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l. ]_le.ﬂb H 3a1a4Y1 OCBOCHUSA JUCIHHUIIJINHbI «KauHnyeckasi reHeTHKA»

Heab AUCHMIUIMHBI: COBEPIICHCTBOBAHME M PACIIMPEHHE 3HAHUU 00 ATHOIATOreHese,
KIIMHUYECKOU KapTUHC, COBPCMCHHBIX MCETOAAX IOWMArHOCTUKH, HpO(i)I/IJIaKTI/IKI/I H TCpalurn
HACJICICTBEHHOW, BPOXKAEHHON M HACTIEICTBEHHO 00YCIOBICHHOM MMAaTOJIOTHH.

3agaum IMCHUILIMHBI:

1. V3ydenue ATHOJOTUH, MATOT€HE3a, KIMHUYECKOW KapTUHBI, METOJIOB AMATHOCTUKH U
npoUIAKTUKY, IPUHIIMIIOB JICYCHUS U peadMINTAUU IPU BPOXKAEHHON M HACIIEICTBEHHOM Ia-
TOJIOTHH.

2. VM3yyeHne COBPEMEHHBIX MPEACTABICHUI O POJIM IeHETUYECKHX (PaKTOPOB B PA3BUTUHU
BPOXKACHHBIX aHOMAJIUK U OO0JIE3HEH cTapiiero Bo3pacra.

3. N3yuenne anroputmoB auddepeHnnanIbHOl AMATHOCTHKHM TPH MMOCTAaHOBKE JHAarHO3a
BPOXJIEHHON U HACJIEICTBEHHOU MaTOJIOTUHU.

4. CoBeplICHCTBOBAHUE 3HAHUIN O MOJEKYISAPHO-TEHETHUECKON MPUPOJE U COBPEMEHHBIX
METOJIaX TUATHOCTHUKU T€MaTOJIOTUYECKUX U OHKOJIOTUYECKUX 3a00IeBaHHUIA.

1.1 ®opmupyembie KOMIIETEeHIIUH

B PE3YIbTATC OCBOCHUS MMPOrpaMMbl AU CHHUITIINHBL «Knnanmueckas reHeTHKa Y OpArHATO-
pa IOIHKHBI OBITH CPOPMHUPOBAHBI TPOPECCHOHATIFHBIC KOMITETCHIINH:
IIpodpunakrudyeckasi 1eATEJIbHOCTD:

— TOTOBHOCTb K OCYIIECTBJICHHIO KOMILIEKCA MEPOIIPUATHI, HAIIPABICHHBIX HAa COXpaHe-
HHE M YKPEIUICHHE 3/I0pOBbsl M BKIIIOYAIOMIUX B ce0s hopMHUpOBaHKE 3710pOBOTO 00pas3a KU3HHU,
IpeayNnpexaeHIe BOSHUKHOBEHHS U (MJIM) pacrpocTpaHeHHs 3a00JeBaHuil y IeTeld U MOApOCT-
KOB, MX PAHHIOIO IMAarHOCTHKY, BBISBJICHUE TPUYMH U YCIOBHHA X BO3HUKHOBEHHS M Pa3BUTHS,
a TaKKe HaNpaBJICHHBIX Ha YCTPaHEHHE BPEIHOIO BIUSIHUS Ha 3JI0POBbE YelOBeKa (pakTopoB
cpenbt ero ooutanus (IMK-1);

— TOTOBHOCTH K MPOBEACHUIO MPOPUIAKTUUECKUX MEAUIIMHCKUX OCMOTPOB, JUCTAaHCEPH-
3allid ¥ OCYIIECTBIICHUIO TUCIIAHCEPHOTO HAOIOICHHS 3a AeThbMHU U moapocTkamu (ITK-2);
JluarHocTuveckasi 1eTeJIbHOCTD:

— TOTOBHOCTb K OMPEENICHUI0 Yy MAlMEHTOB MATOJIOTHYECKHX COCTOSHUHN, CUMITOMOB,
CUHAPOMOB 3a00JIeBaHUN, HO30JOTHYECKHX ()OPM B COOTBETCTBUH ¢ MeXIyHapOAHON CTaTH-
CTHYECKOM KiaccuduKkaiiein 6oe3Hei u mpobieM, cBsa3aHHbIX co 310poBbeM (ITK-5);

JleyeOHas1 1esiTeIbHOCTD:

— TOTOBHOCTH K BEJICHUIO U JICUCHUIO MAIIMEHTOB, HYX/IAIOIUXCSI B OKa3aHUU OHKOJIOTH-
yeckoit meaunmnHckoi momorinu (ITK-6).

1.2. TpeOoBanus K pe3yJbTaTaM 0CBOCHMS JUCIHMILIHUHBI

®dopmupoBaHrue MPOPECCHOHATBHBIX KOMIETEHIIMNA y oOyudaromerocs (OpAauHaTopa) IO
crenunanbHocTH 31.08.14 «JleTckass OHKOJIOTHS» B paMKaxX OCBOEHHUSI TUCHMUIUIMHBI «KinHnue-
CKasl TEHETHKa» TPENINojaraeT OBJIAJICHHE CHUCTEMON TEOPETHYECKHUX 3HAHWUW 10 BBHIOpAHHOU
CHEIHUAIBHOCTH U (POPMHUPOBAHHE COOTBETCTBYIOIINX YMEHUH, HABBIKOB U BJIa/ICHUU.



Bpay — opauHaTOp — JeTCKHI OHKOJIOT 10JI2KeH 3HATh:
— KJIMHUYECKYIO T€HETHKY,

— COBPEMEHHYIO KJIACCU(HUKAINIO, 3THOJOTHIO, MMaTOTeHEe3, KIMHIUUECKYI0 KapTHUHY, 0CO-
OcHHOCTH TedeHus U TudepeHITMabHYIO TUarHOCTUKY HanOoJee 9acTo BCTPEUAIOIIUXCS CUH-
JPOMOB BPOKIEHHBIX IOPOKOB PAa3BUTHS (B TOM YHCIIE XPOMOCOMHBIX ), MOHOTCHHBIX OOJIC3HEH
U MYJIbTU(AKTOPHBIX COCTOSIHHIA;

— IPHUHIUIIBI pacd€Ta rCHETUYCCKOr0 pUuCKa Ipu pas3IMYHbIX THUIIAX HaCHeﬂCTBeHHOﬁ na-
TOJIOTHUH,

— METOJIbl PaHHEeW M MPEeCUMITOMATUYECKOW AMATHOCTUKH, METOJbI BBISBICHUS U (QOp-
MHUpPOBaHUs TPYII PUCKA 110 PA3BUTHUIO BPOXKACHHOW U HACIEICTBEHHOM I1aTOJIOTUHU, B TOM YU C-
Jie y TUI0JIa U HOBOPOXKIAEHHOTO;

— MeToAbl NMPOMUIAKTHKHE BPOXKIEHHON M HACIEACTBEHHOMN IMAaTOJIOTHH: OCHOBBI MEIUKO-
TE€HETUYECKOTO KOHCYJIbTUPOBAHMUSL, IPOTPAMMBI CKPUHUHTA,

