по 

реабилитации  

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями, детей-ин-

валидов. Меди-

цинские показа-

ния и противо-

показания к про-

ведению реаби-

литационных 

мероприятий. 

Перечень вра-

чей-специали-

стов, участвую-

щих в проведе-

нии реабилита-

ционных меро-

приятий.   

Медицинские 

показания и про-

тивопоказания к 

назначению са-

наторно-курорт-

ного лечения. 

 

индивидуальной 

программы реа-

билитации ре-

бенка-инвалида, 

составленной 

врачом по ме-

дико-социальной 

экспертизе.  

Определять ме-

дицинские пока-

зания и противо-

показания, вра-

чей-специали-

стов для прове-

дения реабили-

тационных меро-

приятий среди  

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями и детей-

инвалидов в со-

ответствии с 

действующими 

клиническими 

рекомендациями 

(протоколами 

лечения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов и ме-

дицинской по-

мощи. 

Контролировать 

выполнение и 

оценивать эф-

фективность и 

безопасность ре-

абилитационных 

мероприятий. 

организации, 

оказывающие 

паллиативную 

медицинскую 

помощь. 

Навыками кон-

троля выполне-

ния индивиду-

альной про-

граммы реабили-

тации детей-ин-

валидов, состав-

ленной врачом 

по медико-соци-

альной экспер-

тизе. 

Навыками кон-

троля выполне-

ния медицин-

ских мероприя-

тий по реабили-

тации длительно 

и часто болею-

щих детей, детей 

с хроническими 

заболеваниями. 

Оценкой эффек-

тивности и без-

опасности  реа-

билитации дли-

тельно и часто 

болеющих де-

тей, детей с хро-

ническими забо-

леваниями и де-

тей-инвалидов. 

 

2. Показатели и критерии оценивания компетенций на различных этапах их формиро-

вания, описание шкал оценивания 

Показатели 

оценивания 

Критерии и шкалы оценивания Оценочное сред-

ство 

не зачтено зачтено зачтено зачтено для те-

кущего 

кон-

троля 

для про-

межуточ-

ной атте-

стации 

УК-1 

Знать Не знает сущ-

ность методов 

системного ана-

лиза и систем-

ного синтеза; по-

нятие «абстрак-

ция», ее типы и 

значение. 

Не в полном объ-

еме знает сущ-

ность методов 

системного ана-

лиза и систем-

ного синтеза; по-

нятие «абстрак-

ция», ее типы и 

значение, допус-

кает существен-

ные ошибки 

Знает сущность 

методов систем-

ного анализа и 

системного син-

теза; понятия 

«абстракция», ее 

типов и значе-

ния, допускает 

ошибки. 

Знает сущность 

методов систем-

ного анализа и 

системного син-

теза; понятие 

«абстракция», ее 

типы и значение. 

Ситуа-

ционные 

задачи 

Собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам 
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Уметь Не умеет выде-

лять и системати-

зировать суще-

ственные свой-

ства и связи 

предметов, отде-

лять их от част-

ных, не суще-

ственных; анали-

зировать учеб-

ные и професси-

ональные тек-

сты; анализиро-

вать и системати-

зировать любую 

поступающую 

информацию; 

выявлять основ-

ные закономер-

ности изучаемых 

объектов, про-

гнозировать но-

вые неизвестные 

закономерности. 

Частично осво-

ено умение выде-

лять и системати-

зировать суще-

ственные свой-

ства и связи 

предметов, отде-

лять их от част-

ных, не суще-

ственных; анали-

зировать учеб-

ные и професси-

ональные тек-

сты; анализиро-

вать и системати-

зировать любую 

поступающую 

информацию; 

выявлять основ-

ные закономер-

ности изучаемых 

объектов, про-

гнозировать но-

вые неизвестные 

закономерности. 

Правильно ис-

пользует умение 

выделять и си-

стематизировать 

существенные 

свойства и связи 

предметов, отде-

лять их от част-

ных, не суще-

ственных; анали-

зировать учеб-

ные и професси-

ональные тек-

сты; анализиро-

вать и системати-

зировать любую 

поступающую 

информацию; 

выявлять основ-

ные закономер-

ности изучаемых 

объектов, про-

гнозировать но-

вые неизвестные 

закономерности, 

допускает 

ошибки 

Самостоятельно 

использует уме-

ние выделять и 

систематизиро-

вать существен-

ные свойства и 

связи предметов, 

отделять их от 

частных, не су-

щественных; 

анализировать 

учебные и про-

фессиональные 

тексты; анализи-

ровать и система-

тизировать лю-

бую поступаю-

щую информа-

цию; выявлять 

основные зако-

номерности изу-

чаемых объек-

тов, прогнозиро-

вать новые неиз-

вестные законо-

мерности. 

Ситуа-

ционные 

задачи 

Собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам 

Владеть Не владеет навы-

ками сбора, обра-

ботки информа-

ции по учебным 

и профессио-

нальным пробле-

мам; навыками 

выбора методов 

и средств реше-

ния учебных и 

профессиональ-

ных задач. 

Не полностью 

владеет навы-

ками сбора, обра-

ботки информа-

ции по учебным 

и профессио-

нальным пробле-

мам; навыками 

выбора методов 

и средств реше-

ния учебных и 

профессиональ-

ных задач. 

Способен ис-

пользовать 

навыки сбора, 

обработки ин-

формации по 

учебным и про-

фессиональным 

проблемам; 

навыки выбора 

методов и 

средств решения 

учебных и про-

фессиональных 

задач. 

Владеет навы-

ками сбора, обра-

ботки информа-

ции по учебным 

и профессио-

нальным пробле-

мам; выбора ме-

тодов и средств 

решения учеб-

ных и професси-

ональных задач. 

Ситуа-

ционные 

задачи 

Собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам 

ПК-1 

Знать Не знает основ-

ные характери-

стики здорового 

образа жизни, 

форм и методов 

его формирова-

ния;  

основных прин-

ципов рацио-

нального сбалан-

сированного пи-

тания детей раз-

личных возраст-

ных групп; 

принципов и по-

рядка примене-

ния специфиче-

ской и неспеци-

фической профи-

лактики инфек-

ционных заболе-

ваний у детей; 

Не в полном объ-

еме знает основ-

ные характери-

стики здорового 

образа жизни, 

форм и методов 

его формирова-

ния;  

основных прин-

ципов рацио-

нального сбалан-

сированного пи-

тания детей раз-

личных возраст-

ных групп; 

принципов и по-

рядка примене-

ния специфиче-

ской и неспеци-

фической профи-

лактики инфек-

ционных 

Знает сущность 

методов основ-

ных характери-

стик здорового 

образа жизни, 

форм и методов 

его формирова-

ния;  

основных прин-

ципов рацио-

нального сбалан-

сированного пи-

тания детей раз-

личных возраст-

ных групп; 

принципов и по-

рядка примене-

ния специфиче-

ской и неспеци-

фической профи-

лактики инфек-

ционных 

Знает сущность 

методов основ-

ных характери-

стик здорового 

образа жизни, 

форм и методов 

его формирова-

ния;  

основных прин-

ципов рацио-

нального сбалан-

сированного пи-

тания детей раз-

личных возраст-

ных групп; 

принципов и по-

рядка примене-

ния специфиче-

ской и неспеци-

фической профи-

лактики инфек-

ционных 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 
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национального 

календаря про-

филактических 

прививок и про-

филактических 

прививок по эпи-

демическим по-

казаниям; 

правил проведе-

ния противоэпи-

демических ме-

роприятий в слу-

чае возникнове-

ния очага инфек-

ции. 

заболеваний у 

детей; нацио-

нального кален-

даря профилак-

тических приви-

вок и профилак-

тических приви-

вок по эпидеми-

ческим показа-

ниям; 

правил проведе-

ния противоэпи-

демических ме-

роприятий в слу-

чае возникнове-

ния очага инфек-

ции. 
 

заболеваний у 

детей; нацио-

нального кален-

даря профилак-

тических приви-

вок и профилак-

тических приви-

вок по эпидеми-

ческим показа-

ниям; 

правил проведе-

ния противоэпи-

демических ме-

роприятий в слу-

чае возникнове-

ния очага инфек-

ции, допускает 

ошибки. 

заболеваний у 

детей; нацио-

нального кален-

даря профилак-

тических приви-

вок и профилак-

тических приви-

вок по эпидеми-

ческим показа-

ниям; 

правил проведе-

ния противоэпи-

демических ме-

роприятий в слу-

чае возникнове-

ния очага инфек-

ции. 

Уметь Не умеет прово-

дить санитарно-

просветитель-

ную работу по 

формированию 

элементов здоро-

вого образа 

жизни с учетом 

возраста ребенка 

и группы здоро-

вья; 

разъяснять пра-

вила рациональ-

ного сбалансиро-

ванного питания 

детей различных 

возрастных 

групп, пользу 

грудного вскарм-

ливания; 

организовывать 

и контролиро-

вать проведение 

иммунопрофи-

лактики 

инфекционных 

заболеваний у 

детей с учетом их 

возраста, состоя-

ния здоровья  и в 

соответствии с 

национальным 

календарем про-

филактических 

прививок; 

проводить проти-

воэпидемические 

мероприятия в 

случае возникно-

вения очага ин-

фекции. 

 

Частично осво-

ено умение про-

водить сани-

тарно-просвети-

тельную работу 

по формирова-

нию элементов 

здорового образа 

жизни с учетом 

возраста ребенка 

и группы здоро-

вья; 

разъяснять пра-

вила рациональ-

ного сбалансиро-

ванного питания 

детей различных 

возрастных 

групп, пользу 

грудного вскарм-

ливания; 

организовывать 

и контролиро-

вать проведение 

иммунопрофи-

лактики 

инфекционных 

заболеваний у 

детей с учетом их 

возраста, состоя-

ния здоровья  и в 

соответствии с 

национальным 

календарем про-

филактических 

прививок; 

проводить проти-

воэпидемические 

мероприятия в 

случае возникно-

вения очага ин-

фекции. 

 

Правильно ис-

пользует умение 

проводить сани-

тарно-просвети-

тельную работу 

по формирова-

нию элементов 

здорового образа 

жизни с учетом 

возраста ребенка 

и группы здоро-

вья; 

разъяснять пра-

вила рациональ-

ного сбалансиро-

ванного питания 

детей различных 

возрастных 

групп, пользу 

грудного вскарм-

ливания; 

организовывать 

и контролиро-

вать проведение 

иммунопрофи-

лактикиинфек-

ционных заболе-

ваний у детей с 

учетом их воз-

раста, состояния 

здоровья  и в со-

ответствии с 

национальным 

календарем про-

филактических 

прививок; 

проводить проти-

воэпидемические 

мероприятия в 

случае возникно-

вения очага ин-

фекции. 

 

 

Самостоятельно 

использует уме-

ние проводить 

проводить сани-

тарно-просвети-

тельную работу 

по формирова-

нию элементов 

здорового образа 

жизни с учетом 

возраста ребенка 

и группы здоро-

вья; 

разъяснять пра-

вила рациональ-

ного сбалансиро-

ванного питания 

детей различных 

возрастных 

групп, пользу 

грудного вскарм-

ливания; 

организовывать 

и контролиро-

вать проведение 

иммунопрофи-

лактики 

инфекционных 

заболеваний у 

детей с учетом их 

возраста, состоя-

ния здоровья  и в 

соответствии с 

национальным 

календарем про-

филактических 

прививок; 

проводить проти-

воэпидемические 

мероприятия в 

случае возникно-

вения очага ин-

фекции. 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 
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Владеть Не владеет навы-

ками по проведе-

нию санитарно-

просветительной 

работы  по фор-

мированию у де-

тей, их родите-

лей (законных 

представителей) 

элементов здоро-

вого образа 

жизни; 

по формирова-

нию привержен-

ности матерей к 

грудному 

вскармливанию;  

по организации  

и контролю про-

ведения иммуно-

профилактики 

инфекционных 

заболеваний у 

детей; 

по организации 

противоэпидеми-

ческих (профи-

лактических) ме-

роприятий в слу-

чае возникнове-

ния очагаинфек-

ции. 

 

 
 

Не полностью 

владеет навы-

ками по проведе-

нию санитарно-

просветительной 

работы  по фор-

мированию у де-

тей, их родите-

лей (законных 

представителей) 

элементов здоро-

вого образа 

жизни; 

по формирова-

нию привержен-

ности матерей к 

грудному 

вскармливанию;  

по организации  

и контролю про-

ведения иммуно-

профилактики 

инфекционных 

заболеваний у 

детей; 

по организации 

противоэпидеми-

ческих (профи-

лактических) ме-

роприятий в слу-

чае возникнове-

ния очагаинфек-

ции. 

 
 

В целом успеш-

ное, но содержа-

щее отдельные 

пробелы приме-

нение навыков 

по проведению 

санитарно-про-

светительной ра-

боты  по форми-

рованию у детей, 

их родителей (за-

конных предста-

вителей) элемен-

тов здорового об-

раза жизни; 

по формирова-

нию привержен-

ности матерей к 

грудному 

вскармливанию;  

по организации  

и контролю про-

ведения иммуно-

профилактики 

инфекционных 

заболеваний у 

детей; 

по организации 

противоэпидеми-

ческих (профи-

лактических) ме-

роприятий в слу-

чае возникнове-

ния очага инфек-

ции. 

