YTBEPX/IEHO

Ha 3acelaHuy Kadeapbl J1eTCKOU
9HIOKPUHOJIOTHH, KIIMHUYECKOM
TE€HETUKH U UIMMYHOJIOTUHU C KypCOM
TIOBBIIICHUS KBaJTU(PUKAIIIH U

NIEPENOATOTOBKU KaIpOB
26 aBrycra 2025 .

TEMATHYECKHWUA IUVIAH IPAKTUYECKUX 3AHSTUM [TO
YUEBHONJIUCIIUIVIMHE «MEJIUIIMHCKASI TEHETUKA»
IIJISI CTYJIEHTOB 6 KYPCA NIEJJUATPUYECKOI'O
®AKYJIBbTETA
Ha XI cemectp 2025/2026 yu. roga

1. CemuoTHKa HACTEACTBEHHBIX 00JI€3HEH Y AeTell

Ortanbl  auarHoctuku.  [lpunmuner  neuenusa.  [Ipodunaktuxa
HACJEACTBEHHbIX  OOJE3HEM. Tunel  HacneACTBEHHBIX  OOJE3HEH.
KinHnueckue npu3Haky HacyeICTBEHHBIX Oone3Hel. OCOOEHHOCTH 0CMOTpa
U (pU3UKAIBHOTrO 00CIeI0BaHUS MMAIMEHTOB C HACJIEACTBEHHON MaTOJIOTHEH.

AMOyYTaTOpHBIN, CTAlMOHAPHBIA W  CHEIUATU3UPOBAHHBIN  JTarbl
JUArHOCTUKU HACJIEACTBEHHBIX OosiesHed. PaboTa ¢ AMarHOCTUYECKUMHU
karajgoramu. CuHIpoMosioruuyeckuii ananus. Pabora ¢ 0a3zamu AaHHBIX TpU
OLIEHKE KJIMHUYECKON PEIIEBAHTHOCTH.

[IpyHUUMIIBI ~ JIeYeHUs  HACNEJCTBEHHBIX  OOJE€3HEW:  ATHUOTPOIHBIN,
[IATOT€HETUYECKUM, CUMIITOMAaTUYECKUIN, XUPYPruduecKuil. I enHas tepamnus.
MOHUTOPUHT HEOTJIOKHBIX COCTOSIHUM NP HACIIEICTBEHHBIX 3a00JI€BaHUSX.

[IpodunakTrka HACIEICTBEHHBIX OOJIE3HEM.

Kypauuss mnanMeHToB €  HAclEACTBEHHbIMHM W BPOXKICHHBIMHU
Oose3HsAMH: cOOp Kajnod M aHamMHe3a 3a00JieBaHUS; OOBEKTHUBHBIH OCMOTP
NalUeHTa; COCTaBJCHHE IUIaHa OOCIeAOBAHMS MAlMEHTAa; MHTEPIpEeTaLUs
PE3yIbTATOB JIAOOPATOPHBIX U MHCTPYMEHTAIBHBIX METO/I0B UCCIIECIOBAHUS.

2. I'ennbie 001€3HM

OnpeneneHne  TreHHbIX — Oone3Heil.  OOmias  XapakTepUCTHKA.
Otuomnarorene3. PacmpocTpaHeHHOCTh TeHHbIX Oose3Hed. Kimaccudukarms
TeHHBIX 0OJIE3HEH.

['eneTnyeckue ocHOBbI noauMopu3ma. [IpuHIUIBI JUarHOCTHKY.

KinHnueckue mNposiBIEHUS HEKOTOPBIX ayTOCOMHO-IOMHHAHTHBIX
(cunapom Mapdana, HelipopuOpoMaTo3) perecCUBHbIX ((HEHUIKETOHYPUS,
MYKOBUCLIMJIO3,  TJUKOI€HO3bl),  X-CICIUIEHHBIX T'EHHBIX  OOJe3Heu



(Mmuomuctpodus Jromena). Ileppuunbie uMMyHOIePUIUTH:  APdEKT
«MyTalu OCHOBATENs» HA mpuMepe cuHapoMoB Hulimeren u Jlyn-bap.