— IIPUHOMUIIBI OpraHu3aly MaCCOBOI'0O CKpUHHUHTIA: 1) HOBOPOXACHHBIX HAa HACJICICTBCH-
HBIe 00/Ie3HN OOMEHa U HapyLICHUs ClIyXa, 2) MacCCOBOT'O IICPHUHATAJIBHOTO CKPUHUHTI'A IJIs1 BbI-
SIBJICHUS NATOJIOTMH 11104, XapaKTCPUCTUKY UCIIOJIb3YEMBIX METOI0B,

— MPUHIMIBI OPraHU3alUU CEeNEKTUBHOTO CKPUHUHTA, XapAaKTEPUCTHKY HCIOJIb3YEeMBIX
METO/IOB;

— IPUHLMIBI JUCIIAHCEPHU3ALUHU MALMEHTOB U CEMEN C HACIEACTBEHHOM NaTOJOTHUEH, T10-
JIO3PEHUEM Ha HACJIEACTBEHHbIE HAPYLIECHUs WM UX HOCUTENIBCTBO; ITALIUEHTOB U3 TPYIIIbI PHUC-
Ka I10 BPOKIEHHON U HACJIEICTBEHHON 1aTOJIOTUH;

— OCHOBHBIE U COBPEMEHHBIE METOJIbl JUArHOCTUKU OCHOBHBIX BPOXKAEHHBIX, HaCIel-
CTBEHHBIX U HACJIEICTBEHHO OOYCJIOBJIICHHBIX HO30JOTUYECKUX (OPM U MATOJOTUUECKHX COCTO-
SIHUM;

— MKB-10;

— TOKAa3aHUsI K MPOBEACHUIO LUTOIE€HETUYECKOTO, MOJEKYJISAPHO-LUUTOT€HETUUYECKOTO,
MOJIEKYJISIPHO-TEHETHUECKOTO U OMOXMMHYECKOTO OOCIeIOBaHUS ISl Pa3NUYHBIX KaTeropui
KOHCYJIbTUPYIOIIUXCS;

— COBPEMEHHBIE METOJIbI M MOAXO0/bI K TEpanuy HACIEICTBEHHON M HACIEICTBEHHO 00Y-
CJIOBJICHHOM MaTOJIOTMM YEJIOBEKAa: OCHOBBI T€HHOM M KJIETOYHOM Tepanuu, NPUHIMIbI TUETOTe-
panuu Mpu HACcJIEICTBEHHBIX 00JIE3HSIX OOMEHa, MPUHIUIIBI TAPreTHOW MPOTUBOOIYXOJIEBOM Te-
panuu u Jip.

Bpay-opanHaTop - A€TCKUI OHKOJIOT J0JIKE€H YMETh:

- (bOpMy.TII/IpOBaTL IMMOoKa3aHus K MCAUKO-TCHCTUYCCKOMY KOHCYJIIbTUPOBAHUTIO U ApT'yMCH-
TUPOBATH HCO6XO,[[I/IMOCTL CIICLUAJIbHBIX T€HETUYECKUX METOL0B AUArHOCTHUKU,

— OIICHUBATh PE3YJIbTATHI KIMHUYECKOTO 00CIEIOBAHUS U COTIOCTABIATH UX C PEe3yJbTa-
TaMH TPOBEJAEHHBIX TEHETUYECKUX UCCIIEIOBAHMI;

— coOpaTb MH(OPMAIMIO O COCTOSHHUM 3/I0POBBSl KOHCYIbTHUpYIOIErocs (MalueHTe) u
YJIEHaX €ro CeMbH (COCTaBIATh POJIOCIOBHYIO, PACCUUTHIBATh T€HETHUYECKHM PUCK U JIP.);

— OIICHUTbH (PU3UYECKOE U HEPBHO-TICUXUYECKOE PA3BUTUE/COCTOSTHUE MALIMEHTA;



— MPOBECTU KIMHUYECKHI OCMOTp, COCTaBUTh IUIaH OOCiIenoBaHUs, pacmiudpoBaTh pe-
3y/bTAThl AHAJIU30B U Pa3bACHUTH UX (TI0 IPEIOKEHHON CUTYallUN);

— IMPUMEHUTH COBPEMEHHBIE METOJIbI U MOJAXObl K TEpaluu HACIEACTBEHHOM M HacJe-
CTBEHHO OOYCJIOBJICHHOM MAaTOJIOTUM YEJIOBEKa: OCHOBHI T€HHOW M KJIETOYHOH Tepamnuu, MpHH-
IUIIBl TUETOTEPANNH MIPU HACJIEACTBEHHBIX 0OJIE3HSIX OOMEHA, MPUHIIMIIBI TAPTeTHON MPOTHBO-
OIlyXO0JIEBOW Tepanuu U Jp.

Bpau-opanHaTop - 1eTCKMiA OHKOJIOT 10JI2KE€H BJIAJAeTh:

— OCHOBHBIMHU METOJaMU MGZ[HHHHCKOﬁ T'CHCTUKU (KJ'II/IHI/IKO'FeHeaHOFI/I‘IeCKI/IM, Oonu3He-
OOBBIM, l'IOl'Iy.]'IHI_[I/IOHHO-CTaTI/ICTI/I‘{eCKI/IM);

— METOAMKON cOOpa M OILEHKH T'€HEATOTHYECKOTr0, aHTEHATaJbHOIrO, NMEPUHATAIBHO-TO,
IIOCTHATaJIbHOTO aHAMHE3a, aHaMHEe3a XHU3HU NallMeHTa U aHaMHe3a 3a00JIeBaHMs C OIpejere-
HUEeM ()aKTOPOB PHCKa BOSHUKHOBEHHUS 3a00JI€BAHU;

- MGTOI[I/IKOI?I OIICHKHM I'€HCTUYCCKOI'O PUCKA,

- PIH(bOpMaL[I/Ieﬁ 0 MOJICKYJIAAPHO-TCHECTHYCCKUX MAPKEpax pUCKAa U METOHAX BbISIBJICHUA

PaHHHX craauit KaHIOCPOICHE34a,

— MCTOJaMH HpO(bI/IJ'IaKTI/IKI/I Pa3BUTHA OHK0336OHeBaHHﬁ;

— O00BEKTUBHBIMU METOdaMU 06CJ'Ie,Z[0BaHI/I$[ 6OJ'II>HOI‘O;

— METOJIUKOW OLEHKHU JIaOOPaTOPHBIX U (PYHKIIMOHAIBHBIX METOJOB OOCIIEeIOBAaHUS MallH-

€HTa C HACJICICTBEHHOM (ITPEAMOJI0KUTEIILHO HACICICTBEHHOM ) TTaTOJIOTHEH;

— HHTepIpeTanuel pe3yiabTaToB IIUTOIC€HETUYECKOM, OMOXMMHMUYECKON U MOJEKYJSpPHO-

TCHETUYCCKOM JUArHOCTUKH,

— aJIrOPUTMOM IIOCTAHOBKM JAMarHo3a (TpeaBapUTEIbHOT0) BPOXKIAEHHOTO W HaCeN-
CTBEHHOT0 3a00JeBaHus (CHHIPOMOJIOTHYECKUN moaxoa, nuddepeHnanbHas JMarHocTHKa, Mo-
Ka3aHUsA K MEJIMKO-TeHETHYECKOMY KOHCYJIbTUPOBAHHUIO).