Успешное и си-

стематическое 

применение 

навыков по про-

ведению сани-

тарно-просвети-

тельной работы  

по формирова-

нию у детей, их 

родителей (за-

конных предста-

вителей) элемен-

тов здорового об-

раза жизни; 

по формирова-

нию привержен-

ности матерей к 

грудному 

вскармливанию;  

по организации  

и контролю про-

ведения иммуно-

профилактики 

инфекционных 

заболеваний у 

детей; 

по организации 

противоэпидеми-

ческих (профи-

лактических) ме-

роприятий в слу-

чае возникнове-

ния очагаинфек-

ции. 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 

ПК-2 

Знать Не знает норма-

тивно-правовых 

актов, регламен-

тирующих поря-

док проведения-

медицинских 

осмотров несо-

вершеннолетних, 

в том числе про-

филактических 

медицинских 

осмотров, в связи 

с занятиями фи-

зической культу-

рой и спортом, 

прохождения 

диспансериза-

ции, диспансер-

ного наблюде-

ния, медицин-

ской реабилита-

ции; 

основных прин-

ципов профилак-

тического 

наблюдения за 

детьми с учетом 

Не в полном объ-

еме знает норма-

тивно-правовых 

актов, регламен-

тирующих поря-

док проведения-

медицинских 

осмотров несо-

вершеннолетних, 

в том числе про-

филактических 

медицинских 

осмотров, в связи 

с занятиями фи-

зической культу-

рой и спортом, 

прохождения 

диспансериза-

ции, диспансер-

ного наблюде-

ния, медицин-

ской реабилита-

ции; 

основных прин-

ципов профилак-

тического 

наблюдения за 

Знает сущность 

методов норма-

тивно-правовых 

актов, регламен-

тирующих поря-

док проведения-

медицинских 

осмотров несо-

вершеннолетних, 

в том числе про-

филактических 

медицинских 

осмотров, в связи 

с занятиями фи-

зической культу-

рой и спортом, 

прохождения 

диспансериза-

ции, диспансер-

ного наблюде-

ния, медицин-

ской реабилита-

ции; 

основных прин-

ципов профилак-

тического 

наблюдения за 

Знает сущность 

методов норма-

тивно-правовых 

актов, регламен-

тирующих поря-

док проведения-

медицинских 

осмотров несо-

вершеннолетних, 

в том числе про-

филактических 

медицинских 

осмотров, в связи 

с занятиями фи-

зической культу-

рой и спортом, 

прохождения 

диспансериза-

ции, диспансер-

ного наблюде-

ния, медицин-

ской реабилита-

ции; 

основных прин-

ципов профилак-

тического 

наблюдения за 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 
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возраста ребенка 

и состояния здо-

ровья; 

критериев рас-

пределения де-

тей на группы 

здоровья; 

лечебно-оздо-

рови-тельных 

мероприятий 

среди детей с 

учетом группы 

здоровья, воз-

раста ребенка и 

диагноза; 

принципов дис-

пансерного 

наблюдения дли-

тельно и часто 

болеющих детей 

и детей с хрони-

ческими заболе-

ваниями, детей-

инвалидов.  

детьми с учетом 

возраста ребенка 

и состояния здо-

ровья; 

критериев рас-

пределения де-

тей на группы 

здоровья; 

лечебно-оздо-

рови-тельных 

мероприятий 

среди детей с 

учетом группы 

здоровья, воз-

раста ребенка и 

диагноза; 

принципов дис-

пансерного 

наблюдения дли-

тельно и часто 

болеющих детей 

и детей с хрони-

ческими заболе-

ваниями, детей-

инвалидов. 

детьми с учетом 

возраста ребенка 

и состояния здо-

ровья; 

критериев рас-

пределения де-

тей на группы 

здоровья; 

лечебно-оздо-

рови-тельных 

мероприятий 

среди детей с 

учетом группы 

здоровья, воз-

раста ребенка и 

диагноза; 

принципов дис-

пансерного 

наблюдения дли-

тельно и часто 

болеющих детей 

и детей с хрони-

ческими заболе-

ваниями, детей-

инвалидов, до-

пускает ошибки. 

детьми с учетом 

возраста ребенка 

и состояния здо-

ровья; 

критериев рас-

пределения де-

тей на группы 

здоровья; 

лечебно-оздо-

рови-тельных 

мероприятий 

среди детей с 

учетом группы 

здоровья, воз-

раста ребенка и 

диагноза; 

принципов дис-

пансерного 

наблюдения дли-

тельно и часто 

болеющих детей 

и детей с хрони-

ческими заболе-

ваниями, детей-

инвалидов. 

Уметь Не умеет прово-

дить профилак-

тические меди-

цинские осмотры 

несовершенно-

летних в соответ-

ствии с действу-

ющими норма-

тивными и пра-

вовыми актами; 

определять 

группу здоровья 

ребенка и группу 

здоровья для за-

нятия физиче-

ской культурой; 

назначать ле-

чебно-оздорови-

тельные меро-

приятия детям с 

учетом возраста 

ребенка, группы 

здоровья и фак-

торов риска и  

контролировать 

их соблюдение; 

проводить дис-

пансерное 

наблюдение, 

назначать ле-

чебно-оздорови-

тельные меро-

приятия среди 

длительно и ча-

сто болеющих 

детей, детей с 

хроническими 

заболеваниями и 

Частично осво-

ено умение орга-

низовывать и 

обеспечивать 

проведение про-

филактических 

медицинских 

осмотров несо-

вершеннолетних 

в соответствии с 

действующими 

нормативными и 

правовыми ак-

тами; 

определять 

группу здоровья 

ребенка и группу 

здоровья для за-

нятия физиче-

ской культурой; 

назначать ле-

чебно-оздорови-

тельные меро-

приятия детям с 

учетом возраста 

ребенка, группы 

здоровья и фак-

торов риска и  

контролировать 

их соблюдение; 

проводить дис-

пансерное 

наблюдение, 

назначать ле-

чебно-оздорови-

тельные меро-

приятия среди 

длительно и 

Правильно ис-

пользует умение 

организовывать 

и обеспечивать 

проведение про-

филактических 

медицинских 

осмотров несо-

вершеннолетних 

в соответствии с 

действующими 

нормативными и 

правовыми ак-

тами; 

определять 

группу здоровья 

ребенка и группу 

здоровья для за-

нятия физиче-

ской культурой; 

назначать ле-

чебно-оздорови-

тельные меро-

приятия детям с 

учетом возраста 

ребенка, группы 

здоровья и фак-

торов риска и  

контролировать 

их соблюдение; 

проводить дис-

пансерное 

наблюдение, 

назначать ле-

чебно-оздорови-

тельные меро-

приятия среди 

длительно и 

Самостоятельно 

использует уме-

ние организовы-

вать и обеспечи-

вать проведение 

профилактиче-

ских медицин-

ских осмотров 

несовершенно-

летних в соответ-

ствии с действу-

ющими норма-

тивными и пра-

вовыми актами; 

определять 

группу здоровья 

ребенка и группу 

здоровья для за-

нятия физиче-

ской культурой; 

назначать ле-

чебно-оздорови-

тельные меро-

приятия детям с 

учетом возраста 

ребенка, группы 

здоровья и фак-

торов риска и  

контролировать 

их соблюдение; 

проводить дис-

пансерное 

наблюдение, 

назначать ле-

чебно-оздорови-

тельные меро-

приятия среди 

длительно и 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 



 

 
156 

отклонениями в 

состоянии здоро-

вья, детей-инва-

лидов с учетом 

их возраста и ди-

агноза. 

часто болеющих 

детей, детей с 

хроническими 

заболеваниями и 

отклонениями в 

состоянии здоро-

вья, детей-инва-

лидов с учетом 

их возраста и ди-

агноза. 

часто болеющих 

детей, детей с 

хроническими 

заболеваниями и 

отклонениями в 

состоянии здоро-

вья, детей-инва-

лидов с учетом 

их возраста и ди-

агноза. 

часто болеющих 

детей, детей с 

хроническими 

заболеваниями 

иотклонениями в 

состоянии здоро-

вья, детей-инва-

лидов с учетом 

их возраста и ди-

агноза. 

Владеть Не владеет навы-

ками организа-

ции и проведе-

ния профилакти-

ческих медицин-

ских осмотров 

несовершенно-

летних; 

установления 

группы здоровья 

ребенка, меди-

цинской группы 

здоровья  для за-

нятия физиче-

ской культурой в 

образовательных 

организациях; 

проведения дис-

пансерного 

наблюдения и 

назначения ле-

чебно-оздорови-

тельных меро-

приятий в отно-

шении длительно 

и часто болею-

щих детей, детей 

с хроническими 

заболеваниями и 

отклонениями в 

состоянии здоро-

вья,  детей-инва-

лидов. 

  

 

Не полностью 

владеет навы-

ками организа-

ции и проведе-

ния профилакти-

ческих медицин-

ских осмотров 

несовершенно-

летних; 

установления 

группы здоровья 

ребенка, меди-

цинской группы 

здоровья  для за-

нятия физиче-

ской культурой в 

образовательных 

организациях; 

проведения дис-

пансерного 

наблюдения и 

назначения ле-

чебно-оздорови-

тельных меро-

приятий в отно-

шении длительно 

и часто болею-

щих детей, детей 

с хроническими 

заболеваниями и 

отклонениями в 

состоянии здоро-

вья,  детей-инва-

лидов. 

  

 

В целом успеш-

ное, но содержа-

щее отдельные 

пробелы приме-

нение навыков 

организации и 

проведения про-

филактических 

медицинских 

осмотров несо-

вершеннолетних; 

установления 

группы здоровья 

ребенка, меди-

цинской группы 

здоровья  для за-

нятия физиче-

ской культурой в 

образовательных 

организациях; 

проведения дис-

пансерного 

наблюдения и 

назначения ле-

чебно-оздорови-

тельных меро-

приятий в отно-

шении длительно 

и часто болею-

щих детей, детей 

с хроническими 

заболеваниями и 

отклонениями в 

состоянии здоро-

вья,  детей-инва-

лидов. 

Успешное и си-

стематическое 

применение 

навыков органи-

зации и проведе-

ния профилакти-

ческих медицин-

ских осмотров 

несовершенно-

летних; 

установления 

группы здоровья 

ребенка, меди-

цинской группы 

здоровья  для за-

нятия физиче-

ской культурой в 

образовательных 

организациях; 

проведения дис-

пансерного 

наблюдения и 

назначения ле-

чебно-оздорови-

тельных меро-

приятий в отно-

шении длительно 

и часто болею-

щих детей, детей 

с хроническими 

заболеваниями и 

отклонениями в 

состоянии здоро-

вья,  детей-инва-

лидов. 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 

ПК-5 

Знать Не знает клини-

ческие рекомен-

дации (прото-

колы лечения), 

Порядки оказа-

ния медицин-

ской помощи, 

стандарты меди-

цинской помощи 

при наследствен-

ных заболева-

ниях.  

Этиологию, па-

тогенез, клини-

ческую картину 

и особенности 

Не в полном 

объеме знает 

клинические ре-

комендации 

(протоколы лече-

ния), Порядки 

оказания меди-

цинской по-

мощи, стандарты 

медицинской по-

мощи при 

наследственных 

заболеваниях.  

Этиологию, па-

тогенез, клини-

ческую картину 

Знает клиниче-

ские рекоменда-

ции (протоколы 

лечения), По-

рядки оказания 

медицинской по-

мощи, стандарты 

медицинской по-

мощи при 

наследственных 

заболеваниях.  

Этиологию, па-

тогенез, клини-

ческую картину 

и особенности 

течения 

Знает  Клиниче-

ские рекоменда-

ции (протоколы 

лечения), По-

рядки оказания 

медицинской по-

мощи, стандарты 

медицинской по-

мощи при 

наследственных 

заболеваниях.  

Этиологию, па-

тогенез, клини-

ческую картину 

и особенности 

течения 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 
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течения наслед-

ственных заболе-

ваний у детей. 

Показания к ис-

пользованию со-

временных мето-

дов лаборатор-

ной и инстру-

ментальной диа-

гностики заболе-

ваний у детей. 

Клиническую 

картину состоя-

ний, требующих 

экстренной и не-

отложной по-

мощи детям. 

Клиническую 

картину болез-

ней и состояний, 

требующих ока-

зания паллиатив-

ной медицин-

ской помощи де-

тям. Междуна-

родную класси-

фикацию болез-

ней и проблем, 

связанных со 

здоровьем. 

и особенности 

течения наслед-

ственных заболе-

ваний у детей. 

Показания к ис-

пользованию со-

временных мето-

дов лаборатор-

ной и инстру-

ментальной диа-

гностики заболе-

ваний у детей. 

Клиническую 

картину состоя-

ний, требующих 

экстренной и не-

отложной по-

мощи детям. 

Клиническую 

картину болез-

ней и состояний, 

требующих ока-

зания паллиатив-

ной медицин-

ской помощи де-

тям. Междуна-

родную класси-

фикацию болез-

ней и проблем, 

связанных со 

здоровьем. 

наследственных 

заболеваний у 

детей. Показания 

к использованию 

современных ме-

тодов лаборатор-

ной и инстру-

ментальной диа-

гностики заболе-

ваний у детей. 

Клиническую 

картину состоя-

ний, требующих 

экстренной и не-

отложной по-

мощи детям. 

Клиническую 

картину болез-

ней и состояний, 

требующих ока-

зания паллиатив-

ной медицин-

ской помощи де-

тям. Междуна-

родную класси-

фикацию болез-

ней и проблем, 

связанных со 

здоровьем, до-

пускает ошибки. 

наследственных 

заболеваний у 

детей. Показания 

к использованию 

современных ме-

тодов лаборатор-

ной и инстру-

ментальной диа-

гностики заболе-

ваний у детей. 

Клиническую 

картину состоя-

ний, требующих 

экстренной и не-

отложной по-

мощи детям. 

Клиническую 

картину болез-

ней и состояний, 

требующих ока-

зания паллиатив-

ной медицин-

ской помощи де-

тям. Междуна-

родную класси-

фикацию болез-

ней и проблем, 

связанных со 

здоровьем. 

Уметь Не умеет уста-

навливать кон-

такт с ребенком, 

родителями (за-

конными пред-

ставителями) и 

лицами, осу-

ществляющими 

уход за ребен-

ком.  

