YTBEPXJAEHO

Ha 3acelaHuH Kadeaphbl 1eTCKOM
9HJIOKPHHOJIOTMH, KITHHUYECKOM
FeHETHUKH U UMMYHOJIOTHH

31 aBrycra 2022 r.

Bonpockl kK npoMexxkyTouHoi aTTecTaunn (IK3ameH)
no AucuMnInHe « MeAHUMHCKAs reHeTHKa»

AJISl CTYAEHTOB 6 Kypca neauaTpuyeckoro paxkyabrera
2022/2023 yu. roa.

1. Bxiiag HacleACTBEHHOCTH B Pas’BUTHE TMATOJIOTHH Y JeTeH, B
[TOKa3aTeJii CMEPTHOCTH.

2. Meroasl MCC/IEIOBaHUS B KJIMHUYECKOMH reHeTHKe:
reHEeaIOrMYEeCKuH, LIMTOT€HETHYECKHIA, MOJIEKYJIAPHO-T€HETHYECKHH,
Ouoxumuueckud,  OnuM3HeUOBBIM,  monynsuuoHHbl.  [lokazaHus K
NPUMEHEHHUIO B KIIMHUYECKON MpaKTHKeE.

3. 'eneanornueckuit MetTon. MeToiMka cOCTaBIEHHS POIOCIOBHOI.
4. OcHOBHbIE THIBI HACJIEIOBAHHS.

5. CrpykTypa W oOpraHu3alus MeAMKO-T€HEeTHYeCKOH cmyxkObl B
pecnybnuke benapych

6. KiuHuuyeckas  QMAarHOCTMKAa  HACJIE/CTBEHHBIX  GOJe3HEil.
OcobeHHOCTH 0ocMOTpa M (U3HKAIBHOrO 00C/NEJOBAHHUS MALMEHTOB C
Hac/e/AICTBeHHOM natonoruen. [Iopokn pa3BUTHS U Masible AaHOMAJIHH,

7. AMOynaTopHblii, CTAaUMOHAPHBIN W CHEUMATU3MPOBAHHBIN Tambl
JAHArHOCTHKH HaCJIe/ICTBEHHBIX O0Je3HEil.

8. IlpMHUMNBI JleYeHUs HAC/ENCTBEHHBIX OGonesHeil. DTHOTpoOMHOE
MaTOreHeTHYECKOe, CHMIITOMaTHYECKOe, XMPYPruyecKoe JIeYeHHe.

b

9. IlepBuyHas, BTOpHYHas, TPeTHYHas Npo(UIAKTHKA HAC/IEACTBEHHbIX
OosesHei.

10. DTHonaTorenes BpOXKAEHHBIX IOPOKOB Pa3BUTHSL.
11. IlonsiTHe 0 TepaTtorenese.

12. Knaccrukaums BpoxkAeHHBIX [IOPOKOB Pa3BUTHS.



13. Cturmsl aucamOGpuorensa.

14. [ToHsTHE O HAaC/IEACTBEHHBIX CHHAPOMAX.
15. AnkoronsHas peronaTus.

16. [Inabernyeckas peronarus.

17. BpoxaeHHble TNOPOKH pa3BUTHS MUILEBAPUTEIBHONO TPaKTa,
MOYEBOH CUCTEMBHI.

18. BpoxkaeHHbIE MOPOKH pa3BUTHS AbIXATEIbHOM CHCTEMBI.
19. Ilopoku pa3BUTHS OMOPHO-ABUIaTEILHOIO almnapara.
20. Onpenenenue reHHeix GonesHeit. dTHoONaToreHes.

21. PacnpocTpaHeHHOCTb reHHBIX Ooe3Hel.

22. Knaccudukauus reHHbix 60s1e3HeH.

23. I'enernyeckre ocHOBBI nonumopdusma. [IpUHLMNBI AMArHOCTHKY
reHHbIX Oone3HeH.

24. KiMHHYECKHE MPOSBIEHHS ayTOCOMHO-AOMMHAHTHBIX (CHHIPOM
Mapdana, HefipopubpomaTos) renHsix 6osesHeit

25. KnuHuueckue NpPOABACHHUSA ayTOCOMHO-PELECCUBHBIX
(beHnnKeTOHYpHS, MyKOBHCLIM/03, INTIHKOI€HO3bI) FeHHBIX 6oe3Hei

26. Kinunuueckue nposiBieHHs X-CLEIUIEHHBIX TE€HHBIX Oone3Hei
(remodunus, muoauctpodus bekkepa, Trowena, Cunapom Jlewa-Huxana)