1.3 Kapra komneTeHuuii 1ucuuminnbl « KiimHu4yeckasi reHeTHKa»

Ne | Unpexc | Conepxanue B pesynbraTe n3ydeHus yueOHOH TUCIUIUIMHBI 00yYaronuecs JOIKHBI
n/i | KOMIIe- | KOMITETEeHITHH 3HATH YMETh BJIAJETh
TeHIMH | (uiau e€ JyacTu)
1. |IIK-1 TOTOBHOCTH K ocy- | Knunuueckyro remeru- | @opmynuposats no- | OcHOBaMH NPUMEHEHUS U HH-

IIECTBJICHUIO KOM-
TUIEKCa MEPOTIPHSI-
TUH, HaNpaBJIeH-
HBIX Ha COXpaHe-
HHE M yKpeIJIeHne
37I0pPOBBSI U BKITIO-
Jaromux B ce0s
(hopmupoBanue
3710poBOTO 00Opasza
’KU3HU, IpeyIpe-
KJIEHHE BO3HUKHO-
BEHU U (WJIH) pac-
HPOCTPaHEHUs 3a-
OosieBaHuMil y nerei
Y TTOJJPOCTKOB, HX
PaHHIOIO0 JIUArHO-
CTHKY, BBISIBIICHHE
HPUYUH U YCIOBUH

Ky,

CoBpeMeHHYIO KJiac-
cuduKaruio, 3THONIO-
THIO, TTATOTe€HE3, KIH-
HUYECKYIO KapTHHY,
0COOCHHOCTH TEYCHUS
u g hepeHTnaIbHyI0
JIMATHOCTUKY HanboJee
9acTO BCTPEUAFOIIUXCS
CHHJIPOMOB BPOXKIEH-
HBIX IIOPOKOB Pa3BUTHSL
(B TOM "HCIIE XPOMO-
COMHBIX ), MOHOT€HHBIX
Gosie3Hel 1 MyJIbTH-
(haKTOPHBIX COCTOSI-
HHI;

OCHOBEI TepaToresesa,
MEXaHN3MBI JICHCTBUS

Ka3aHusg K MCIUKO-
TFEHETUYECKOMY KOH-
CYJIbTHPOBAHHIO U
apryMeHTHPOBATh
HEOOXOIUMOCTH CIIe-
LIMAJILHBIX T€HETUYE-
CKHUX METOO0B Ha-
THOCTHUKHA

TepHpeTaui METOJ0B ME/TH-
OUHCKOW TeHETHKH (KITMHUKO-
TeHeaTOTHICCKIM, OJII3HEeIO0-
BEIM, TIOITYJISIITHOHHO-
CTaTUCTHYECKH, METOTAMH JIa-
00paToOpHOH TreHeTUIEeCKOH Tua-
THOCTHUKH).

Mertonukoi coopa U OIIEHKH
TeHEeAIOTUYECKOT0, aHTeHa-
TaJbHOTO, IEPUHATAIBHOTO,
MOCTHATAIPHOTO aHAMHE3a,
aHaMHe3a )KM3HU MalueHTa 1
aHaMHe3a 3a00JIeBaHU C OIpe-
JieneHneM (paKTOPOB PHCKa BO3-
HUKHOBEHUS HACJICICTBCHHBIX 1
HACJICICTBEHHO-
00YCIIOBIICHHBIX 3a00JIeBaHUH
MeToauKo# OIleHKH TeHeETHY e~




MX BOZHUKHOBEHUS
Y pa3BHUTHS, a TaK-
K€ HaIpaBJICHHBIX
Ha yCTpaHEeHHe
BPEIHOTO BIIUSHUS
Ha 3710pOBbE YeIIO-
BeKka (paKTOpOB
cpensl ero oouTa-
aust (TTK-1)

pa3IUYHBIX TepaTore-
HOB (B TOM YHCIIE, Jie-
KapCTBEHHBIX ITpera-
partoB)

[IpuHuumne! pacyera
MOBTOPHOTO T€HETHYE-
CKOTO pHCKa IIPH pa3-
JTNYHBIX opmax
HacJeCTBEHHBIX 3200-
JICBaAHUII;

Metonbl paHHE# U
MPEeCUMIITOMATUYECKOMH
JIUarHOCTUKU, METO/IbI
BBISIBIICHUSI X (POPMHU-
POBaHUs IPYMII PHCKA
O PA3BUTHIO BPOXK-
IEHHOU U HaCJIEI-
CTBEHHOI! TaTOJIOTHH, B
TOM 4YHCI€E y IJI0AA U
HOBOPOXKJEHHOTO

CKOT'0 pucCKa
uHpOpManuei 0 MOJIEKYJIIPHO-
TEeHeTHYECKUX MapKepax prcka
¥ METO/IaX BEISBIICHUS PAaHHUX
CTaJN{ KaHLIEPOTEHE3A.
B3aumonelicTBoBaTh ¢ Bpauamu
TeHETUKAMH

IIK-2 TOTOBHOCTH K 1po- | OcHoBHbIE XapakTepu- | OueHuBath pe3yabTa- | MeTogamu BbIBICHUS HACIE-
BEJICHUIO TIPO(H- CTHUKH HACJICICTBEHHOH | Thl KIMHUYECKOTO CTBEHHBIX W HACJICICTBEHHO-
JIAKTHYECKUX Me- Y BPOXJAEHHOH maTo- 00cIeT0BaHUS U CO- 00yCJIOBJICHHBIX (PAKTOPOB PHC-
JTUIUHCKUX OCMOT- | JIOTHH, KpUTEPUU TIOJI- | MOCTABJIATh UX C pe- Ka pa3BUTHUS OHKOJIOTHYECKON
POB, TUCHIAHCEPU- | TBEPIKAEHHUS/ UCKITIO- 3yJbTaTaMHU MPOBE- MaTOJIOTHH.
3alMM U OCYIIECTB- | YCHUS, PAHHHUE CUMII- JIEHHBIX MCCIICIOBA-

JICHUIO IUCIIAHCEP- | TOMBI, METOABI AUA- HHI

HOT'O HAaOMIOACHUS | THOCTHKU

3a JETbMH H IO~ [IpuHuMne! 1ucnance-

poctkamu (ITK-2) pHU3aIMX TallHEeHTOB U
ceMell ¢ HaclIeICTBCH-
HOM IIaTOJIOTHEH, MO~
JIO3pEHUEM Ha Hacle-
CTBEHHbBIC HAPYIICHUS
WU UX HOCHUTEIILCTBO;
MAIUEHTOB U3 TPYIIIBI
PHUCKa 10 BPOKAEHHOU
U HaCJIeACTBEHHOM
IMaTOJIOTUH.