Получать инфор-

мацию о нали-

чии наследствен-

ных и хрониче-

ских заболева-

ний у ближай-

ших родственни-

ков; о возрасте 

родителей и их 

вредных привыч-

ках; о професси-

ональных вред-

ностях, жилищ-

ных условиях, 

неблагоприят-

ных социально-

гигиенических 

факторах, воз-

действующих на 

ребенка. Полу-

чать информа-

цию об анамнезе 

жизни ребенка и 

Частично осво-

ено умение уста-

навливать кон-

такт с ребенком, 

родителями (за-

конными пред-

ставителями) и 

лицами, осу-

ществляющими 

уход за ребен-

ком.  

Получать инфор-

мацию о нали-

чии наследствен-

ных и хрониче-

ских заболева-

ний у ближай-

ших родственни-

ков; о возрасте 

родителей и их 

вредных привыч-

ках; о професси-

ональных вред-

ностях, жилищ-

ных условиях, 

неблагоприят-

ных социально-

гигиенических 

факторах, воз-

действующих на 

ребенка. Полу-

чать информа-

цию об анамнезе 

Правильно ис-

пользует умение 

устанавливать 

контакт с ребен-

ком, родителями 

(законными 

представите-

лями) и лицами, 

осуществляю-

щими уход за ре-

бенком.  

Получать инфор-

мацию о нали-

чии наследствен-

ных и хрониче-

ских заболева-

ний у ближай-

ших родственни-

ков; о возрасте 

родителей и их 

вредных привыч-

ках; о професси-

ональных вред-

ностях, жилищ-

ных условиях, 

неблагоприят-

ных социально-

гигиенических 

факторах, воз-

действующих на 

ребенка. Полу-

чать информа-

цию об анамнезе 

Самостоятельно 

использует уме-

ние  устанавли-

вать контакт с 

ребенком, роди-

телями (закон-

ными представи-

телями) и ли-

цами, осуществ-

ляющими уход 

за ребенком.  

Получать инфор-

мацию о нали-

чии наследствен-

ных и хрониче-

ских заболева-

ний у ближай-

ших родственни-

ков; о возрасте 

родителей и их 

вредных привыч-

ках; о професси-

ональных вред-

ностях, жилищ-

ных условиях, 

неблагоприят-

ных социально-

гигиенических 

факторах, воз-

действующих на 

ребенка. Полу-

чать информа-

цию об анамнезе 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 
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анамнезе заболе-

вания. 

Анализировать и 

интерпретиро-

вать полученную 

информацию от 

детей и их роди-

телей. Проводить 

и интерпретиро-

вать результаты 

физикального 

обследования де-

тей различного 

возраста. Обос-

новывать необ-

ходимость и 

объем лабора-

торного и ин-

струментального 

обследования де-

тей и интерпре-

тировать их ре-

зультаты. Обос-

новывать необ-

ходимость 

направления де-

тей на консульта-

цию к специали-

стам и интерпре-

тировать резуль-

таты осмотра 

жизни ребенка и 

анамнезе заболе-

вания. 

Анализировать и 

интерпретиро-

вать полученную 

информацию от 

детей и их роди-

телей. Проводить 

и интерпретиро-

вать результаты 

физикального 

обследования де-

тей различного 

возраста. Обос-

новывать необ-

ходимость и 

объем лабора-

торного и ин-

струментального 

обследования де-

тей и интерпре-

тировать их ре-

зультаты. Обос-

новывать необ-

ходимость 

направления де-

тей на консульта-

цию к специали-

стам и интерпре-

тировать резуль-

таты осмотра 

жизни ребенка и 

анамнезе заболе-

вания. 

Анализировать и 

интерпретиро-

вать полученную 

информацию от 

детей и их роди-

телей. Проводить 

и интерпретиро-

вать результаты 

физикального 

обследования де-

тей различного 

возраста. Обос-

новывать необ-

ходимость и 

объем лабора-

торного и ин-

струментального 

обследования де-

тей и интерпре-

тировать их ре-

зультаты. Обос-

новывать необ-

ходимость 

направления де-

тей на консульта-

цию к специали-

стам и интерпре-

тировать резуль-

таты осмотра. 

жизни ребенка и 

анамнезе заболе-

вания. 

Анализировать и 

интерпретиро-

вать полученную 

информацию от 

детей и их роди-

телей. Проводить 

и интерпретиро-

вать результаты 

физикального 

обследования де-

тей различного 

возраста. Обос-

новывать необ-

ходимость и 

объем лабора-

торного и ин-

струментального 

обследования де-

тей и интерпре-

тировать их ре-

зультаты. Обос-

новывать необ-

ходимость 

направления де-

тей на консульта-

цию к специали-

стам и интерпре-

тировать резуль-

таты осмотра 

Владеть Не владеет навы-

ками получения 

информации от 

детей и их роди-

телей (родствен-

ников/опекунов). 

Методикой пер-

вичного осмотра 

детей. 

Методикой 

оценки клиниче-

ской картины за-

болевания, ре-

зультатов лабо-

раторных, ин-

струментальных 

и иных методов 

исследования.  

Алгоритмами 

проведения диф-

ференциального 

диагноза с дру-

гими болезнями 

и постановки ди-

агноза в соответ-

ствии с действу-

ющей Междуна-

родной статисти-

ческой класси-

фикацией болез-

ней и проблем, 

Не полностью 

владеет навы-

ками получения 

информации от 

детей и их роди-

телей (родствен-

ников/опекунов). 

Методикой пер-

вичного осмотра 

детей. 

Методикой 

оценки клиниче-

ской картины за-

болевания, ре-

зультатов лабо-

раторных, ин-

струментальных 

и иных методов 

исследования.  

Алгоритмами 

проведения диф-

ференциального 

диагноза с дру-

гими болезнями 

и постановки ди-

агноза в соответ-

ствии с действу-

ющей Междуна-

родной статисти-

ческой класси-

фикацией болез-

ней и проблем, 

В целом успеш-

ное, но содержа-

щее отдельные 

пробелы приме-

нение навыков  

получения ин-

формации от де-

тей и их родите-

лей (родственни-

ков/опекунов). 

Методикой пер-

вичного осмотра 

детей. 

Методикой 

оценки клиниче-

ской картины за-

болевания, ре-

зультатов лабо-

раторных, ин-

струментальных 

и иных методов 

исследования.  

Алгоритмами 

проведения диф-

ференциального 

диагноза с дру-

гими болезнями 

и постановки ди-

агноза в соответ-

ствии с действу-

ющей Междуна-

родной 

Не владеет навы-

ками получения 

информации от 

детей и их роди-

телей (родствен-

ников/опекунов). 

Методикой пер-

вичного осмотра 

детей. 

Методикой 

оценки клиниче-

ской картины за-

болевания, ре-

зультатов лабо-

раторных, ин-

струментальных 

и иных методов 

исследования.  

Алгоритмами 

проведения диф-

ференциального 

диагноза с дру-

гими болезнями 

и постановки ди-

агноза в соответ-

ствии с действу-

ющей Междуна-

родной статисти-

ческой класси-

фикацией болез-

ней и проблем, 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 
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связанных со 

здоровьем. 

 

связанных со 

здоровьем. 

 

статистической 

классификацией 

болезней и про-

блем, связанных 

со здоровьем. 

связанных со 

здоровьем. 

 

ПК-6 

Знать Не знает правила 

получения доб-

ровольного ин-

формированного 

согласия родите-

лей (законных 

представителей) 

и детей старше 

15 лет на прове-

дение лечения; 

современных ме-

тодов медика-

ментозной и не-

медикаментоз-

ной терапии бо-

лезней и состоя-

ний у детей в со-

ответствии с дей-

ствующими кли-

ническимиреко-

мендациями 

(протоколами ле-

чения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов меди-

цинской по-

мощи; меха-

низма действия 

лекарственных 

препаратов, ме-

дицинских пока-

заний и противо-

показаний к их 

применению; 

осложнений, вы-

званных их при-

менением; 

алгоритмов ока-

зания экстренной 

и неотложной 

медицинской по-

мощи; 

принципов и пра-

вил оказания 

паллиативной 

медицинской по-

мощи детям. 

Не в полном объ-

еме знает пра-

вила получения 

добровольного 

информирован-

ного согласия ро-

дителей (закон-

ных представите-

лей) и детей 

старше 15 лет на 

проведение лече-

ния; современ-

ных методов ме-

дикаментозной и 

немедикаментоз-

ной терапии бо-

лезней и состоя-

ний у детей в со-

ответствии с дей-

ствующими кли-

ническимиреко-

мендациями 

(протоколами ле-

чения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов меди-

цинской по-

мощи; меха-

низма действия 

лекарственных 

препаратов, ме-

дицинских пока-

заний и противо-

показаний к их 

применению; 

осложнений, вы-

званных их при-

менением; 

алгоритмов ока-

зания экстренной 

и неотложной 

медицинской по-

мощи; 

принципов и пра-

вил оказания 

паллиативной 

медицинской по-

мощи детям. 

Знает правила 

получения доб-

ровольного ин-

формированного 

согласия родите-

лей (законных 

представителей) 

и детей старше 

15 лет на прове-

дение лечения; 

современных ме-

тодов медика-

ментозной  и не-

медикаментоз-

ной терапии бо-

лезней и состоя-

ний у детей в со-

ответствии с дей-

ствующими кли-

ническимиреко-

мендациями 

(протоколами ле-

чения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов меди-

цинской по-

мощи; меха-

низма действия 

лекарственных 

препаратов, ме-

дицинских пока-

заний и противо-

показаний к их 

применению; 

осложнений, вы-

званных их при-

менением; 

алгоритмов ока-

зания экстренной 

и неотложной 

медицинской по-

мощи; принци-

пов и правил ока-

зания паллиатив-

ной медицин-

ской помощи де-

тям, допускает 

ошибки. 

Знает правила 

получения доб-

ровольного ин-

формированного 

согласия родите-

лей (законных 

представителей) 

и детей старше 

15 лет на прове-

дение лечения; 

современных ме-

тодов медика-

ментозной  и не-

медикаментоз-

ной терапии бо-

лезней и состоя-

ний у детей в со-

ответствии с дей-

ствующими кли-

ническимиреко-

мендациями 

(протоколами ле-

чения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов меди-

цинской по-

мощи; меха-

низма действия 

лекарственных 

препаратов, ме-

дицинских пока-

заний и противо-

показаний к их 

применению; 

осложнений, вы-

званных их при-

менением; 

алгоритмов ока-

зания экстренной 

и неотложной 

медицинской по-

мощи; принци-

пов и правил ока-

зания паллиатив-

ной медицин-

ской помощиде-

тям. 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 

Уметь Не умеет состав-

лять план лече-

ния, назначать 

диетотерапию, 

медикаментоз-

ную и немедика-

ментозную тера-

пию с учетом 

Частично осво-

ено умение со-

ставлять план ле-

чения, назначать 

диетотерапию, 

медикаментоз-

ную и немедика-

ментозную 

Правильно ис-

пользует умение 

составлять план 

лечения, назна-

чать диетотера-

пию, медикамен-

тозную и неме-

дикаментозную 

Самостоятельно 

использует уме-

ние составлять 

план лечения, 

назначать дието-

терапию, меди-

каментозную и 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 
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возраста ребенка, 

диагноза и кли-

нической кар-

тины болезни в 

соответствии 

сдействующими 

клиническими 

рекомендациями 

(протоколами ле-

чения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов меди-

цинской по-

мощи; разъяс-

нять детям, их 

родителям (за-

конным предста-

вителям) и ли-

цам, осуществля-

ющим уход за ре-

бенком, необхо-

димость и пра-

вила приемаме-

дикаментозных 

средств, проведе-

ния немедика-

ментозной тера-

пии и примене-

ния диетотера-

пии; оказывать 

экстренную и не-

отложную меди-

цинскую по-

мощь, в том 

числе проводить-

мероприятия для 

восстановления 

дыхания и сер-

дечной деятель-

ности в соответ-

ствии с действу-

ющими клиниче-

скими рекомен-

дациями; 

оказывать палли-

ативную меди-

цинскую помощь 

детям; анализи-

ровать действие 

лекарственных 

препаратов по 

совокупностиих 

фармакологиче-

ского воздей-

ствия на орга-

низм ребенка; 

оценивать эф-

фективность и 

безопасность 

проводимой те-

рапии. 

терапию с уче-

том возраста ре-

бенка, диагноза и 

клинической 

картины болезни 

в соответствии 

сдействующими 

клиническими 

рекомендациями 

(протоколами ле-

чения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов меди-

цинской по-

мощи; разъяс-

нять детям, их 

родителям (за-

конным предста-

вителям) и ли-

цам, осуществля-

ющим уход за ре-

бенком, необхо-

димость и пра-

вила приемаме-

дикаментозных 

средств, проведе-

ния немедика-

ментозной тера-

пии и примене-

ния диетотера-

пии; оказывать 

экстренную и не-

отложную меди-

цинскую по-

мощь, в том 

числе проводить-

мероприятия для 

восстановления 

дыхания и сер-

дечной деятель-

ности в соответ-

ствии с действу-

ющими клиниче-

скими рекомен-

дациями; 

оказывать палли-

ативную меди-

цинскую помощь 

детям; анализи-

ровать действие 

лекарственных 

препаратов по 

совокупностиих 

фармакологиче-

ского воздей-

ствия на орга-

низм ребенка; 

оценивать эф-

фективность и 

безопасность 

проводимой те-

рапии. 

терапию с уче-

том возраста ре-

бенка, диагноза и 

клинической 

картины болезни 

в соответствии 

сдействующими 

клиническими 

рекомендациями 

(протоколами ле-

чения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов меди-

цинской по-

мощи; разъяс-

нять детям, их 

родителям (за-

конным предста-

вителям) и ли-

цам, осуществля-

ющим уход за ре-

бенком, необхо-

димость и пра-

вила приемаме-

дикаментозных 

средств, проведе-

ния немедика-

ментозной тера-

пии и примене-

ния диетотера-

пии; оказывать 

экстренную и не-

отложную меди-

цинскую по-

мощь, в том 

числе проводить-

мероприятия для 

восстановления 

дыхания и сер-

дечной деятель-

ности в соответ-

ствии с действу-

ющими клиниче-

скими рекомен-

дациями; 

оказывать палли-

ативную меди-

цинскую помощь 

детям; анализи-

ровать действие 

лекарственных 

препаратов по 

совокупностиих 

фармакологиче-

ского воздей-

ствия на орга-

низм ребенка; 

оценивать эф-

фективность и 

безопасность 

проводимой те-

рапии. 