Kypanusi nmaiueHToB ¢ reHHbIMU 0OJIe3HsIMU: cOOp *Kajao0 W aHaMHe3a
3a00JieBaHNs; OOBEKTHBHBIA OCMOTp TAIMEHTAa; COCTABJICHHE IUIaHA
oOcienoBaHusl MAalMEHTa; WHTEPIpETalusi pe3ysbTaToB J1a00paTOPHBIX U
WHCTPYMEHTAIBHBIX METOJOB UCCIIETOBAHUS.

Pemennie TecTOBBIX 3aJaHUl U CUTYallMOHHBIX 3aJad IO TeMe
MPAKTUYECKOTO 3aHITHSL.

3. XpomocomHbIe 00J1e3HI

Ompenenenre  XpOMOCOMHBIE — OoJie3Hel.  PacnpocTpaHeHHOCTh
XpOMOCOMHBIX Oojie3Hel. Knaccudukarusa. Ituonarorenes3. JlabopaTtopHbie
METO/IbI AMAarHOCTUKHU. OCHOBBI IIUTOI€HETUYECKOM 3aMKCH.

[laToreHes, KJIMHUYECKUE MPOSIBICHMS, JTUATHOCTHKA HAPYUICHUN IO
aytocomaM: cuHapoM [layHa, cunnpom Ilaray, cuaapom DaBapca.

[TaToreHes, KIMHUYECKUE MPOSIBICHMS, NUATHOCTHKA HAPYUICHUW MO
NmoJIOBBIM ~ XxpomocoMam: cuHapom IllepemeBckoro-TepHepa, cunapom
Knaiindenbrepa, cunapom [xeliko0ca, CHHAPOM TPOMHOM X-XPOMOCOMBI

CuHApOMBI YaCTUYHBIX aHeymiouaui: cu"apom Jlu Jxopmxw,
cunapom aeneuuu 1p36, cunapom llpanepa-Bunnu, cunapom AHrenbmaHa;
CUHJIpOM JIexkeHa.

Kypanusi manueHToB ¢ XpOMOCOMHBIMHU OOJIe3HSIMU: cOOp kanod u
aHaMHe3a 3a00JieBaHUA; OOBEKTUBHBIA OCMOTp TMAI[ME€HTA; COCTABJICHUE
MJIaHa oOcnenoBaHus NalKueHTa,; UHTEpIIpeTalus pE3yJIbTATOB
71a00paTOPHBIX U HHCTPYMEHTAIBHBIX METOIOB UCCIIEI0OBAHMUS.

Pemienne TeCTOBBIX 3aJlaHUM M CHUTYAIlMOHHBIX 3aJa4 [0 TEME
MPAKTUYECKOTO 3aHSTHS.

4. BoJie3HU ¢ HaCJIeICTBEHHOM MPeapacioI0KeHHOCTbIO

['pynnel 1 HO30J0THUEcKUE (OpMBbI OO0JIE3HEH C HACIEACTBEHHOMN
MPEIPacoI0KEHHOCThIO. XapaKTepHble 0COOCHHOCTH.

Omnpenenenue, kinaccuuKalus U TEHETUKAa MYJIbTH(PAKTOpUATHHBIX
3a00JIEBAHU.

MoHoreHHsie bopmBI Oose3Hen C HAaCJIEICTBEHHOM
MPEeAPaCONOKEHHOCTHIO.

Mynbrudakropuanbibie  00J€3HHM, MOJUTeHHbIE ¢Gopmbl. OOmMe
npu3Haku. Iu3odpenus, OpoHXHaIbHAs acTMa, S3BEHHas OOJIE3Hb,
0CTEOI0po3, 001e3Hb AJbLIreiiMepa.

['eHeanoruyeckuil aHaIn3 MpU MyJIbTU(AKTOPUAIBHBIX 3a00JI€BaHUSIX.
[TpuHIMIIBI MEANKO-T€HETUYECKOTO KOHCYJIbTUPOBAHHUSI npu
MYJIbTU(AKTOPU-ATIbHBIX 00Je3HX. ['eneTnyeckuit acnopr.
[Ipodunaktuka.