TIK-5 T"'oToBHOCTB K Metons! auaraoctukd, | Codparb nHpOpMa- Meronukoi npoBeAeHUsI KIIU-
ONPEJEIICHUIO Y B T.4. COBpPEMEHHBIE, | LIHIO O COCTOSIHUU HHUKO-TCHEAJIOrMISCKOT0 aHaIH-
MAIIMEHTOB MATOJIO- | IPUMEHSEMBIE B KIIH- | 30POBBS KOHCYJBTH- | 3. METOAMKOM OIeHKH JTabopa-
THYECKHUX COCTOS- HHYECKOU TeHeTHKe | pyromierocs (MamueH- | TOPHBIX U PYHKIMOHATBHBIX
HHM, CHMIITOMOB, (IUTOreHEeTHYECKHE, T€) W WICHAX ero ce- METO/I0B 00CIeOBaHUS MALIK-
CHHJIPOMOB 3200- MOJIEKYJISIPHO- MBH (COCTaBISATh PO- €HTa C HACJICJICTBEHHOH (TIpe-
JIEBaHHH, HO30J10- TeHEeTUYECKHE, MOJIe- | JIOCIIOBHYIO, pacCuu- | MOJIOKUTEIHHO HACIIEICTBEH-
rHYecKuX GopM B KYJISIDHO- TBIBATh T€HETUYECKHH | HO) IMaTOJIOTHEH.

COOTBETCTBHUH C
MexnyHapogHOH
CTaTUCTUYECKOU
Kiaccupukanuen
Ooe3Hel u mpo-
0J1eM, CBSI3aHHBIX
co 3goposbeM (ITK-
5)

LATOIE€HETHYECKUE U
IIp.), TOKa3aHWsl K WX
Ha3HAYEHUI0 H Orpa-
HUYEHHUS UX HUCIOJIB30-
BaHUs

Mecto HacneacTBeH-
HOM  MaTOJOTMH B
MKB-10

PHCK U p.).

Onenuth pusudeckoe
1 HEPBHO-
MICUXUYECKOE Pa3BU-
THE/COCTOSTHHE TTaIH-
eHTa

IIpoBecTu kIMHUYE-
CKUI 0CMOTp, COCTa-
BUTH IUIaH 00CIIe10-
BaHUs, pacmu(ppoBaTs
pe3yIbpTaThl aHAJIM30B
1 Pa3bsACHUTH UX (110
NIPEJIOKEHHOU CUTY-
aIum).

YMeTb N0JIb30BaThCS

MKB-10

Murepnperanueil pe3ynbTaToB
METOJOB IUAarHOCTUKH, HCIIOJIb-
3yeMBIX B KIIMHUYECKOH reHe-
THKE.

AJNTrOpUTMOM HUCKIIFOUE-
HUSI/TIONTBEPKACHUS AUArHo3a
BPOXKAEHHOTO U HACJIEACTBEH-
Horo 3a00J1€BaHMs.




4. | IIK-6

T'oToBHOCTH K Be-
JICHUIO W JICUCHUIO
MAIMEeHTOB, HYX-
JIAlOIIHUXCS B OKa-
3aHUU OHKOJIOTH-
YeCKOW MEIUILINH-
ckoit momomu (ITK-
6)

CoBpeMeHHbIE METOIBI
Y TIOJXOJIbl K TEpauu
HACJIEJICTBEHHOHN U
HaCJIEICTBEHHO 00Y-
CIJIOBJICHHOM ITaTOJI0-
THH Y€JIOBEKA: OCHOBEI
TEHHOM M KJICTOYHOM
TepaIuy, IPUHIHAIIEL
JIUETOTEpanuu Mpu
HACJIEJCTBEHHEIX 00-
JIe3HsAX 0OMeHa, IpUH-
LUIIBI TAPTETHOU MPO-
THUBOOITYXOJICBOM Te-
panuu u 1p.;

IIpumenuTs coBpe-
MEHHEIE METOIBI U
TTOJIXO/BI K TEepaIrui
HaCJIEICTBEHHON 1
HACJIEICTBEHHO 00y~
CIIOBJICHHOM ITaTOJI0-
TUH Y€JIOBEKA: OCHOBEI
TCHHOM M KJIICTOYHOM
Tepanuu, MPUHIIHUIIBI
JUETOTepanuu mpu
HACJIEICTBEHHEBIX 00-
JIC3HAX OOMEHa,
MIPHUHITUIIBI TAPTECTHOM
NIPOTUBOOITYXO0JIEBOI
Tepanuu 1 Jp.;

MeTo/bl ¥ IOAXOABI K Tepanuu
HacJIeICTBEHHOH M Hacje.l-
CTBEHHO O0YCIIOBIICHHOI! MaTo-
JIOTUH YEJIOBEKA: OCHOBBI T'€H-
HOH U KJIETOYHOU Tepanuu,
MIPUHINIBI TUETOTEPATIHN TIPH
HACJIEICTBEHHBIX 00JIE3HAX 00-
MEHa, IPUHIIMIIBI TAPTETHOH
MPOTUBOOITYXOJIEBOW TEpaITuH U

Ap.;

I1. Conepxanue nucuumInHbI « KTHHHYecKasi TeHETHKA»

Nunexc HaunmeHoBaHre TUCHMITIMHBI, Pa3/E€IOB [udp
KOMITIECTCHITHH
b1.B./IB JAucuMIuImHbI 10 BIOOPY
b1.B.JIB.1.1 Kimmanueckas reserrnka TIK-1, T1K-2, T1IK-5,
I1K-6
Paznen 1. HacnencrBeHHOCTD U ATOJIOTMS YEI0BEKA TIK-1, T1K-2, T[IK-5
Pazmen 2. MeTtoapl METUIIMHCKON U KIMHUYECKOM Ir€HETUKH. I1K-1, TIK-2, TIK-5
Paznen 3. Kiuauko-monekynspHo-renernyeckue  xapakrtepu- | [1IK-1, TIK-2, TIK-5,
CTHKHM HACJIEICTBEHHOM MMaTOJIOTHH YEIOBEKA. T1K-6
Paznen 4. Bbonesnu ¢ HacneACTBEHHBIM MPEIPACTIONIOKEHUEM. TIK-1, ITIK-2, TIK-5,
I1K-6
Paznen S. [Mpodunaktrka u neyenune HacueAacTBeHHOU narono- | [1K-1, ITK-2, [TK-6
TUH

Pasznea 1. HaciaencTBeHHOCTDL H NMATOJIOTHSA YeJIOBEKA

OOmiast xapakTepUCTHKA HACIEICTBEHHON M BPOXAEHHOW MATONOTMU: SMHUIEMHOJIOTHS,
ATHOJIOTUSL U OCHOBHBIE MEXaHM3MBbI Pa3BUTHSA, Kiaccudukanus. Tunel HaciegoBanus. Cemuo-
THKa HACJIEJICTBEHHBIX Ooyie3Hel (yueHue O MpU3HAKaX HACIEJCTBEHHBIX OoJie3Hel). Bpoxnén-
HbI€ aHOMAJIMM Pa3BUTHA: NOHITUS CUHApPOMA, CIEACTBUSA, acconranuu. [Tonstue o 6oapmux U
Manbix aHomanusx pa3Butus (BAP u MAP). [lonsitue 0 MUHUMaJIbHBIX IUATHOCTUYECKUX MPU-
3HaKaxX Kak f]pa CUHApoMa. 3HAYEHHUE MEHETPAHTHOCTH U IKCIPECCUBHOCTH IPHU MOCTAHOBKE
JIMarHo3a HaclleICTBEHHOr 0 3a00JIeBaHusl.