немедикаментоз-

ную терапию с 

учетом возраста 

ребенка, диа-

гноза и клиниче-

ской картины бо-

лезни в соответ-

ствии сдейству-

ющими клиниче-

скими рекомен-

дациями (прото-

колами лечения), 

порядками оказа-

ния медицинской 

помощи и с уче-

том стандартов 

медицинской по-

мощи; разъяс-

нять детям, их 

родителям (за-

конным предста-

вителям) и ли-

цам, осуществля-

ющим уход за ре-

бенком, необхо-

димость и пра-

вила приемаме-

дикаментозных 

средств, проведе-

ния немедика-

ментозной тера-

пии и примене-

ния диетотера-

пии; оказывать 

экстренную и не-

отложную меди-

цинскую по-

мощь, в том 

числе проводить-

мероприятия для 

восстановления 

дыхания и сер-

дечной деятель-

ности в соответ-

ствии с действу-

ющими клиниче-

скими рекомен-

дациями; оказы-

вать паллиатив-

ную медицин-

скую помощь де-

тям; анализиро-

вать действие ле-

карственных 

препаратов по 

совокупностиих 

фармакологиче-

ского воздей-

ствия на орга-

низм ребенка; 

оценивать эф-

фективность и 

безопасность 

навыков 

 

практиче-

ских 

навыков 
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проводимой те-

рапии. 

Владеть Не владеет навы-

ками разработки 

плана лечения 

детей с учетом 

клинической 

картины заболе-

вания; назначе-

ния диетотера-

пии, медикамен-

тозной и немеди-

каментозной те-

рапии в соответ-

ствии с возрас-

том детей и кли-

нической кар-

тины заболева-

ния; 

формирования у 

детей, их родите-

лей (законных 

представителей) 

и лиц, осуществ-

ляющих уход за 

ребенком, при-

верженности ле-

чению; 

алгоритмами 

оказания экс-

тренной и неот-

ложной меди-

цинской по-

мощи; оценкой 

эффективности и 

безопасности ме-

дикаментозной и 

немедикаментоз-

ной терапии у де-

тей. 

Не полностью 

владеет навы-

ками разработки 

плана лечения 

детей с учетом 

клинической 

картины заболе-

вания; назначе-

ния диетотера-

пии, медикамен-

тозной и немеди-

каментозной те-

рапии в соответ-

ствии с возрас-

том детей и кли-

нической кар-

тины заболева-

ния; 

формирования у 

детей, их родите-

лей (законных 

представителей) 

и лиц, осуществ-

ляющих уход за 

ребенком, при-

верженности ле-

чению; 

алгоритмами 

оказания экс-

тренной и неот-

ложной меди-

цинской по-

мощи; оценкой 

эффективности и 

безопасности ме-

дикаментозной и 

немедикаментоз-

ной терапии у де-

тей. 

В целом успеш-

ное, но содержа-

щее отдельные 

пробелы приме-

нение навыков 

разработки плана 

лечения детей с 

учетом клиниче-

ской картины за-

болевания; 

назначения дие-

тотерапии, меди-

каментозной и 

немедикаментоз-

ной терапии в со-

ответствии с воз-

растом детей и 

клинической 

картины заболе-

вания; 

формирования у 

детей, их родите-

лей (законных 

представителей) 

и лиц, осуществ-

ляющих уход за 

ребенком, при-

верженности ле-

чению; 

алгоритмами 

оказания экс-

тренной и неот-

ложной меди-

цинской по-

мощи; оценкой 

эффективности и 

безопасности ме-

дикаментозной и 

немедикаментоз-

ной терапии у де-

тей. 

Успешное и си-

стематическое 

применение 

навыков разра-

ботки плана ле-

чения детей с 

учетом клиниче-

ской картины за-

болевания; 

назначения дие-

тотерапии, меди-

каментозной и 

немедикаментоз-

ной терапии в со-

ответствии с воз-

растом детей и 

клинической 

картины заболе-

вания; 

формирования у 

детей, их родите-

лей (законных 

представителей) 

и лиц, осуществ-

ляющих уход за 

ребенком, при-

верженности ле-

чению; 

алгоритмами 

оказания экс-

тренной и неот-

ложной меди-

цинской по-

мощи; оценкой 

эффективности и 

безопасности ме-

дикаментозной и 

немедикаментоз-

ной терапии у де-

тей. 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 

ПК-8 

Знать Не знает показа-

ния для направ-

ления детей с 

нарушениями, 

приводящими к 

ограничению их 

жизнедеятельно-

сти, в службу 

ранней помощи, 

в медицинские 

организации, 

оказывающие 

паллиативную 

медицинскую 

помощь, в феде-

ральные учре-

ждения медико-

социальной экс-

пертизы. Ме-

тоды контроля 

Не в полном 

объеме знает по-

казания для 

направления де-

тей с нарушени-

ями, приводя-

щими к ограни-

чению их жизне-

деятельности, в 

службу ранней 

помощи, в меди-

цинские органи-

зации, оказываю-

щие паллиатив-

ную медицин-

скую помощь, в 

федеральные 

учреждения ме-

дико-социальной 

экспертизы. 

Знает показания 

для направления 

детей с наруше-

ниями, приводя-

щими к ограни-

чению их жизне-

деятельности, в 

службу ранней 

помощи, в меди-

цинские органи-

зации, оказываю-

щие паллиатив-

ную медицин-

скую помощь, в 

федеральные 

учреждения ме-

дико-социальной 

экспертизы. Ме-

тоды контроля 

выполнения 

Знает показания 

для направления 

детей с наруше-

ниями, приводя-

щими к ограни-

чению их жизне-

деятельности, в 

службу ранней 

помощи, в меди-

цинские органи-

зации, оказываю-

щие паллиатив-

ную медицин-

скую помощь, в 

федеральные 

учреждения ме-

дико-социальной 

экспертизы. Ме-

тоды контроля 

выполнения 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 



 

 
162 

выполнения ин-

дивидуальной 

программы реа-

билитации ре-

бенка-инвалида, 

составленной 

врачом по ме-

дико-социальной 

экспертизе. 

Мероприятия по 

реабилитации 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями, детей-ин-

валидов 

 Медицинские 

показания и про-

тивопоказания к 

проведению реа-

билитационных 

мероприятий. 

Перечень вра-

чей-специали-

стов, участвую-

щих в проведе-

нии реабилита-

ционных меро-

приятий.   

Медицинские 

показания и про-

тивопоказания к 

назначению са-

наторно-курорт-

ного лечения. 

 

Методы кон-

троля выполне-

ния индивиду-

альной про-

граммы реабили-

тации ребенка-

инвалида, со-

ставленной вра-

чом по медико-

социальной экс-

пертизе. 

Мероприятия по 

реабилитации 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями, детей-ин-

валидов 

 Медицинские 

показания и про-

тивопоказания к 

проведению реа-

билитационных 

мероприятий. 

Перечень вра-

чей-специали-

стов, участвую-

щих в проведе-

нии реабилита-

ционных меро-

приятий.   

Медицинские 

показания и про-

тивопоказания к 

назначению са-

наторно-курорт-

ного лечения. 

индивидуальной 

программы реа-

билитации ре-

бенка-инвалида, 

составленной 

врачом по ме-

дико-социальной 

экспертизе. 

Мероприятия по 

реабилитации 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями, детей-ин-

валидов 

 Медицинские 

показания и про-

тивопоказания к 

проведению реа-

билитационных 

мероприятий. 

Перечень вра-

чей-специали-

стов, участвую-

щих в проведе-

нии реабилита-

ционных меро-

приятий.   

Медицинские 

показания и про-

тивопоказания к 

назначению са-

наторно-курорт-

ного лечения, 

допускает 

ошибки. 

индивидуальной 

программы реа-

билитации ре-

бенка-инвалида, 

составленной 

врачом по ме-

дико-социальной 

экспертизе. 

Мероприятия по 

реабилитации 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями, детей-ин-

валидов 

 Медицинские 

показания и про-

тивопоказания к 

проведению реа-

билитационных 

мероприятий. 

Перечень вра-

чей-специали-

стов, участвую-

щих в проведе-

нии реабилита-

ционных меро-

приятий.   

Медицинские 

показания и про-

тивопоказания к 

назначению са-

наторно-курорт-

ного лечения. 

Уметь Не умеет направ-

лять детей с 

нарушениями, 

приводящими к 

ограничению их 

жизнедеятельно-

сти, в службу 

ранней помощи, 

в медицинские 

организации, 

оказывающие 

паллиативную 

медицинскую 

помощь детям, в 

федеральные 

учреждения ме-

дико-социальной 

экспертизы. 

Оценивать вы-

полнение инди-

видуальной про-

граммы реабили-

тации ребенка-

инвалида, со-

ставленной вра-

чом по медико-

социальной экс-

пертизе.  

Частично осво-

ено умение 

направлять детей 

с нарушениями, 

приводящими к 

ограничению их 

жизнедеятельно-

сти, в службу 

ранней помощи, 

в медицинские 

организации, 

оказывающие 

паллиативную 

медицинскую 

помощь детям, в 

федеральные 

учреждения ме-

дико-социальной 

экспертизы. 

Оценивать вы-

полнение инди-

видуальной про-

граммы реабили-

тации ребенка-

инвалида, со-

ставленной вра-

чом по медико-

Правильно ис-

пользует умение 

направлять детей 

с нарушениями, 

приводящими к 

ограничению их 

жизнедеятельно-

сти, в службу 

ранней помощи, 

в медицинские 

организации, 

оказывающие 

паллиативную 

медицинскую 

помощь детям, в 

федеральные 

учреждения ме-

дико-социальной 

экспертизы. 

Оценивать вы-

полнение инди-

видуальной про-

граммы реабили-

тации ребенка-

инвалида, со-

ставленной вра-

чом по медико-

Самостоятельно 

использует уме-

ние направлять 

детей с наруше-

ниями, приводя-

щими к ограни-

чению их жизне-

деятельности, в 

службу ранней 

помощи, в меди-

цинские органи-

зации, оказываю-

щие паллиатив-

ную медицин-

скую помощь де-

тям, в федераль-

ные учреждения 

медико-социаль-

ной экспертизы. 

Оценивать вы-

полнение инди-

видуальной про-

граммы реабили-

тации ребенка-

инвалида, со-

ставленной вра-

чом по медико-

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 
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Определять ме-

дицинские пока-

зания и противо-

показания, вра-

чей-специали-

стов для прове-

дения реабилита-

ционных меро-

приятий среди 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями и детей-

инвалидов в со-

ответствии с 

действующими 

клиническими 

рекомендациями 

(протоколами ле-

чения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов и ме-

дицинской 

социальной экс-

пертизе.  

Определять ме-

дицинские пока-

зания и противо-

показания, вра-

чей-специали-

стов для прове-

дения реабилита-

ционных меро-

приятий среди 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями и детей-

инвалидов в со-

ответствии с 

действующими 

клиническими 

рекомендациями 

(протоколами ле-

чения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов и ме-

дицинской 

социальной экс-

пертизе.  

Определять ме-

дицинские пока-

зания и противо-

показания, вра-

чей-специали-

стов для прове-

дения реабилита-

ционных меро-

приятий среди 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями и детей-

инвалидов в со-

ответствии с 

действующими 

клиническими 

рекомендациями 

(протоколами ле-

чения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов и ме-

дицинской 

социальной экс-

пертизе.  

Определять ме-

дицинские пока-

зания и противо-

показания, вра-

чей-специали-

стов для прове-

дения реабилита-

ционных меро-

приятий среди 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями и детей-

инвалидов в со-

ответствии с 

действующими 

клиническими 

рекомендациями  

(протоколами ле-

чения), поряд-

ками оказания 

медицинской по-

мощи и с учетом 

стандартов и ме-

дицинской 

Владеть Не владеет алго-

ритмами опреде-

ления наруше-

ний в состоянии 

здоровья детей, 

приводящих к 

ограничению их 

жизнедеятельно-

сти. 

Порядками 

направления де-

тей с ограниче-

нием их жизне-

деятельности, в 

службу ранней 

помощи; для 

прохождения ме-

дико-социальной 

экспертизы; в 

медицинские ор-

ганизации, ока-

зывающие пал-

лиативную меди-

цинскую по-

мощь. 

Навыками кон-

троля выполне-

ния индивиду-

альной про-

граммы реабили-

тации детей-ин-

валидов, состав-

ленной врачом 

по медико-соци-

альной экспер-

тизе. 

Навыками кон-

троля 

Не полностью 

владеет алгорит-

мами определе-

ния нарушений в 

состоянии здоро-

вья детей, приво-

дящих к ограни-

чению их жизне-

деятельности. 

Порядками 

направления де-

тей с ограниче-

нием их жизне-

деятельности, в 

службу ранней 

помощи; для 

прохождения ме-

дико-социальной 

экспертизы; в 

медицинские ор-

ганизации, ока-

зывающие пал-

лиативную меди-

цинскую по-

мощь. 

Навыками кон-

троля выполне-

ния индивиду-

альной про-

граммы реабили-

тации детей-ин-

валидов, состав-

ленной врачом 

по медико-соци-

альной экспер-

тизе. 

Навыками кон-

троля 

В целом успеш-

ное, но содержа-

щее отдельные 

пробелы приме-

нение навыков 

использования 

алгоритмов 

определения 

нарушений в со-

стоянии здоро-

вья детей, приво-

дящих к ограни-

чению их жизне-

деятельности. 

Порядками 

направления де-

тей с  ограниче-

нием их жизне-

деятельности, в 

службу ранней 

помощи; для 

прохождения ме-

дико-социальной 

экспертизы; в 

медицинские ор-

ганизации, ока-

зывающие пал-

лиативную меди-

цинскую по-

мощь. 