Kypanus naniueHToB ¢ MyabTH(PaKTOpHUaTIbHBIMU 3a00JI€BaHUSIMHU: COOP
*ano0 ©W aHaMHe3a 3a0o0JieBaHUsI; OOBCKTHBHBIH OCMOTP TAIMCHTA;
COCTaBJICHHE IJIaHAa OOCIICIOBAHUS TMAIMCHTA, HHTEPIIPETAIs PEe3yIbTaTOB
71a00paTOPHBIX M HHCTPYMEHTAJLHBIX METOJIOB UCCIICIOBAHUS.

Pemenrie TecTOBBIX 3aaHUI IO TEME MPAKTUIECKOTO 3aHITHS.

5. Meauko-reHeTu4ecKoe KOHCyJbTHpoBaHue. IIpenaranbHas
AMATHOCTHUKA HACJEACTBEHHbIX 00JIe3Hell U BPOXKIACHHBIX IMOPOKOB
pa3Butus. HeoHaTajbHbIA CKPUHUHI.

[loHATHE O MENMKO-TEHETUYECKOM KOHCYJIbTUpOBaHUU. CTpyKTypa u
GyHKIIUM MeIUKO-TeHeTH4YecKkoro 1eHTpa. [lokazaHus i HampaBiICHHS
CEMbHU B MEJIUKO-T€HETUYECKUN LEHTpP. KIIMHUKO-TeHEeaTOrnyecKuii METO B
MPAKTUKE  MEIUKO-TEHETUYECKOr0  KOHCYJIbTUPOBAHUA. [TpuHUIATBI
COCTABJICHUSI U aHanu3a poAOCIOBHOU. [IoHATHME O TNEHETHUYECKOM PHUCKE.
Pacuer pucka mpu MOHOTEHHBIX, XPOMOCOMHBIX M MYJbTU(DAKTOPHAIBHBIX
3a00JIeBaHUSAX. ODTUYECKHE U JICOHTOJOTHMYECKUE TMPUHIUIIBI MEIUKO-
T€HETUYECKOTO KOHCYJIbTUPOBAHMUS.

[IpenatanpHasi JUArHOCTHKA HACJICACTBEHHBIX OOJIe3HEH. OTambl
MIpEHATAJIbHOM JUArHOCTUKU XPOMOCOMHBIX Ooiie3Hei. CKpPUHUHTOBBIC
METOJIbl TMPEHATaJTbHON AUArHOCTUKHU. TpagullMOHHBIA W HEWHBA3UBHBIN
NpeHaTalbHbIl CKPUHUHI Ha aHeymiouauto. JlabopaTopHble METOJbI
MpeHaTadbHOW AuarHocThuku. OCHOBBI TpeHaTanbHOW Y 3U-IUarHOCTUKMU.
Metoapl WHBA3UBHON MpPEHATATBHOW JHArHOCTHKUA (OUOICHS XOpPUOHA,
aMHHOILIEHTEe3,  KopnaneHTe3). [loka3zaHus W CpOKM  MPOBEACHUS.
ObecrnieyeHue  SMUIEMHOJIOTUYECKOW  O€30MaCHOCTH MPU  OKA3aHUH
MEIUIIMHCKOMN ITOMOIIIH.

[IpenuMIuIaHTalMOHHASA T€HETUYECKAs JUArHOCTHKA.

CKpUHMpYIOIIME  NPOrpaMMbl  JUArHOCTUKM  HACJIEACTBEHHBIX
Oosie3Hel.  ODTambl  NPOBEACHUS  HEOHATAJIBHOIO  CKPUHUHra  Ha
Hacle/ICTBEHHbIE Oosie3Hu. OpraHu3aiusi HEOHATAIbHOTO CKPUHUHIA Ha
(EeHUITKETOHYPHIO, BPOKIEHHBIN TUIIOTUPEO03, MyKOBUCIIHIO3.

Pemenne TeCTOBBIX 3aJaHUM TTO TEME MPAKTUYECKOTO 3aHSTHS.
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