27. Onpenenenne XpoMocomHble OonesHeil. PacnpocrpaHeHHOCTB
XPOMOCOMHBIX Dose3Hel.

28. PacnpocTpaHeHHOCTh XPOMOCOMHbIX Gonesueii. Knaccuduxanms.
DTHONAaTOreHes.

29. KiiMHHYecKne NposB/IeHHs HapyIleHui no ayrocomam. Tpucomuu:
cunapomM [layna, Ilaray, DaBapca.

30. KnuHuyeckue nposB/ieHHs HapyILEHHH M0 MOJOBBIM XPOMOCOMAaM:
cunjpom lllepewesckoro-Tepuepa, Knaiindensrepa.

31. CHMHAPOMBI YaCTHYHBIX aHEYILIOM/IHIA.

32. Onpenenenve # Kiaccuduxanus MYJIbTH()AKTOPHAILHBIX
3a00J1IeBaHHA.



33. BpoxaeHHbIe MOPOKH pa3BUTHA MYJIbTH(HAKTOPHAIBHOIO reHesa.

34. MoHoreHHsle  ¢opMbl  Oone3Hel ¢ HaclAeACTBEHHOM
MpeApacrnonokKeHHOCTHIO.

35. MynbrudakTopuanbabie Oone3Hu, nonaureHHbie Gopmbl. OOwme
MPU3HAKH.

36. T'eHeamormyeckuit  aHanu3 NpH  MyJbTHHAKTOPHAIBHBIX
3a00/1eBaHUAX.

37. ITlpMHUMIIBI MEAMKO-N€HETHYECKOr0 KOHCYJIbTHPOBAHHUA TpPH
MyJIbTH(DAKTOpHANIBHBIX OOEe3HAX.

38. [IpodunakTuka MynbTHGAKTOPHAIBHBIX 3a00/I€BaHHUH.

39. IlousaTHe O MEAMKO-r€HEeTHYECKOM KOHCYJIbTHpPOBaHUU. Meauko-
reHeTHYeCKOoe 3aK/IIOUeHHe.

40. CtpykTrypa u GyHKUMH MEMKO-Tr€HeTHYECKOr0 LIEHTpA.

41. Tloka3zaHus A/ HanpaB/IeHHs CEMbH B MEAHKO-T€HETHUYECKUH
LEHTP.

42. Bubl reHETHYECKUX PHUCKOB.

43. IlpenatasbHass  JAMarHOCTHKA  HAcleACTBEHHBIX  Oose3Hei.
buoxumuyeckuit 1 Y3U ckpuHUHT OepeMeHHBIX.

44, JlabopaTopHbIe METO/bI NPEHATAILHOM JHArHOCTHKHU.
45. OcHoBbl npeHatanbHOH Y3U-aHarHocTHKy.

46. Mertoabl MHBAa3WBHOM TNpeHATAILHOW AMArHOCTHKU (Ouoncus
XOpHOHA, aMHHOLIeHTe3, KopaoueHTe3). [loka3aHus U cpoku npoBeaeHuUs.

47.CKkpyHUpYIOLLIHE  [pPOrpamMmbl  JHArHOCTMKH  HACJIeJICTBEHHBIX
6onesneit. CKpUHUHT HOBOPO)KAEHHBIX.

48. IlpuHuMnNBl JNeYeHHs Hac/eACTBEHHBIX OONe3Hel: ITHOTPOMNHBIA,
NaTOreHEeTHYECKH, CUMITOMATHYECKUNA, XUpyprudyeckui. I'eHHas Tepanus.
[IpodunakTuka HacneaACTBEHHBIX Oone3Heil.

49. Knuunyeckue npu3Haku HacieAcTBeHHbIX Oone3Heit. OcobeHHOCTH
OcMOTpa M (U3MKaNbHOrO o0Cne0BaHUs MNALMEHTOB C HAC/EICTBEHHOMH
narojaoruei. CHHAPOMOIOrHUECKUI aHaIK3.



50. KnuHuyeckue MposiBIeHHUs HEKOTOPBIX ayTOCOMHO-AOMHHAHTHBIX
(cunapom Mapdana, Helipodpubpomaros).

51. KnuHuyeckue nposBIEHUS HEKOTOPBIX ayTOCOMHO-pPELeCCHBHBIX
(peHunKeTOHYpHSs, MyKOBUCLIMI03, IIMKOI€HO3bI).

52. Tlousitue X-cUEIJIEHHBIX TreHHbIX OonesHei. KiuHuueckue
nposiBjieHust MuoaucTpodus Jrowena.

53. Drtuonarorexes, pacrpoCTpaHEeHHOCTh M Kilaccudukauus
XpoMocOMHBIX Gonesneit. Knaccudukauus.

54. TloHatue 0 XpoMOCOMHbIX OonesHsx. JlaboparopHbie MeTO/bl
JHarHoCTUKH. OCHOBBI IMTONeHETHYECKOHN 3allUCH.

55. TlaroreHes, KJIMHHYECKHE MPOSBICHHUS, AMArHOCTHKA HapyLUeHM
no nojoBbIM XpoMocomam: cunapom lllepeweBckoro-TepHepa, CHHAPOM
Knaiindenbtepa, cunapom Dxelikobea, cCHHAPOM TPOHHON X-XPOMOCOMBL.

56. CHHAPOMBI YaCTHYHBIX aHEeyIuIoOMaMi: cuHapom [du Jxopaxw,
cuHapoM aeneunu 1p36, cunapom [lpanepa-Bunnu, cuHapoM AHrenbMaHa;
cuHapom JlexeHa.

57. I'pynnel 1 Ho3osoruyeckue Gopmel GosiesHel ¢ HaceACTBEHHOM
NpepacnoioKeHHOCTbIO. XapaKkTepHble 0COOEHHOCTH.

Hpumeqauue: MPpOMEXKYTOYHAasA aTTeCTalUuA (BKBaMCH) no CreuHaJiIbHOCTH
«MeauLMHCKas reHeTHKa INPOBOJUTCH B }’CTHOﬁ q)OpMC.

3aseaytowuii kadeapoi e A.B.Connuesa