Навыками кон-

троля выполне-

ния индивиду-

альной про-

граммы реабили-

тации детей-ин-

валидов, состав-

ленной врачом 

Не владеет алго-

ритмами опреде-

ления наруше-

ний в состоянии 

здоровья детей, 

приводящих к 

ограничению их 

жизнедеятельно-

сти. 

Порядками 

направления де-

тей с  ограниче-

нием их жизне-

деятельности, в 

службу ранней 

помощи; для 

прохождения ме-

дико-социальной 

экспертизы; в 

медицинские ор-

ганизации, ока-

зывающие пал-

лиативную меди-

цинскую по-

мощь. 

Навыками кон-

троля выполне-

ния индивиду-

альной про-

граммы реабили-

тации детей-ин-

валидов, состав-

ленной врачом 

по медико-соци-

альной экспер-

тизе. 

Навыками кон-

троля 

Тестиро-

вание,  

ситуаци-

онные 

задачи, 

прием 

практи-

ческих 

навыков 

 

Тестиро-

вание,  

собеседо-

вание по 

ситуаци-

онным за-

дачам, 

прием 

практиче-

ских 

навыков 
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выполнения ме-

дицинских меро-

приятий по реа-

билитации дли-

тельно и часто 

болеющих детей, 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями. Оценкой 

эффективности и 

безопасности ре-

абилитации дли-

тельно и часто 

болеющих детей, 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями и детей-

инвалидов. 

выполнения ме-

дицинских меро-

приятий по реа-

билитации дли-

тельно и часто 

болеющих детей, 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями. Оценкой 

эффективности и 

безопасности ре-

абилитации дли-

тельно и часто 

болеющих детей, 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями и детей-

инвалидов. 

по медико-соци-

альной экспер-

тизе. 

Навыками кон-

троля выполне-

ния медицин-

ских мероприя-

тий по реабили-

тации длительно 

и часто болею-

щих детей, детей 

с хроническими 

заболеваниями. 

Оценкой эффек-

тивности и без-

опасности реаби-

литации дли-

тельно и часто 

болеющих детей, 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями и детей-

инвалидов. 

выполнения ме-

дицинских меро-

приятий по реа-

билитации дли-

тельно и часто 

болеющих детей, 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями. Оценкой 

эффективности и 

безопасности ре-

абилитации дли-

тельно и часто 

болеющих детей, 

детей с хрониче-

скими заболева-

ниями и детей-

инвалидов. 

 

3. Типовые контрольные задания и иные материалы 

 

3.1. Примерные тестовые задания, критерии оценки  

1 уровень: 

Инструкция: укажите один или несколько правильных ответов 

1.ОПАСНОСТЬ БРАКА МЕЖДУ РОДСТВЕННИКАМИ ЗАКЛЮЧАЕТСЯ В  (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

А) бесплодии 

Б) возникновении мутации 

В) повышенной вероятности встречи двух рецессивных генов* 

Г) формировании инфекционной эмбриопатии 

 

2.ПРИЧИНОЙ СИНДРОМА ШЕРЕШЕВСКОГО-ТЕРНЕРА (45 ХО) МОГУТ БЫТЬ  (УК-1; ПК-2; 

ПК-5) 

А) аберрация половых хромосом 

Б) отсутствие одной половой хромосомы* 

В) нарушение структуры половой хромосомы 

Г) добавочная "X" хромосома 

 

3. ДИАГНОЗ СИНДРОМА КЛАЙНФЕЛЬТЕРА ВЕРИФИЦИРУЕТСЯ ПРИ ОБНАРУЖЕНИИ 

СЛЕДУЮЩИХ КАРИОТИПОВ  (УК-1; ПК-2; ПК-5) 

 

А) 47ХХХ 

Б) 46ХУ 

В) 45ХО 

Г) 47ХХУ* 

Д) 48ХХХУ* 

Е) 48ХХУУ 

Ж) 49ХХХХУ* 

 

4. АМПФЛИКАЦИЯ ГЕНОВ – ЭТО  (УК-1) 

  А) идентификация последовательности оснований ДНК 

  Б) многократное повторение какого-либо участка ДНК * 
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  В) выделение фрагмента ДНК, содержащего изучаемый ген 

 

5. ДЛЯ ПРОВЕДЕНИЯ ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКОГО АНАЛИЗА ИСПОЛЬЗУЮТСЯ  (УК-1; ПК-1; 

ПК-2) 

  А) мышечные клетки 

  Б) эритроциты 

  В) биоптат хориона * 

  Г) эмбриональная ткань * 

 

6. ПРИ НЕНАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЯХ ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ФАКТОРЫ НЕ ВЛИЯЮТ НА 

    (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

 А) этиологию* 

 Б) сроки выздоровления 

 В) исход заболевания 

 Г) эффективность лечения 

 

7.ЧЕМ ОБУСЛОВЛЕНА ПРОГРЕДИЕНТНОСТЬ ТЕЧЕНИЯ НАСЛЕДСТВЕННЫХ БОЛЕЗНЕЙ? 

(УК-1; ПК-1; ПК-2) 

             А) ростом и старением организма больного 

             Б) отсутствием положительных эффектов лечения 

             В) непрерывностью функционирования мутантных аллелей* 

 

8. ДЛЯ ПОЛУЧЕНИЯ ОБРАЗЦОВ ДНК МОЖНО ИССЛЕДОВАТЬ  

   (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

            А) кровь* 

            Б) сыворотку 

            В) ворсины хориона* 

            Г) амниотическую жидкость 

            Д) клетки амниотической жидкости* 

            Е) биоптаты кожи, мышц, печени* 

 

9. ЭМБРИОПАТИИ ВОЗНИКАЮТ ПРИ ВОЗДЕЙСТВИИ ТЕРАТОГЕННОГО ФАКТОРА В ПЕ-

РИОД (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

А) 15-75 день внутриутробного развития* 

Б) 76-150 день внутриутробного развития 

В) от оплодотворения до 15 дня внутриутробного развития 

 

10.ДОЛЯ НАСЛЕДСТВЕННЫХ И ВРОЖДЁННЫХ БОЛЕЗНЕЙ СРЕДИ ПРИЧИН СМЕРТИ ДЕ-

ТЕЙ НА 1-М ГОДУ ЖИЗНИ СОСТАВЛЯЕТ (УК-1; ПК-1) 

           А) 50% 

           Б) 70% 

           В) 25% * 

                      Г) 5% 

 

11.ГЕНЕТИЧЕСКИЙ ИМПРИТИНГ – ЭТО (УК-1) 

           А) «маркировка» локуса хромосом одного из родителей * 

           Б) вид генетической памяти (например, безусловные рефлексы) 

           В) составление карт хромосом  

 

12. ПРИ БОЛЕЗНИ ГИРКЕ (ГЛИКОГЕНОВОЙ БОЛЕЗНИ IА ТИПА) УРОВЕНЬ ГЛИКЕМИИ 

НАТОЩАК РАВЕН _______ ММОЛЬ/Л (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

А) 0,6 – 3,0* 

Б) 3,5 – 5,5 
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В) 3,5 – 6,1 

Г) 6,1 – 7,8 

 

13. ЛЕЧЕБНЫМИ ПРОДУКТАМИ ПЕРВООЧЕРЕДНОГО ВЫБОРА ДЛЯ БОЛЬНЫХ ПЕРВОГО 

ГОДА ЖИЗНИ С ГАЛАКТОЗЕМИЕЙ ЯВЛЯЮТСЯ (УК-1; ПК-1; ПК-2; ПК-6) 

А) смеси на основе изолята соевого белка* 

Б) безлактозные молочные смеси с преобладанием сывороточных белков 

В) смеси на основе умеренно гидролизованных молочных белков 

 

14. К СПЕЦИАЛИЗИРОВАННЫМ ПРОДУКТАМ ДЛЯ ДЕТЕЙ ПЕРВОГО ГОДА ЖИЗНИ, БОЛЬ-

НЫХ ФЕНИЛКЕТОНУРИЕЙ, ОТНОСЯТСЯ (УК-1; ПК-1; ПК-2; ПК-6) 

А) «Афенилак»* 

Б) «Альфаре» 

В) «ХР Аналог LCP»* 

Г) «MDмил ФКУ 0»* 

Д) «ПАМ 1»8 

 

15.К ЭФФЕКТАМ МУТАЦИОННОГО ГРУЗА ОТНОСЯТСЯ (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

  А) акселерация 

  Б) летальность * 

  В) сниженная фертильность * 

  Г) повышение приспособляемости на популяционном уровне 

  Д) снижение продолжительности жизни * 

 

16.ВОЗМОЖНЫЙ ИСХОД ИЗМЕНЕНИЙ НУКЛЕОТИДНОЙ ПОСЛЕДОВАТЕЛЬНОСТИ ДНК 

    (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

  А) изменение аминокислотной структуры белка * 

  Б) изменение функции белка * 

  В) синтез белка – продукта другого гена 

  Г) изменение регуляции синтеза белка * 

  Д) отсутствие изменения функции белка * 

 

17.СТАБИЛЬНОСТЬ ГЕНОТИПА ОБЕСПЕЧИВАЕТСЯ (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

  А) системой репарации ДНК * 

  Б) дублированностью структурных элементов генотипа * 

  В) полуконсервативным характером редупликации ДНК 

  Г) матричным принципом биосинтеза * 

  Д) адаптацией организма к факторам внешней среды 

 

18.НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ЧЕЛОВЕКА ПОЯВИЛИСЬ (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

  А) в связи с уменьшением  инфекционной заболеваемости 

  Б) в связи с улучшением условий жизни и медицинской помощи 

  В) в процессе эволюционного формирования человека как биологического вида* 

  Г) в процессе социального формирования человеческого общества 

 

19.ВОЗМОЖНЫМИ ПРИЧИНАМИ РАЗЛИЧИЯ КЛИНИЧЕСКОЙ КАРТИНЫ НАСЛЕДСТВЕН-

НОГО ЗАБОЛЕВАНИЯ МОГУТ БЫТЬ (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

  А)неполная пенетратность гена 

  Б) пол больного 

  В) варьирующая экспрессивность гена * 

  Г) воздействие факторов среды 

  Д) возраст больного 
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20.МИКРОХРОМОСОМНЫЕ ПЕРЕСТРОЙКИ (МИКРОДЕЛЕЦИИ, МИКРОДУПЛИКАЦИИ, 

ТРАНСЛОКАЦИИ НЕБОЛЬШИХ УЧАСТКОВ ХРОМОСОМ) ВЫЯВЛЯЮТСЯ С ПОМОЩЬЮ 

(УК-1; ПК-1; ПК-2) 

  А) прометафазного анализа хромосом * 

  Б) метода С-окрашивания 

  В) анализа полового хроматина 

  Г) молекулярно-цитогенетических методов * 
 

2 уровень: 

1. УСТАНОВИТЕ СООТВЕТСВИЕ: ОПИСАННАЯ СИТУАЦИЯ И ВЫБОР ТЕРМИНА  

    (УК-1;    ПК-1; ПК-2; ПК-6) 

 1) у 7-летнего мальчика с умственной отсталостью, низким ростом, маленькими кистями  

                     и стопами, полифагией (синдром Прадера – Вилли) при молекулярно-генетическом  

                     исследовании обнаружили 2 материнские хромосомы 15 и ни одной отцовской 

 2)при цитогенетическом  обследовании 6-летней девочки с тяжёлой умственной  

    отсталостью, судорогами, атаксией, прогенией (синдром Ангельмана) обнаружили  

                    интерстициальную микроделецию материнской хромосомы 15. 

 3) при ДНК-исследовании гена FMR- I у 32-летней женщины, имеющей сына с 

                     Синдромом ломкой Х-хромосомы, обнаружили 1 аллель с 21  GGG-поворотом и  

                     1 аллель с 92 GGG-повторами. 

   а) премутация 

   б) геномный импринтинг 

   в) однородительская дисомия 

 

2. УСТАНОВИТЕ СООТВЕТСВИЕ: ПОДБЕРТЬЕ ПРАВИЛЬНЫЕ ОТВЕТЫ ДЛЯ СЛЕДУЮЩИХ 

ХАРАКТЕРИСТИК (УК-1; ПК-1; ПК-2; ПК-6) 

 1)могут активироваться амплификацией, транслокацией или мутацией гена 

 2)потеря функции ведёт к развитию опухоли 

 3)присутствуют в клетках здоровых людей 

 4)являются аутосомно-доминантными 

  а)онкогены и протоонкогены 

  б)гены-супрессоры опухолей 

 

3. УСТАНОВИТЕ СООТВЕТСВИЕ:  ФАЗА БИОТРАНСФОРМАЦИИ КСЕНОБИОТИКОВ И  

   АКТИВНЫЙ ФЕРМЕНТ (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

 1)1-я фаза 

 2)2-я фаза 

  а) глутатион-S-трансфераза 

  б) CYP2C19 

  в) CYP2D6 

  г) N-ацетилтрансфераза 

  д)алкогольдегидрогеназа 

 

4. УСТАНОВИТЕ СООТВЕТСВИЕ: ПФЕРМЕНТНЫЕ НАРУШЕНИЯ И СООТВЕТСТВУЮЩИЕ 

КЛИНИЧЕСКИЕ СИТУАЦИИ (УК-1; ПК-1; ПК-2; ПК-6) 

 1)появление гемолитической анемии после приёма примахина 

 2)возникновение приступа резких болей в I плюснефаланговом суставе справа  

                   у мужчины после приёма аспирина 

 3)появление периферической нейропатии у женщины с туберкулёзом  

                    лёгких, принимающей изониазид 

 4)длительная остановка дыхания у мальчика во время наркоза 

 5)возникновение приступа острых болей в животе с мышечной слабостью и  

                    помрачением сознания у подростка после приёма фенобарбитала 
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 6)отсутствие эффекта от стандартных доз гидралазина у мужчины с артериальной 