Pasznea 2. Meroabl MeANIIUMHCKON W KINHAYECKOH TeHETHKH.
2.1. OcHOBHBIE METO/IBI METUITUHCKON T€HETHKHU: BO3MOKHOCTH U OTPaHHUYCHUSI.
Knnnnko-regeasornuaeckui METO/I. binnsnenoseii METO/I. [TonmynsiuronHo-
CTAaTUCTUYECKHE METO/IBI.

2.2. JlTabopaTtopHbBIE METOBI JMATHOCTHKHM HACJIEJICTBCHHOHN MATOJIOTHH: TEXHOJOTHS TIPO-
BEJICHUS, BO3MOKHOCTH U OTPAHUYECHUS, TOKa3aHUS K PUMEHEHHIO.

[luToreneTnyeckue W  MOJEKYISAPHO-IIUTOTEHETHYECKUE

MeTOoNbl.  MonekynsipHo-

T€HEeTUYECKHE METOIbl. boxyumMudeckrue MeTodbI.



Paznea 3. KiIMHMKO-MOJIEKYJISIPHO-TEHETUYECKHUE XAPAKTEPUCTUKH HACJIEACTBEHHOMI
NaTOJIOTHH YeJI0BeKa.

3.1. XpoMocoMHasi MATOJIOTHS.

3.1.1. MexaHu3Mbl BOSHUKHOBEHUSI XPOMOCOMHO# MaTOJIOTHH.

3.1.2. XpoMOCOMHBIE CHHIIPOMBI, O0YCIOBJICHHBIC YHCIOBBIMH HAPYIICHUSMHU ayTOCOM H
MOJIOBBIX XPOMOCOM.

3.1.3. CTpyKTypHBIE IEPECTPONKN XPOMOCOM, UX 3HaUEHUE AJisi GOPMUPOBAHUS MTATOJIOTUU
YeJIoBeKa: OCHOBHBIE MHUKPOLIUTOTEHETHYECKHE CUHIAPOMBL. boje3Hu reHOMHOr0 MMIIPUHTHUHTA.
HacnencTBeHHass matosorusi, CONpOBOKIAIOMIASICS XPOMOCOMHOM HECTaOMIIBHOCTBIO (aHEeMHUS
®ankoHu, cuHIpoM biyma, arakcusi-reneanruodkrasus (cunapom Jlyu-bap), nurmenTHas kce-
poziepMa), OBBIIIIEHHAs PEAPACIIONIOKEHHOCTh K BOSHUKHOBEHHUIO 3JI0KAYECTBEHHBIX HOBOOO-
pa3oBaHHUI.

3.1.4. Meronbl AMArHOCTHKH U MPO(UIAKTUKY TATOJIOTUH, 00YCIOBICHHOW YHUCIOBBIMU H
CTPYKTYPHBIMH HapyHIICHUSIMU XPOMOCOM.

3.2. MoHoreHHasi maToJI0rust

3.2.1. HacnenctBeHHble 00JIE3HU C MOPAKEHUEM HEPBHOW U HEPBHO-MBIIIEYHON CHCTEMBI:
BPOXKAEHHBIE MUOTIATUM U MHUOJUCTPOGUH, TATOJIOTHSI MOTOHEHPOHA, HACIIEJCTBEHHBIE OOJIE3HU
[EHTPaAJIbHOW HEPBHO CHCTEMBI, - MEXaHU3MbI Pa3BUTHS, TUIIBI HACIIEIOBAHUS, METO/IbI IUATHO-
CTHKH U IPOPHUIAKTUKH.

3.2.2. HacnencTBeHHBIE CepACUHO-COCYTUCThIC 3a00ICBaHMSI: HACICICTBEHHBIC KapIHOMH-
NaTHH, HACJICJCTBEHHBIC HAPYIICHUS CEPIIEYHOTO PUTMA, HACIICACTBEHHBIC BAPHAHTHI BPOXKIEH-
HBIX [OPOKOB Cepjlla, HACJIEICTBEHHAs MATOJOTUS COCYAOB, HAPYIIEHUS JUMHIHOTO OOMeHa
(cemeiinas runepxosiecTupuHeMust). MexaHu3Mbl pa3BUTHS, TUIIBI HACIICIOBAHHUS, METO/IbI JHa-
THOCTUKHU U IPODUITAKTUKH.

3.2.3. HacnencTBeHHast MaTOJIOTHsI CHCTEMBl KPOBH: KJIacCHU(pHKalMs, oOLas XxapakTepu-
CTHKa, METOJbI AUATHOCTUKH, TPO(DUTAKTUKU U JICUCHUSI.

HacnencrBennsle Oosie3Hn spuTpoHa: HacneactBeHHble remorioouHomnatuu (o- U -
TaJIACCEMUHU, CEPIIOBHMIHO-KJIETOUHAs aHeMHUs). DPUTPOLMTApHbIE (epMeHTonaTuu (Hexocra-
TOYHOCTh TJIIOK030-6-(pocdarnernaporeHassl, aHEMUH BCIEACTBUE APYTUX (EPMEHTHBIX Hapy-
wennit). MemOpanomnaruu (anemust Munkosckoro-1lloddapa).

Hapymenust cucteMbl CBepThIBAHUS KPOBU: TeMODUITHH.

3.2.4. HacnencTBeHHasi maTojorusi MMMYHHOM cucteMmbl. HacnencrBenHble uMMyHOIEe(DU-
IIUTHI: 00IIAst XapaKTePUCTUKA, TUArHOCTUKA, JICYCHHE.

3.2.5. HacnencrBenHbie 60JI€3HN OOMEHA.

OOmiast XapaKTepUCTHKA: STHOMATOT€HE3, KIACCHU(PHUKAIHS, METOAbI TUArHOCTKH, MPOodH-
JIAKTUKU U Tepanuu

YacTele HacnencTBEHHbIE 00Jie3HW OOMeHa: (DEHUIKETOHYpHs, TMIIOTHPEO3, MYKOBUCIIH-
7103, TaJJaKTO3eMUsl, aJPEHOTeHUTAIbHBIN CHHIPOM, HEOCTATOUHOCTh OMOTUHHUAA3HI.

BoJsie3Hn KJIETOUHBIX OpraHejul: MUTOXOHApPHANIbHBIE, MIEPOKCUCOMHBIE, JTU30COMHBIE 00-
JIe3HH — 00111as XapaKTePUCTHKA, KPUTEPUH MTO3BOJISIOIINE 3al10/I03PUTh JAaHHYIO MaTOJIOTHUIO.

Pasnen 4. bose3Hu ¢ HaCJIeACTBEHHBIM MPEAPACIIOI0KEHUEM.

4.1. MexaHu3Mbl pa3BUTHsI O0JI€3HEN ¢ HACIEICTBEHHBIM MPEIPacloiokKeHUEM Ha MpUMe-
pe MIMPOKO PaclpoCTpaHEHHON MATOJOTUU YesloBeKa: OpOHXHabHAs acTMa, FTHIEPTOHUYECKAas
00J1e3Hb, CaXapHbIii qHadeT.



