


 

ДНК-диагностики.  

17. Полимеразная цепная реакция, принцип, область применения. 

18. Цитогенетические методы диагностики хромосомных перестроек. 

Показания к цитогенетическому обследованию. Биологический материал для 

цитогенетических исследований. 

19. Типы мутаций при наследственных заболеваниях. Генные 

мутации (точковые мутации, структурные мутации) и методы их ДНК-

диагностики. 

20. Основы профилактики наследственной патологии. Первичная 

профилактика, вторичная профилактика, третичная профилактика. 

21. Принципы лечения наследственных болезней. Симптоматическое 

лечение. Патогенетическое лечение. Коррекция обмена. Заместительная 

терапия. Генотерапия.  

22. Болезни с наследственной предрасположенностью. Моногенные 

и полигенные формы. 

23. Митохондриальная наследственность. Примеры митохондриальных 

болезней. 

24. Наследственные болезни обмена веществ: классификация, принципы 

диагностики.  

25. Моногенное наследование заболеваний. Фенилкетонурия: 

клинические проявления, диагностика, профилактика. 

26. Аутосомные трисомии. Цитогенетическая характеристика 

синдромов Дауна, Эдвардса, Патау.  

27. Аномалии половых хромосом Цитогенетическая характеристика 

синдромов Шерешевского-Тернера, Клайнфельтера, полисомии X.  

28. Пренатальная диагностика наследственных и врожденных 

заболеваний.  

29. Показания к проведению пренатальной диагностики 

наследственных и врожденных заболеваний. 

30. Ультразвуковая пренатальная диагностика врожденных пороков 

развития. 

31. Скрининг беременных. Ультразвуковой скрининг 1 триместра, 

биохимический скрининг 1 и 2 триместров. 

32. Инвазивные методы пренатальной диагностики в 1 и 2 

триместрах беременности. 

33. Неинвазивные методы пренатальной диагностики в 1-2 триместрах 

беременности. Ультразвуковое исследование для выявления аномалий 

развития плода в 1 и 2 триместрах беременности. 

34. Предимплантационная диагностика. Неинвазивные и инвазивные 

методы. 

35. Пресимптоматическая ДНК-диагностика. Примеры наследственных 

заболеваний. 
 