                    гипертонией 

  а) повышенная активность ацетилтрансферазы 

   б) аномальная холинэстераза 

  в) недостаточность порфобилиногендеаминазы 

  г) недостаточность глюкозо-6-фосфатдегидрогеназы 

  д) недостаточность фосфорибозилпирофосфатсинтетазы 

  е) сниженная активность ацетилтрансферазы 

 

5.УСТАНОВИТЕ СООТВЕТСВИЕ: СИТУАЦИЯ И НАИБОЛЕЕ ЦЕЛЕСООБРАЗНЫЙ МЕТОД 

ПРЕНАТАЛЬНОЙ ДИАГНОСТИКИ (УК-1; ПК-1; ПК-2; ПК-6) 

 1) 30-летняя женщина, в анамнезе рождение мёртвого ребёнка с множественными 

                      пороками развития (полидактилия, расщелина нёба, порок сердца) и нормальным 

                      кариотипом 

 2) в семейном анамнезе миодистрофия Дюшенна, беременная – носительница семейной  

                     делеции в гене дистрофина 

 3) у плода на 9-й неделе гестации при УЗИ обнаружили увеличение толщины шейной 

                     Складки, атрезию или стеноз двенадцатиперстной кишки 

 4) 25-летняя женщина очень обеспокоена возможностью рождения ребёнка с синдромом    

                     Дауна. Индивидуальный и семейный анамнез без особенностей 

 5) 36-летняя женщина на 14-й неделе беременности 

  а) биопсия ворсин хориона 

  б) определение концентрации АФП в сыворотке матери 

  в) амниоцентез 

  г) детальное УЗИ 

  д) кордоцентез 

 
3 уровень: 

1.ЖЕНЩИНА 31 ГОДА НА 6-Й НЕДЕЛЕ БЕРЕМЕННОСТИ ОЧЕНЬ ОБЕСПОКОЕНА ТЕМ, ЧТО 

ЕЁ СЕСТРА НЕДАВНО РОДИЛА ДОЧЬ С СИНДРОМОМ ДАУНА. ПАЦИЕНТКА ХОТЕЛА БЫ 

ПРОВЕСТИ АМНИОЦЕНТЕЗ. ТАКТИКА ВРАЧА  (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

 А) амниоцентез на сроке 15-16 недель 

 Б)детальное УЗИ плода на 18-20-й неделе гестации 

 В) запросить результаты кариотипирования больного ребёнка * 

 Г) специфическая пренатальная  диагностика в данном случае не требуется 

 

2.СИМПТОМОКОМПЛЕКС, ВКЛЮЧАЮЩИЙ МИКРОЦЕФАЛИЮ, РАСЩЕЛИНУ ГУБЫ И 

НЁБА, ПОЛИДАКТИЛИЮ И ПОЛИКИСТОЗ ПОЧЕК, НАИБОЛЕЕ ХАРАКТЕРЕН ДЛЯ 

(УК-1;  ПК-2; ПК-5) 

 А) синдрома Эдвардса 

 Б) синдрома Дауна 

 В) синдрома Вольфа-Хиршхорна 

 Г) синдром Патау * 
 

3.ЖЕНЩИНЕ 27 ЛЕТ БЫЛ ПРОВЕДЁН АМНИОЦЕНТЕЗ НА 16-Й НЕДЕЛЕ БЕРЕМЕННОСТИ В 

СВЯЗИ С МНОЖЕСТВЕННЫМИ АНОМАЛИЯМИ У ПЛОДА ПО РЕЗУЛЬТАТАМ УЗИ. ПРИ ЦИ-

ТОГЕНЕТИЧКСКОМ ИССЛЕДОВАНИИ У ПЛОДА ВЫЯВИЛИ ТРИСОМИЮ 21. ТАКТИКА 

ВРАЧА-ГЕНЕТИКА (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

 А) рекомендовать прерывание беременности 

 Б ) предоставить семье полную информвцию о вероятном состоянии здоровья ребёнка,  

                      возможностях его лечения и социальной адаптации * 

 В) предоставить право окончательного решения о пролонгировании или прерывании  

                      беременности родителям * 

 Г) рекомендовать повторную беременность 
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4.ЖЕНЩИНЕ 27 ЛЕТ БЫЛ ПРОВЕДЁН АМНИОЦЕНТЕЗ НА 16 НЕДЕЛЕ БЕРЕМЕННОСТИ. ПО-

КАЗАНИЕМ ПОСЛУЖИЛИ РЕЗУЛЬТАТЫ УЗИ (МНОЖЕСТВЕННЫЕ АНОМАЛИИ). ПРИ ЦИ-

ТОГЕНЕТИЧЕСКОМ ИССЛЕДОВАНИИ У ПЛОДА ВЫЯВИЛИ ТРИСОМИЮ 21.КАКОЙ 

ДОЛЖНА БЫТЬ ТАКТИКА ВРАЧА-ГЕНЕТИКА (УК-1; ПК-1; ПК-2) 

 А) рекомендовать прерывание беременности 

 Б) предоставить семье полную информацию о вероятном состоянии здоровья 

      ребёнка, возможностях его лечения и социальной адаптации * 

 В) предоставить право окончательного решения о пролонгировани или прерывании 

     беременности родителям * 

 Г) рекомендовать повторную беременность 

 

5.НА ПРИЁМЕ У ВРАЧА-ГЕНЕТИКА ЖЕНЩИНА 31 ГОДА НА 6-Й НЕДЕЛЕ БЕРЕМЕННОСТИ. 

ЖЕНЩИНА ОЧЕНЬ ОБЕСПОКОЕНА ТЕМ, ЧТО ЕЁ СЕСТРА НЕДАВНО РОДИЛА ДОЧЬ С СИН-

ДРОМОМ ДАУНА И ХОТЕЛА БЫ ПРОВЕСТИ АМНИОЦЕНТЕЗ. ТАКТИКА ВРАЧА 

(УК-1; ПК-1; ПК-2) 

 А) амниоцентез на сроке 15-16 неделе 

 Б) детальное УЗИ плода на 18-20 неделе 

 В) запросить результаты кариотипирования больного ребёнка * 

 Г) специфическая пренатальная диагностика в данном случае не требуется 
 

Критерии оценки: 

«зачтено» - не менее 71% правильных ответов; 

«не зачтено» - 70% и менее правильных ответов. 

 

3.2. Примерные ситуационные задачи, критерии оценки 

 Задача № 1 (УК-1; ПК-1; ПК-2; ПК-5; ПК-6) 

Девочка П., 8 лет, от ӀV беременности, протекавшей физиологично, ӀӀӀ срочных  родов (Ӏ-я 

беременность- от I брака закончилась рождением здорового ребенка, ӀӀ-я беременность -медаборт, 

ӀӀӀ-я беременность от ӀӀ-го брака закончилась рождением доношенного ребенка в 2003 г., у которого 

с рождения отмечались выраженные диспептические проявления в виде срыгиваний и рвот, сни-

женного аппетита , выраженная желтуха. За первые 3 недели  жизни ребенок потерял 370 г. В воз-

расте 3 недель у ребенка развилась печеночная недостаточность, вследствие чего был экстренно 

госпитализирован в ДОКБ, где  умер с явлениями полиорганной недостаточности на фоне гепато-

спленомегалии и хронической печеночной недостаточности (досуточная летальность в стационаре). 

Патологоанатомический диагноз: Врожденный гепатит. Цирроз печени. 

Данная беременность IV, протекала физиологично, роды III срочные, Девочка родилась в 

удовлетворительном состоянии с массой тела при рождении 3700г, длиной 50 см, оценкой по шале 

Апгар 8/9 баллов. С 3-х суток жизни отмечено появление желтухи, которая была расценена как фи-

зиологическая. Выписана из роддома на 5 сутки, после выписки отмечались  срыгивания, рвоты, 

нарастание желтухи. Ведущей жалобой со стороны матери было вялое сосание, которое было рас-

ценено как вкусовые пристрастия ребенка , вследствие чего ребенку предлагали для вскармливания 

различные искусственные молочные смеси. Всего за 1й месяц жизни ребенок кормился 4 видами 

молочных смесей, однако девочка потеряла в весе 500г. В тяжелом состоянии в возрасте 1 месяца 

была госпитализирована в Кировскую областную детскую клиническую больницу с рабочим  диа-

гнозом врожденный гепатит, цирроз печени.  Ребенок был переведен на безлактозную диету, а об-

разцы крови направлены на диагностику в Московский медико-генетический центр. 

Выявлена  мутация в гене  GALT: классическая  мутация Q188R в гетерозиготном состоянии. 

Активность  фермента GALT: 1%. 

Ребенок находится под наблюдением специалистов Кировской МГК с месячного возраста и 
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с 1,5 летнего возраста наблюдается в НЦЗД РАМН, где проводится углубленное обследование и 

коррекция лечения.  

В настоящее время  девочке 8 лет. За время наблюдения строго соблюдает безлактозную ди-

ету. В крови держится уровень галактозы 2,58-2,76-3,19 мг% (норма – до 4мг%). Вес-22,3кг. рост-

125 см. Физическое развитие ниже среднего, гармоничное. Кожный покров розовый, чистый. Носо-

вое дыхание свободное, в легких дыхание везикулярное, одышки и хрипов нет. Тоны сердца звуч-

ные, ритмичные, ЧСС 96 в 1 мин. Живот мягкий, безболезненный при пальпации, печень +1 см из-

под края реберной дуги. Селезенка не пальпируется. Физиологические отправления: стул 1 раз в 2 

дня. Самостоятельный, дизурических явлений нет. Первичные половые признаки сформированы по 

женскому типу, правильно. 

В психоневрологическом статусе: динамика психомоторного развития: голову держит с 2 

мес, сидит с 6 мес, ходит с1 года, первые слова в1,5 года. Простая фраза после 2,5 лет.  Легкий 

сходящийся страбизм слева. Легкая сглаженность правой носогубной складки. Легкая девиация 

языка вправо. Рекурвация в крупных суставах. Сухожильные рефлексы с рук и с ног оживлены, S›D, 

рефлексогенные зоны расширены, неловкость мелкой моторики. Гипергидроз конечностей. С 2-лет-

него возраста регистрируется задержка психоречевого развития. Общемозговой симптоматики нет. 

Девочка посещает детский  сад, индивидуально занимается подготовкой к школе. Программу осва-

ивает медленно. Быстро адаптируется, с детьми контакт полный, себя обслуживает. На вопросы 

дает адекватные ответы, но фраза аграмматичная, с нарушением лексико-грамматической струк-

туры. 

Данные обследования: 

ЭКГ: ЭОС :вертикальное; ритм синусовый; легкая синусовая брадикардия; неполная блокада 

правой ножки пучка Гиса. Нарушения процесса реполяризации в миокарде желудочков: умеренные 

нарушения. 

Денситометрия: снижение костной массы. 

УЗИ щитовидной железы: без патологии. 

УЗИ органов брюшной полости: Печень :размер левой доли 61 мм (норма); правая доля-

98мм(норма); контур ровный. Эхогенность нормальная. Паренхима: диффузная неоднородность. 

Внутрипеченочные желчные протоки: диаметр-норма, стенки- норма. Ангиоматозная трансформа-

ция не визуализируется. Печеночные вены не изменены.  

Поджелудочная железа и селезенка: патологии не выявлено.  

УЗИ почек и мочевого пузыря: патологии не выявлено. 

ЭЭГ-мониторинг: основная ритмическая активность с достаточно высоким индексом, но ча-

стотные характеристики альфа-ритма снижены до 6-7 Гц,  региональный амплитудный градиент при 

этом сохранен. Сон модулирован по стадиям, физиологические паттерны выражены. Во сне зареги-

стрирована региональная эпилептиформная активность в виде единичных комплексов острая-мед-

ленная волна. Морфология выявленной патологической  активности соответствует критериям доб-

рокачественных эпилептиформных разрядов детства (ДЭРД). Индекс представленности не более 

20%. За время наблюдения эпилептических приступов и иктальных ЭЭГ-паттернов зарегистриро-

вано не было. 

По данным СВП (слуховые вызванные потенциалы) отмечаются признаки нарушения функ-

ции слуховых структур на понто-мезенцефальном уровне с обеих сторон. 

МРТ: признаков объемного и очагового поражения головного мозга не выявлено. 

В клинических и биохимических анализах крови и мочи патологических изменений не выяв-

лено. 

Окулист: заднекапсульная  катаракта OS. OD: уплотнение капсулы хрусталика 
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(полиморфное). Глазное дно: умеренный спазм артерий. 

Задание 

6. Сформулируйте предполагаемый диагноз. В чем ценность проведения молекулярноцитоге-

нетической диагностики? 

7. Какие клинические симптомы позволили выставить диагноз в грудном возрасте? 

8. С чем может быть связано развитие катаракты у девочки? 

9. В чем заключается этиопатогенетическая  диетотерапия при данном заболевании? 

10. Как будет проводиться вакцинопрофилактика у ребенка. 

 

Задача  № 2 (УК-1; ПК-1; ПК-2; ПК-5; ПК-6; ПК-8) 

Мальчик К., 1,5 мес. из Азербайджана  находится на лечении в детском отделении больницы  

в связи с упорной гипербилирубинемией, отмечающейся с рождения. 

Ребенок от 2-й беременности у 22-летней женщины. Отец ребенка является двоюродным бра-

том матери. У родного брата матери отмечается рецидивирующая желтуха. Течение беременности 

на фоне бактериального вагиноза, кольпита, лечение не проводилось. Роды I, в срок, без асфиксии 

с массой при рождении 3700, длиной 53 см, С конца первых суток появилась желтушность кожи, 

которая в динамике нарастала. Максимальный уровень билирубина на   5-е сутки -301 мкмоль/л на 

фоне консервативной терапии. До 10 суток жизни  получал лечение в роддоме (фототерапия в не-

прерывном режиме), затем переведен в детскую больницу в удовлетворительном состоянии. В те-

чение 1 месяца получал лечение в стационаре областн6ой детской больницы. 