Ponb reneTrdeckux u cpenoBbiX GpakTopoB B (hopMHpOBaHHE O0JIe3HEH ¢ HACIEICTBEHHBIM
pepacioiokeHrneM (MyabTU(AKTOPHBIX OoJie3HEeH). AHATN3 TeHeTUYECKUX acconuanuid. Me-
XaHU3MBbI Pa3BUTUS MYJIbTU(DAKTOPHBIX 00JIe3HEH (OCHOBHBIC MOICTH ()OPMUPOBAHUS).

4.2. HaciencrBeHHble 1 MYyJabTH(AKTOPHbIE (OPMBI 3710KA4YeCTBEHHBIX HOBOOOpa3o0-
BAaHUIA.

4.2.1 CoBpeMeHHbIE MPECTABICHUS O MEXaHU3MaX KaHIEpOTreHesa.

I'enernyeckuit KOHTPOIb pa3BUTH U AU GepeHIUPOBKU KiIeToK. [loHaTre 00 oHKOreHax
U TeHaxX-Cylnpeccopax OIyXOJeBOro pocTa. MexaHW3Mbl aKTHBAI[MM OHKOTEHOB NpU Haciel-
CTBEHHBIX W cropaandeckux ¢opmax paka (rersi: RAS, MYC, xumepusiii ren BCR-ABL).
JByxynapHas moxaens Knancena. ['eHbI-cympeccopsl omyxosieBoro pocrta: RB1, TP53, VHL,
BRCA1 u BRCA2, MLH1, MSH2. I'eHOMHBII1 UMIIPUHTHHT U KaHIeporeHe3. Hapymienus pera-
paryu ¥ KaHieporeHe3. XpoOMOCOMHas HECTAOMIBHOCTh U KaHIeporeHe3. KaHIeporeHsl: ux nc-
TOYHUKH, KJIACCU(DUKALNSA, MEXAHU3MBI JIEHCTBUS. BHOXMMUYECKUI M MEKKIETOUHBIA rcOa-
JaHC Kak (akTop OmyxojaeoOpa3oBaHHUsl.

MecTo U posib IMMYHHOW CHCTEMbI B KaHIIEpOreHe3e. 3allluTHAas U MPOKaHIEpOreHHAs
byHkus antuten. M3otunuueckue 0oCOOEHHOCTH aHTUTEN K KaHLEPOreHaM Y OOJbHBIX pakoM
pa3ianuHoil nmokanuzanuu. KoHIenmnuss MMMyHOXMMHUYECKOro aucbanaHca MpU KaHIEpOTeHese.
TeopeTrueckre OCHOBBI XUMHUOTIPOPIIAKTHKY paka. MouduKkaTopel KaHIIEpOTreHe3a.

Crienin(yU9HOCTh TCHETUYCCKUX HAPYIICHHUI B PA3JIMYHBIX TUIIAX OITYXOJICBOM TKAHU.

4.2.2. HacnencrBenneie (OpMBI paka: paclpoCTpaHEHHOCTh, OOIIME XapaKTEPUCTUKH,
KJIIMHUYECKHE U MOJICKYJIIPHO-TEHETHUECKUE XapaKTEPUCTHKU, OCHOBBI MEIMKO-TE€HETUUECKOTO
KOHCYJIbTHPOBAHUSI.

Perunobnacroma. Pak MosiouHO# >kenes3bl U pak siIMUHUKOB. CeMEeHbIH MeTyJUISIPHBIN pak
HIUTOBUIHON kene3bl. CHUHAPOM MHOXKECTBEHHBIX HHIOKPUHHOW HEOIUIa3uu BTOPOTO THUIIA
(MBH 2A u MBH 2B). Cunapom Jlu ®paymenu. Heltpopubpomatos. Cunapom ['mnmens-
Jlunnay. HacnencTBeHHBINH KOJMOpEKTalbHBIA pak (cuuapoMm JlnHuYa). AeHoMaTO3HBIN (cemeii-
HBII) OJIUIIO3 TOJICTON KUIIKH.

4.2.3. MynbrudakropruanbHbie (GOPMBI 3II0KaU€CTBEHHBIX HOBOOOPA30BaHUM: pacmpocTpa-
HEHHOCTh, OOIIME XapaKTEPUCTUKU, KIMHUYECKUE U MOJIEKYJISIPHO-TEHETUUYECKHE XapaKTepH-
CTUKH, OCHOBBI MEIMKO-TEHETUYECKOT'O0 KOHCYJIbTUPOBAHUSI.

[IpenpacmnonokeHHOCTh K OHKOJIOTUYECKUM 3a00JIEBAaHUSM CBSI3aHHAS C KypEHUEM.

Pazgen 5. IlpopuinakTuka v jJ1e4eHne HACJIEACTBEHHON MaTOJI0rHH

5.1. MeToas! NpopnIaKTHKH HACIEICTBEHHON MATOJOTHH

Menuko-reHeTH4eCKOe KOHCYJIbTUPOBAHUE: MOKA3aHUS JUIsl HAIPABICHUsS HAa KOHCYJIbTa-
LU0 K Bpady F€HETUKY, OCHOBHBIE 33/1a4¥ U 3Talbl MEIUKO-TEHETHYECKOTO KOHCYJIbTUPOBAHMS,
OpraHu3aIys MEANKO-TeHETHUECKOU cTy>k0bl B Poccun

CKpUHUHT Kak MeToJl Tpo(UIaKTUKN HACIIEJCTBEHHOW M HACJIEACTBEHHO OOYCIOBIEHHOMN
NaTOJIOTUH.

OcHOBHBIE TIPOrpaMMbl CKpMHHMHTAa B PoccuM: mpeHaTanbHbIi CKPUHUHI OepeMEHHBIX,
HEOHATAJIbHBI OMOXUMHYECKHI CKPUHUHT, HEOHATAJIbHBIN ayHOIOTHYECKHI CKPUHUHT .

IIporpaMMbl CENEKTUBHOTO CKPUHMHIA: 3a7ja4l U BO3MOKHOCTU. CElNeKTUBHBIA CKPUHUHT
HACJIEICTBEHHOW MATOJIOTUH, OHKOJIOTMUECKUX 3a001eBaHi U Jp.

[IpenaTanpHas IMarHOCTHKA: OCHOBHBIE 33]1a4M, BO3MOXXHOCTH U OTPAHUYEHUS, COBPEMEH-
HBIE JIOCTUKEHUS.



5.2 IlpyHIUNBI JIeYeHUs] HACJIEICTBEHHOH MATOJIOTUN U 00JIe3Hel ¢ Hac/IeICTBeHHbIM

npeapacinoJI0KCHUEM.

OcHoBHBIC HaIlpaBJICHUA B TCpallnun HaCJICZ[CTBCHHOI\/JI naToJIOruu: CUMIITOMAaTHYCCKOC, I1a-

TOTeHEeTHYECKOoe (NIMMHUHAIIMOHHAS Tepanus (AMeToTepanus), 3aMeCTUTeNIbHas Tepamnus, copo-

LIMOHHAs TEeparnus), STUOJIOTHYECKOE (TeHHAs U KJIETOYHAs TEparusl).