За время лечения самочувствие не нарушено, сосет активно, за 1 мес пребывания в стацио-

наре прибыл 1,5 кг.Неврологический статус без патологии. Кожные покровы ярко желтушные с 

оранжевым оттенком, чистые, сыпи и геморрагических проявлений не отмечалось. Выраженная 

желтушность склер. Тоны сердца ритмичные, ЧСС- 140 в мин. Дыхание пуэрильное, без хрипов, 

ЧД-36 в мин. Живот мягкий не вздут, печень +2 см из-под края реберной дуги. Стул желтый. Моча 

светлая. 

Ребенок постоянно получает фототерапию в режиме 2 на 2. 

Данные проведенного обследования: 

      ОАК в 2 нед жизни: Εr 4,07 ×10¹²/л; Нв-160 г/л; Le-14,2×10⁹/л;  п/я-3%; с/я-25%; л-52%;   

э-2%; СОЭ-1 мм/час. 

      Группа крови ребенка О (I)  Rh (+), 

      Группа крови матери О (I)  Rh (+), 

       Пуповинный билирубин- 31, 9 мкмоль/л 

      Уровень общего билирубина в течение 1-го месяца колебался около         300 мкмоль/л 

(мин-245 мкмоль/л; макс-347 мкмоль/л;) , при этом доля прямого билирубина не превышала 20 

мкмоль/л. 

       АЛТ-27 ЕД/л; АСТ-25,5 ЕД/л 

       Осмотическая стойкость эритроцитов: max-0,40%NaC1 ; min-0,48%NaC1 

       Прямая и непрямая проба Кумбса- отрицательная 

       НBЅ Аg- отрицательный, антиНВ СОR- отрицательный, антиНСV- отрицательный 

       Обследование на TORCН-инфекции - отрицат. 

       Кровь на тиреоидный статус в 3 нед жизни: 

       ТТГ-4,1 ММЕ/мл; Т3-1,59 нг/мл; Т4-141,8 нг/мл 

       Кровь на белок и белковые фракции  в 3 нед жизни: 

       Общий белок-51,1 г/л; Альбумин-62,6%; a1-6,33%; a2-12,9%; β1-8,8%; β2-4,48%. 

       Моча на желчные пигменты-отрицательная 

       ОАМ - желтая, уд. вес-1025; л-2-4 п/зр;  эпителий плоский -5-6 п/зр; 

       Кал на стеркобилин - положительная реакция 

       Копрограмма- без патологии 

       УЗИ органов брюшной полости  в возрасте 2 нед жизни: печень однородная, правая доля-

70 мм; желчный пузырь правильной формы. Однороден, размеры: 5× 41 мм; V=2025 мм³. Поджелу-

дочная железа: структура однородная, контуры четкие, размеры в N. Селезенка однородная в 
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размерах не увеличена 44×22 мм³. 

Задание 

1.Сформулируйте предположительный  диагноз. 

2.Какие дополнительные методы обследования необходимы для подтверждения диагноза? 

3.Консультации каких специалистов необходимы для подтверждения диагноза? 

4.Сформулируйте принципы лечения данного ребенка. 

5.Каковы патогенетические механизмы развития этого заболевания? 

6.С какими состояниями необходимо дифференцировать данное заболевание? 

7.Прогноз. 

 

Задача  № 3 (УК-1; ПК-1; ПК-2; ПК-5; ПК-6; ПК-8) 

Мальчик М.8 мес. Жалобы на нарушение двигательной активности, беспокойство, периоди-

ческую рвоту. 

Анамнез: Ребенок отӀ-й физиологической беременности, Ӏ-х срочных родов. Неонатальный 

период протекал физиологически. 

Ребенок на грудном вскармливании, первый прикорм крупяной  введен с 5 мес. Отклонений 

в поведении и развитии ребенка в течение первого полугодия не отмечали. С 7 месячного возраста 

появилась патологическая двигательная активность: периодические бесцельные движения, ритми-

ческие покачивания туловища. Затем присоединился гипертонус  разгибателей. Периодические 

приступы неукротимой рвоты. 

Объективно: ребенок правильного телосложения, удовлетворительного питания. Кожа свет-

лая, белокурые волосы, голубые глаза. От ребенка ощущается своеобразный «мышиный» запах. В 

легких дыхание пуэрильное, ЧД-32 вмин, тоны сердца ясные, ритмичные, ЧСС-124 в мин. Живот 

мягкий, доступен глубокой пальпации во всех отделах, безболезненный. Печень+2 см  из-под края 

реберной дуги, край закруглен, пальпация безболезненная. 

Неврологический статус: ребенок сидит только с поддержкой, не стоит, эмоционально вял, 

издает редкие  монотонные звуки, не узнает мать. Отмечается выраженный гипертонус разгибате-

лей, глубокие сухожильные рефлексы высокие. 

 

Данные обследования: 

Общий анализ крови: Hb- 115 г/л, эр-4,3×10¹²/ л,Лейк-5,8×10⁹ /л, п/я-1%, с/я-32%, Э-1%, лф-

58%, мон-8%, СОЭ-2 мм/час. 

Общий анализ мочи: кол-во-40 мл, отн.плотность-1012, Лейк-2-3 в поле зрения, эр-нет, слизь-

немного. 

Проба Фелинга положительная. 

Задание 

1. О каком заболевании можно думать? 

2. Что лежит в основе его возникновения? 

3.Какое обследование необходимо провести для подтверждения диагноза? 

4.Каков прогноз болезни в зависимости от сроков постановки диагноза? 

5.Принципы лечения данного заболевания? 

 

 Задача № 4 (УК-1; ПК-1; ПК-2; ПК-5;  ПК-6) 

 Мальчик, 2 года, поступил в стационар с жалобами на появившуюся желтушность кожного по-

крова лимонно-желтого цвета.  

  Анамнез жизни: ребенок родился от 1-й физиологически протекавшей беременности, срочных 

родов. С 7 мес появилась субиктеричность кожи, к врачу не обратились. Три дня назад у мальчика 

повысилась температура до 37,8 °С, отмечена выраженная желтуха. В поликлинике был сделан ана-

лиз крови, в котором выявлена анемия - Hgb 72 г/л. Из семейного анамнеза известно, что мать здо-

рова, а у отца периодически желтеют склеры. 

      Объективно: состояние тяжелое, вялый, сонливый. Кожа и слизистые оболочки бледные, с ик-

теричным оттенком. Обращает на себя внимание деформация черепа: башенный череп, седловидная 
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переносица, раздвоенный кончик носа, готическое нёбо, оттопыренные уши. Периферические лим-

фатические узлы мелкие, подвижные. ЧД - 28 в минуту. Дыхание в легких везикулярное. Тоны 

сердца ритмичные, ЧСС - 112 в минуту, выслушивается систолический шум на верхушке. Живот 

мягкий, безболезненный, печень +1 см, селезенка +4 см ниже края реберной дуги. Стул и мочеис-

пускание не нарушены, но каловые массы и моча окрашены в интенсивный темно-коричневый цвет.  

Башенный череп и другие стигмы: 

 
Готическое нёбо: 

 

 

Микроскопия мазка периферической крови: 
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ОАК: RBC - 2,0×1012/л; Hgb - 62 г/л; HCT - 35,8%; MCV - 58 fl; MCH - 27 pg; MCHC - 33 

г/л; RDW - 10,5; PLT - 235×109/л; WBC - 28,2×109/л; П/я - 2%; NEU - 45%; EOS - 3%; LYM 

- 37%; MON - 13%; СОЭ - 24 мм/ч; ретикулоциты - 21%c; средний диаметр RBC - 7,1 мкм; 

сферический индекс - 2. 

Осмотическая резистентность эритроцитов: минимальная - 0,58; максимальная - 0,32. 

Кривая Прайс-Джонса: 60% RBC имеют сферическую форму. 

Биохимический анализ крови: общий белок - 82 г/л; билирубин: непрямой - 140,4 мкмоль/л, 

прямой - нет. 

Прямая проба Кумбса отрицательная. 

Задание 

1. Сформулируйте и обоснуйте предварительный диагноз. 

2. Дайте интерпретацию лабораторных и биохимических показателей. 

3. Чем объяснить увеличение селезенки? Что такое физиологический гемолиз? Где в норме 

разрушаются «старые» эритроциты и почему? 

4. Перечислите заболевания, с которыми проводят дифференциальную диагностику. Пере-

числите осложнения при данном заболевании. 

5. Назначьте лечение. Каковы профилактика и прогноз?  

 

Задача №5 (УК-1; ПК-1; ПК-2; ПК-5; ПК-6; ПК-8) 

Девочка А.,2,5 г., жалобы на боли в животе, рвоту после приема любой пищи, которая  при-

носит облегчение, высыпания по телу по типу крапивницы, которые появились без видимой при-

чины в течение 6 мес. 

Анамнез: девочка от 2-й беременности, протекавшей на фоне гестоза 3-го триместра, 1-х сроч-

ных родов на 40 нед. Роды быстрые, закричала сразу. Находилась на грудном вскармливании до 2-

х лет. С 2-х лет частые ОВРИ. Детскими инфекциями не болела. Из аллергоанамнеза: единичные 

высыпания с зудом на клубнику и авокадо, продукты из рациона исключены. С 2 лет на фоне вве-

дения в питание каш- овсяной, гречневой, манной, рисовой появились рецидивирующие высыпания 

по всему телу в виде крапивницы и отека Квинке. До 1 года имелась склонность к запорам, с 2 лет 

появились поносы. Стул  большим объемом с неприятным запахом, плохо переваренный. Отмеча-

ются рецидивирующие вульвиты, лейкоцитурия, учащенные мочеиспускания. 

Семейный анамнез: мать здорова, по линии матери-рассеянный склероз, опухоли. У отца - 

хронический гастрит, с детства плохо прибавлял в весе. В 36 лет рост 165 см, вес-47 кг. По линии 

отца- мочекаменная болезнь, заболевания сердечно-сосудистой системы. 

Объективно: состояние среднетяжелое, обусловлено симптомами хронической интоксикации. 
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Кожные покровы бледные, по телу множественные пятносто-папулезные высыпания до 2 см в диа-

метре, пастозность под глазами, яркие периорбитальные тени. Кожа сухая, ладони и стопы смор-

щены. Рост 84 см, вес 11,4 кг.  ЧСС-110 вмин, ЧД-24 вмин, АД-90/50 мм рт ст. Тургор тканей уме-

ренно снижен. Выраженная лимфоаденопатия. Живот больших размеров при тонких конечностях. 

Печень +1,5 см от края реберной дуги. Селезенка не пальпируется. Вульвит. В неврологогическом 

статусе: капризная, вялая, игрушками не интересуется. Рефлексы живые, но быстро истощаются. 

Данные обследования:                                                             

Общий анализ крови: Hb-112,Эр-3,2|×10¹²/л,Лейк-14,4×10⁹/л|,СОЭ-33 мм/ч.; 

Общий анализ мочи-Лейк –до 400 в поле зрения. 

 Посевы мочи стерильные. 

 Копрограмма: глинистый;серо-желтый. Нейтральный жир +, жирные кислоты ++, мыла ++, 

крахмал внеклеточный ++, крахмал внутриклеточный ++. Лейк 2-3 в поле зрения. 

УЗИ органов брюшной полости: поджелудочная железа 10×9×11 мм, не увеличена, неодно-

родная по структуре. Печень, селезенка, желчный пузырь без патологии. Стенки мочевого пузыря 

и ЧЛС утолщены, слоистые. 

ФГДС: слизистая антрального отдела желудка гиперемирована, привратник открыт, на слизи-

стой постбульбарных отделов белесый налет, складки высокие.Данные биопсии: выраженная атро-

фия слизистой оболочки тощей кишки. Полная атрофия кишечных ворсинок, поверхность ямочного 

типа. Глубина крипт увеличена, клетки эпителия отечные. Кишечный эпителий на ворсинках упло-

щен. Кровеносные капилляры и более крупные сосуды резко расширены, встречаются микрогемор-

рагии. Лимфоцитарная инфильтрация эпителия  выражена. Содержание плазматических клеток в 

собственной пластинке значительно увеличено.  

 Задание 

1.Поставьте диагноз. 

2.Консультация каких специалистов и с какой целью необходима больному? 

3.Какие основные принципы лечения? 

 

Критерии оценки для зачета: 

«отлично» - диагноз заболевания в задаче поставлен правильно, по МКБ, выделены ослож-

нения и/или сопутствующая патология. Даны логичные, аргументированные, основанные на си-

стемном анализе научно-медицинской информации, а также действующих законах и нормативных 

актах ответы на все вопросы к задаче, во время обсуждения которых обучающийся продемонстри-

ровал способность интерпретировать данные опроса и осмотра пациента, результаты лабораторно-

инструментальных исследований, анализировать симптомы и выделять синдромы, назначать пато-

генетически обоснованные методы диагностики, адекватноголечения, реабилитации и профилак-

тики с учетом возраста и пола больного; 

«хорошо» - диагноз заболевания в задаче поставлен правильно, допущены недочеты в клас-

сификации и определении осложнений и/или сопутствующей патологии. Даны логичные, аргумен-

тированные, основанные на системном анализе научно-медицинской информации, а также действу-

ющих законах и нормативных актах ответы на ⅔ вопросов к задаче, во время обсуждения которых 

обучающийся продемонстрировал способность интерпретировать данные опроса и осмотра паци-

ента, результаты лабораторно-инструментальных исследований, анализировать симптомы и выде-

лять синдромы, назначать патогенетически обоснованные методы диагностики, адекватноголече-

ния, реабилитации и профилактики с учетом возраста и пола больного; 

«удовлетворительно» - диагноз заболевания в задаче поставлен правильно, допущены 

ошибки в классификации, не выделены осложнения и/или сопутствующая патология. Даны логич-

ные, аргументированные, основанные на системном анализе научно-медицинской информации, а 

также действующих законах и нормативных актах ответы на ⅔ вопросов к задаче, во время обсуж-

дения которых обучающийся продемонстрировал способность интерпретировать данные опроса и 
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осмотра пациента,  результаты лабораторно-инструментальных исследований, анализировать симп-

томы и выделять синдромы, назначать патогенетически обоснованные методы диагностики, адек-

ватноголечения, реабилитации и профилактики с учетом возраста и пола больного; 

«неудовлетворительно» - диагноз заболевания в задаче поставлен неправильно или не по-

ставлен. Ответы на вопросы к задаче не даны или даны неполные ответы на ½ вопросов к задаче, во 

время обсуждения которых обучающийся продемонстрировал недостаточную способность интер-

претировать данные опроса и осмотра пациента, результаты лабораторно-инструментальных иссле-

дований, анализировать симптомы и выделять синдромы, назначать патогенетически обоснованные 

методы диагностики, адекватноголечения, реабилитации и профилактики с учетом возраста и пола 

больного.  

 

3.3. Примерный перечень практических навыков 

(ПК-1; ПК-2; ПК-5; ПК-6; ПК-8) 

- Навык сбора, обработки информации по учебным и профессиональным проблемам 

- Навык выбора методов и средств решения учебных и профессиональных задач 

- Навык методологии формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осу-

ществляющих уход за ребенком, элементов здорового образа жизни 

- Навык организации и проведения профилактических медицинских осмотров детей 

- Навык организации и методами контроля проведения иммунопрофилактики инфекционных забо-

леваний 

- Навык использования алгоритмов для установления группы здоровья ребенка 

- Навык проведения диспансерного наблюдения детей с наследственными заболеваниями и детей-

инвалидов 

- Навык получения информации от детей и их родителей (родственников/опекунов) 

- Навык владения  методикой первичного осмотра детей 

- Навык владения методикой оценки клинической картины заболевания, результатов лабораторных, 

инструментальных и иных методов исследования 

- Навык владения алгоритмами проведения дифференциального диагноза с другими болезнями и 

постановки диагноза в соответствии с действующей Международной статистической классифика-

цией болезней и проблем, связанных со здоровьем 

- Навык разработки плана лечения детей с учетом клинической картины заболевания 

- Навык назначения диетотерапии, медикаментозной и немедикаментозной терапии в соответствии 

с возрастом детей и клинической картины заболевания 

- Навык формирования у детей, их родителей (законных представителей) и лиц, осуществляющих 

уход за ребенком, приверженности лечению 

- Навык владения алгоритмами оказания экстренной и неотложной медицинской помощи детям  

- Навык оценки эффективности и безопасности медикаментозной и немедикаментозной терапии у 

детей 

- Навык владения алгоритмами определения нарушений в состоянии здоровья детей, приводящих 

к ограничению их жизнедеятельности 

- Навык  направления детей с  ограничением их жизнедеятельности  в службу ранней помощи; для 

прохождения медико-социальной экспертизы; в медицинские организации, оказывающие паллиа-

тивную медицинскую помощь 

- Навык контроля выполнения индивидуальной программы реабилитации детей-инвалидов, со-

ставленной врачом по медико-социальной экспертизе 

- Навык контроля выполнения медицинских мероприятий по реабилитации длительно и часто бо-

леющих детей, детей с хроническими заболеваниями 

- Навык оценки эффективности и безопасности реабилитации длительно и часто болеющих детей, 

детей с хроническими заболеваниями и детей-инвалидов 

 

Критерии оценки: 
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«зачтено» - обучающийся обладает теоретическими знаниями и владеет методикой выпол-

нения практических навыков, демонстрирует их выполнение, в случае ошибки может исправить при 

коррекции их преподавателем; 

«не зачтено» - обучающийся не обладает достаточным уровнем теоретических знаний (не 

знает методики выполнения практических навыков, показаний и противопоказаний, возможных 

осложнений, нормативы и проч.) и/или не может самостоятельно продемонстрировать практические 

умения или выполняет их, допуская грубые ошибки. 

 

4. Методические материалы, определяющие процедуры оценивания знаний, умений, 

навыков и (или) опыта профессиональной деятельности, характеризующих этапы 

формирования компетенций  

 

4.1.Методика проведения тестирования 

Целью этапа промежуточной аттестации по дисциплине (модулю), проводимой в форме те-

стирования, является оценка уровня усвоения обучающимися знаний, приобретения умений, навы-

ков и сформированности компетенций в результате изучения учебной дисциплины (части дисци-

плины).  

Локальные нормативные акты, регламентирующие проведение процедуры:  

Проведение промежуточной аттестации обучающихся регламентируется Положением о те-

кущем контроле успеваемости и промежуточной аттестации обучающихся, введенным в действие 

приказом от 08.02.2018 № 61-ОД.  

Субъекты, на которых направлена процедура:  

Процедура оценивания должна охватывать всех обучающихся, осваивающих дисциплину 

(модуль). В случае, если обучающийся не проходил процедуру без уважительных причин, то он 

считается имеющим академическую задолженность. 

Период проведения процедуры:  

Процедура оценивания проводится по окончании изучения дисциплины (модуля) на послед-

нем занятии. В случае проведения тестирования на компьютерах время и место проведения тести-

рования преподаватели кафедры согласуют с информационно-вычислительным центром и доводят 

до сведения обучающихся. 

Требования к помещениям и материально-техническим средствам для проведения про-

цедуры:  

Требования к аудитории для проведения процедуры и необходимость применения специали-

зированных материально-технических средств определяются преподавателем.  

Требования к кадровому обеспечению проведения процедуры:  

Процедуру проводит преподаватель, ведущий дисциплину (модуль). 

Требования к банку оценочных средств:  

До начала проведения процедуры преподавателем подготавливается необходимый банк те-

стовых заданий. Преподаватели кафедры разрабатывают задания для тестового этапа зачёта, утвер-

ждают их на заседании кафедры и передают в информационно-вычислительный центр в электрон-

ном виде вместе с копией рецензии. Минимальное количество тестов, составляющих фонд тестовых 

заданий, рассчитывают по формуле: трудоемкость дисциплины в з.е. умножить на 50. 

Тесты включают в себя задания 3-х уровней: 

- ТЗ 1 уровня (выбрать все правильные ответы) 

- ТЗ 2 уровня (соответствие, последовательность) 

- ТЗ 3 уровня (ситуационная задача) 
Соотношение заданий разных уровней и присуждаемые баллы 

  

Вид промежуточной аттестации 

зачёт 

Количество ТЗ 1 уровня (выбрать все правильные ответы) 18 

Кол-во баллов за правильный ответ 2 

Всего баллов 36 
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Количество ТЗ 2 уровня (соответствие, последовательность) 8 

Кол-во баллов за правильный ответ 
4 

Всего баллов 32 

Количество ТЗ 3 уровня (ситуационная задача) 4 

Кол-во баллов за правильный ответ 8 

Всего баллов 32 

Всего тестовых заданий 30 

Итого баллов 100 

Мин. количество баллов для аттестации 70 

 

Описание проведения процедуры:  

Тестирование является обязательным этапом экзаменанезависимо от результатов текущего 

контроля успеваемости. Тестирование может проводиться на компьютере или на бумажном носи-

теле. 

Тестирование на бумажном носителе: 

Каждому обучающемуся, принимающему участие в процедуре, преподавателем выдается 

бланк индивидуального задания. После получения бланка индивидуального задания обучающийся 

должен выбрать правильные ответы на тестовые задания в установленное преподавателем время.  

Обучающемуся предлагается выполнить 30 тестовых заданий разного уровня сложности. 

Время, отводимое на тестирование, составляет не более одного академического часа. 

Результаты процедуры:  

Результаты тестирования на бумажном носителе имеют качественную оценку «зачтено» – 

«не зачтено». Оценки «зачтено» по результатам тестирования являются основанием для допуска 

обучающихся к собеседованию. При получении оценки «не зачтено» за тестирование обучающийся 

к собеседованию не допускается и по результатам промежуточной аттестации по дисциплине (мо-

дулю) выставляется оценка «неудовлетворительно». 

Результаты проведения процедуры в обязательном порядке проставляются преподавателем в 

зачетные книжки обучающихся и зачётные ведомости в соответствующую графу.-ЗАЧЕТ 

 

4.2. Методика проведения устного собеседования 

Целью процедуры промежуточной аттестации по дисциплине (модулю), проводимой в 

форме устного собеседования, является оценка уровня усвоения обучающимися знаний, приобрете-

ния умений, навыков и сформированности компетенций в результате изучения учебной дисци-

плины (части дисциплины).  

Локальные нормативные акты, регламентирующие проведение процедуры:  

Проведение промежуточной аттестации обучающихся регламентируется Положением о те-

кущем контроле успеваемости и промежуточной аттестации обучающихся, введенным в действие 

приказом от 08.02.2018 № 61-ОД.  

Субъекты, на которые направлена процедура:  

Процедура оценивания должна охватывать всех обучающихся, осваивающих дисциплину 

(модуль). В случае, если обучающийся не проходил процедуру без уважительных причин, то он 

считается имеющим академическую задолженность. 

Период проведения процедуры:  

Процедура оценивания проводится по окончании изучения дисциплины (модуля) в соответ-

ствии с приказом о проведении промежуточной аттестации. Отделом подготовки кадров высшей 

квалификации может быть составлен индивидуальный график прохождения промежуточной атте-

стации для обучающегося при наличии определенных обстоятельств.  

Требования к помещениям и материально-техническим средствам для проведения про-

цедуры:  

Требования к аудитории для проведения процедуры и необходимость применения специали-

зированных материально-технических средств определяются преподавателем.  

Требования к кадровому обеспечению проведения процедуры:  
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Процедуру проводит преподаватель, ведущий дисциплину (модуль), как правило, проводя-

щий занятия лекционного типа. 

Требования к банку оценочных средств:  

До начала проведения процедуры преподавателем подготавливается необходимый банк оце-

ночных материалов для оценки знаний, умений, навыков. Банк оценочных материалов включает 

вопросы, как правило, открытого типа, перечень тем, выносимых на опрос, типовые задания. Из 

банка оценочных материалов формируются печатные бланки индивидуальных заданий (билеты). 

Количество вопросов, их вид (открытые или закрытые) в бланке индивидуального задания опреде-

ляется преподавателем самостоятельно. 

Описание проведения процедуры:  

Каждому обучающемуся, принимающему участие в процедуре, преподавателем выдается 

бланк индивидуального задания. После получения бланка индивидуального задания и подготовки 

ответов обучающийся должен в меру имеющихся знаний, умений, навыков, сформированности ком-

петенции дать устные развернутые ответы на поставленные в задании вопросы и задания в установ-

ленное преподавателем время. Продолжительность проведения процедуры определяется препода-

вателем самостоятельно, исходя из сложности индивидуальных заданий, количества вопросов, объ-

ема оцениваемого учебного материала, общей трудоемкости изучаемой дисциплины (модуля) и 

других факторов. 

Собеседование  проводится  по ситуационной задаче. Результат собеседования при проведе-

нии промежуточной аттестации в форме зачёта определяется оценками «отлично», «хорошо», «удо-

влетворительно», «неудовлетворительно».  

Результаты процедуры:  

Результаты проведения процедуры в обязательном порядке проставляются преподавателем в 

зачетные книжки обучающихся и зачётные ведомости и представляются в отдел подготовки кадров 

высшей квалификации.  

По результатам проведения процедуры оценивания преподавателем делается вывод о ре-

зультатах промежуточной аттестации по дисциплине.  

 

4.3.Методика проведения приема практических навыков 

Цель этапа промежуточной аттестации по дисциплине (модулю), проводимой в форме при-

ема практических навыков является оценка уровня приобретения обучающимся умений, навыков и 

сформированности компетенций в результате изучения учебной дисциплины (части дисциплины).  

Локальные нормативные акты, регламентирующие проведение процедуры:  

Проведение промежуточной аттестации обучающихся регламентируется Положением о те-

кущем контроле успеваемости и промежуточной аттестации обучающихся, введенным в действие 

приказом от 08.02.2018 № 61-ОД.  

Субъекты, на которые направлена процедура:  

Процедура оценивания должна охватывать всех обучающихся, осваивающих дисциплину 

(модуль). В случае, если обучающийся не проходил процедуру без уважительных причин, то он 

считается имеющим академическую задолженность. 

Период проведения процедуры:  

Процедура оценивания проводится по окончании изучения дисциплины (модуля) на послед-

нем занятии по дисциплине (модулю), или в день проведения собеседования, или может быть сов-

мещена с экзаменационным собеседованием по усмотрению кафедры. 

Требования к помещениям и материально-техническим средствам для проведения про-

цедуры:  

Требования к аудитории для проведения процедуры и необходимость применения специали-

зированных материально-технических средств определяются преподавателем.  

Требования к кадровому обеспечению проведения процедуры:  

Процедуру проводит преподаватель, ведущий дисциплину (модуль). 

Требования к банку оценочных средств:  

До начала проведения процедуры преподавателем подготавливается необходимый банк оце-

ночных материалов для оценки умений и навыков. Банк оценочных материалов включает перечень 
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практических навыков, которые должен освоить обучающийся для будущей профессиональной де-

ятельности. 

Описание проведения процедуры:  

Оценка уровня освоения практических умений и навыков может осуществляться на основа-

нии положительных результатов текущего контроля при условии обязательного посещения всех за-

нятий семинарского типа.  

Для прохождения этапа проверки уровня освоения практических навыков обучающийся дол-

жен овладеть всеми практическими умениями и навыками, предусмотренными программой дисци-

плины (модуля).  

Результаты процедуры:  

Результаты проверки уровня освоения практических умений и навыков имеют качественную 

оценку «зачтено» – «не зачтено». Оценки «зачтено» по результатам проверки уровня освоения прак-

тических умений и навыков являются основанием для допуска обучающихся к собеседованию. При 

получении оценки «не зачтено» за освоение практических умений и навыков обучающийся к собе-

седованию не допускается и по результатам промежуточной аттестации по дисциплине (модулю) 

выставляется оценка «не зачтено» или «неудовлетворительно». 

Результаты проведения процедуры в обязательном порядке проставляются преподавателем в 

зачётные ведомости в соответствующую графу.  
 