(DapMaKOl"eHeTI/ILICCKI/Ie ACIICKTHI noL[6opa TEpaInu 1mpu pa?:JII/I"IHOﬁ IIaTOJIOTUHM YCJIOBEKA:

- MCAUKaMCHTO3HbBIC HIUOCHUHKpa3nu

- l'IOJ'II/IMOp(bI/ISM T'C€HOB JICKApCTBEHOI'O MeTaboau3Ma: (bapMaKOFeHeTI/ILIeCKI/Ie TECThI, UCII0JIb3Yy-
€MBIC B MI/IpOBOI>'I KJIMHAYECKOMN IIPAKTUKE ITPHU HA3HAYCHHUHU JICKAPCTBCHHBIX CPEICTB.

YueOHO-TeMAaTHUECKHI IIJIaH JUCHUILINHBI « KTMHHYecKasi TeHeTHKA

Nunexc Haumenosanue nucuumiud |3ET KonnuecTtBo yacoB ®dopma [udp
(Mopyrneit), TeM, 2JIEMEHTOB Beero | Aya |JL|IIp | Cp | KOHTPOIS | KOMTIETEH-
UT.I. Ui
Kiaunuyeckas reHeTHKa 3aver | [IK-1,IIK-2,
b1.B./IB.1.1 3 108 90 (6|84 (18 TIK-5. [TK-6

Pasznen 1. HacnencrBeHHocTs W Ia- IIK-1, IK-2,

8 4 14| - | 4 IK-5
TOJIOTHS YEI0BEKA

Paznen 2. Metoapl MEOUIIMHCKOH U IK-1,
KJIMHUYECKOM T'€HETUKH. 28 26 |-[26] 2 TK-2,

IIK-5

Paznen 3. Kimmanko-monexynspHo- 1K-1,

I1K-2

FeHETHYECKHE XapaKTEPU- '

bartepn” 30 | 26 |-|26]4 TIK-5,

CTHKH HaCJIECTBEHHOM K-6
[IATOJIOTUH YEJIOBEKA.

Pazgen 4. Bonesnn c¢ HacnencTBeH- IIK-1, IK-2,
HbIM  IPEAPACIOIOKEHU- 24 20 |-(20 | 4 TIK-5, [IK-6
eM.

Paszgen 5. [Ipodwmnaktuka u geueHue 1K-1,
HACJIEACTBEHHONW MAaTOJIO- 18 14 (2|12 ]| 4 EEE
T

IV. OmuenouHble cpeacTBa 1 KOHTPOJISI KauecTBa MOATOTOBKH Mo qucuuiuinne «Kian-
HUYEeCKAd FreHeTHKA»

4.1 ®opMbI KOHTPOJISI U KPUTEPUH OLleHUBAHHUSA

- TeKYIIII/Iﬁ KOHTPOJIb IIPOBOJUTCA IO UTOraM OCBOCHUA Ka)XXHI0H TEMBI pasaciia y‘IC6HO-
TEMATUYCCKOI'o I1jlaHa B BHUAC 3alllUTHI pe(bepaTa, HJIn yCTHOT'O C06CCCI[0B8.HI/I}I, HJIn pCUHICHUA

3a7JauH.

- NMPOMEKYTOYHBbIH KOHTPOJIb 3HAaHUM M yYMEHUH OpIMHATOPOB MPOBOJIUTCS B (opme

3a4éTa I10CJIe OCBOCHUS JUCITUIIIINHEI.

OOyuarmumMcsi OpJMHATOpaM TIpeIaraercss aath oTBeThl Ha 30 3amaHuii B TECTOBOM
dbopMe 1 OuseT, BKIIIOYAIOLIUH 1Ba KOHTPOJIBHBIX BOIIPOCA U 3a7auy.

Kpurepun oneHkH pe3yibTaTOB KOHTPOJISA:

PCSyJ'IBTaTBI TCCTUPOBAHUS OLICHUBAKOTCA 110 MATHOAIBHOM CHCTEME:

«OT1maHo» - 90-100% npaBUIbHBIX OTBETOB;
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«Xopomo» - 80-89% npaBUIbHBIX OTBETOB;

«Y10BJIETBOPUTEIBbHO» - 71-79% npaBUIBHBIX OTBETOB;

«HeynoBaersopuresbHoO» - 70% 1 MeHee NTpaBUIIbHBIX OTBETOB.

PesynbraThl cobeceoBaHUS OLCHUBAIOTCS:

o «3a4TeH0» — KIMHUYECKUIM OpAMHATOP MOAPOOHO OTBEYAET HAa TEOPETUUECKUE BO-
IIPOCHI, PELIAET NPEAJIOKEHHYIO CUTYAallMOHHYIO 3a/1a4y.

o «He 3a4TeHO0» — He BIaJeeT TEOPETHUYECKUM MaTepHaloM M JIOIyCKaeT rpyOble
OLIMOKH, HEe pelIaeT MPeUI0KEHHYIO CUTYallHOHHYIO 3a1a4y.

OpauHaTop CUMTAETCsl aTTECTOBAHHBIM IPU HAJIMUYMHU NTOJIOKUTEIBHON OLIEHKH Ha BapUaHT Te-
ctoBoro 3a/1anus (50 BOPOCOB) U OLIEHKH «3aUTEHOY 3a COOeCeI0BaHuUE.

[IIkana oLeHUBaHUs PE3yIbTAaTOB IPOMEKYTOUHOIO KOHTPOJIA IpejacTaBieHa B [Ipunoxe-
HUU Ne 1 «@DoH/1 OLIEHOYHBIX CPEICTB MO JUCHUMILINHE «KITMHIUYECKasi TEHETUKAY.

4.2. IlpumMepHbIe 3aaHUA
4.2.1. IlpumepHbIe 3aJaHUS VISl TEKYLIET0 KOHTPOJIA

IIpumepHbIe TEMBI pedepaToB

1. T'enerryeckasi TeTEPOreHHOCTh M KIMHUYECKHH TIOJIMMOP(U3M HACIIEACTBEHHBIX OOJNe3HeH
(pa3peraercst BEIOpATh JIFOOYEO TPYIITY MOHOT€HHOM TIATOIOTHH).

2. CoBpeMeHHBIE METO/IBI IIMTOTEHETHYECKOTO aHAJIHM3a.

3. MonekyasipHO-TeHeTUUECKUE acleKThl JUarHOCTHKU HACIIEICTBEHHBIX 3a00JIeBaHUIl yerno-
BEKa.

4. CoBpeMeHHbIE TOIXObI K TMArHOCTUKE, JICUCHUIO U MPO(UIAKTHKE HACIIEICTBEHHON MaTo-
JIOTHH.

5. Merozp! reHoTepaniy 1 OMOJI0rMUeCcKre MOJIENM HACIIEICTBEHHBIX 3a00JIEBaHUI YelIOBEKa.

6. DTudeckue u conuaabHbIe POOIEMBI COBPEMEHHBIX TEHETHYECKHX TEXHOJIOTHH.

7. MenuKo-reHeTHUeCKoe KOHCYIbTUPOBAHUE B OHKOJIOTUM (WJIH JIP.): OCHOBHBIE MOJIXObI U
MPUHLIUIIBL, 3TUKO-JICOHTOIOTHUYECKUE IPOOIEMBI.

IIpumepsI BOPOCOB 1Jis1 cOOece10BAHMS .

1. IlpuponHbie ¥ aHTPONOTCHHBIE HICTOYHUKHU KaHIIEPOT€HOB

2. Knaccudukanus kanueporeHoB. KpaTkas xapakrepucTuka 0€3yCIOBHBIX KaHIIEPOT€HOB
JUTSL 4EeTIOBEKA.

3. I'eHbI-Cympeccopsl M HX pOJb B KAHIIEPOTCHE3e.

4. OHKOIreHBbI: MEXaHU3MBI AKTHUBAIIMX OHKOTI'CHOB IIPpHU HACICACTBCHHLBIX U CIIOPAANYCCKUX
dbopmax paka.

4.2.2. llpumepHbIe 3aJaHUs VISl IPOMEKYTOUHOT0 KOHTPOJIA (ATTecTaAlUu).

IIpumepHBIEe BOIPOCHI TECTOBOT0 KOHTPOJISI

No IIpas. Bonpoc U BapPHUAHTHI orBeTa
" |oTBeT

1 Tun HacJieqoBaHUSA IaJIaKTO3eMHUH

ayTOCOMHO-PEIIECCUBHBII

aYTOCOMHO-,Z[OMI/IHaHTHHﬁ

X-CUEIJICHHBIN pEeLleCCUBHBIN
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X-ClEeIUIEHHBII JOMUHAHTHEIA
2 B ocHoBe maToreHe3a rajJlakTo3eMHu
JIESKUT
JNeQUINT ranakTo3bl B MUTAHUU peOeHKa
Jcaxapmia3Hasi HeJOCTaTOUYHOCTb
* HapymeHne (GpepMEeHTaTUBHOTO MpeBpa-
I[CHHSI TATAKTO3bI B TIIIOKO3Y
yBEJIMYEHUE COJIEP)KAaHUS TajJaKkTO3bl B
MOJIOKE MaTepu
Jois ckpuHMHra Ha (PeHUIKETOHYPHIO
3 HCMOJIB3YIOT  OIpedeieHHe YPOBHS
denmanannna:
B MOYe
* B KPOBH
B CJIIOHE
B KaJie
Bpoxaennble aMMHOAIUAONATHH —
4 310 3a00s1eBaHHMsA, O00yCJIOBJIECHHbIE
AepekTOM Ppa3IUYHbIX ¢(epMeHTOB,
Y4acTBYIOIIHX B:
yIJI€BOJIHOM OOMEHe
* 0eIK0BOM OOMeHe
JUIUIHOM OOMEHe
BCE BBIILIE IEPEUNCIIEHHOE
IlepBasi ycnemnas resHorepanusi Obl-
5 Jia MpoBeJleHa B OTHOLIeHMHU 3aloJie-
BaHUSL:
KoMOuHUpOBaHHBIT ~ UMMYHOJAEPUIIUT
* BCJIE/ICTBUE HEJOCTaTOYHOCTH aJIEHO-
3MHJI€3aMHUHA3bI
Mpieynas nuctopodust romenHa
Heiipodgubpomaros
I'emounms

IIpumepsl CHTYaIMOHHBIX 32/1a4:

3amaua Nel

HeBouka 1 roma 6 MecsIieB OT MepBOM OEPEMEHHOCTH, 1-X CpOUHBIX poaoB. Poamack ¢
maccor tena 3200 r, anmuuoit 50 cm. Ilepuon HOBOpoOXIEHHOCTH 0Oe3 ocobeHHOocTei. Ha
TPY/ZHOM BCKapMJIUBAaHUU 710 7 Mec. AMMETUT ObLT yIOBIETBOPUTEIbHBIM, CPhITUBAJIA PEJIKO,
CTyn OBLT HOpPMallbHBIM. BpemMeHamu oTMeuanach BSUIOCTh W TMOBBINIEHHAS! MOTIMBOCTH pe-
OeHka, 0coOeHHO o yTpaM. OTMedancsi OTHOKPATHBIN AMH30/ CYIOPOKHBIX MOJEPTUBAHUIN
KOHeuHocTell. Macca tena B Bo3pacte oanoro roaa 8500 r, poct 72 cwm.

ITpu ocmoTpe macca Tena 10 xr, poct 74 cM. OOpamatoT Ha ce0si BHUMaHHE: «KYKOJIb-
HOE» JIMII0, KOPOTKas Iesi, BRICTYIAIOIINKA 3a CUeT TemaroMerainu >kuBoT. Koxka OnemHo-
po30Basi, B 00JIaCTH TEHapa U TUIIOTEHApa - SPKO-pO30Bast («IeUCHOYHAs JIAJOHB)), BEHO3HAs
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CEeTh Ha MepeHel OPIOITHOW CTEHKE HE BhIpaKeHa. B JIErkux JpIXaHue )KEeCTKOBATOE, XPUIIOB
Her, Y1 28 B | MunyTy. I'panulisl cepia: mpasas — o MpaBoMy Kparo rpyIuHbI, BEPXHS — 2
pebpo, nesas - Ha 0,5 cM KHApYXH OT CPEIMHHO-KIIIOUUYHON JTUHUU. TOHBI cepia 3ByUHbIE,
putmuanbie, YCC 120 ya. B muH. [ledens BICTymaeT u3-moj Kpas pedepHoit ayru Ha 12 cM,
motHast. Cene3eHka He nanbnupyercs. HepBHO-TICHXUYECKOE pa3BUTHE COOTBETCTBYET BO3-
pacry.

Knuanueckuit ananus kposu: Hb — 120 r/n, Op — 4,2x1012/n, Jleik — 9,0x109/m, n/s —
2%, c/a—29%, 3 — 1%, 1 — 60%, M — 8%, COD — Smm/4ac

buoxumuueckuii aHanu3 KpoBu: o0ImMii 6enok — 75 /1, anb0ymunsl — 53%, rmoOynu-
HBL: ol - 5%, a2 - 12%, B - 15%, y — 15%, 6mmupyoun obmmii — 10,5, npsmoit — 3,0, AnAT —
87 En/n, AcAT — 70 En/n, xonecrepun — 9,2 mmonb/i (HopMma 5,5), o0, mumunast - 14 r/n
(mopma 4,5 — 7), riroko3a — 2,9 MMoube/11, ModeBas kuciora — 0,65 mmouns/in (Hopma — 0,17 —
0,41), monouHast kuciaota — 2,8 mmoJb/it (Hopma — 1,0 — 1,7).

KucnorHo-ocHoBHOE cocrosinue kpoBu: pH = 7,32, BE = -6mMmoub/1.

3ananue:

1. Bam npenBapHuTeNbHBIN JUArHO3

2. Kakue HapyieHus JiexaT B OCHOBE 3TOT0 3a00JIeBaHUs

3. OcHoBHbIE NPUHLUIIBI JeueHus (0one3Hs [ upke)

4.2.3. Buabl 1 3aJaHUs 10 CAMOCTOSATE/ILHON padoTe opaAUHATOPA (MIPUMePHI)

1. Pemenune cutyanimoHHBIX 33134

2. IloaroToBka pedeparoB, JOKIJ0B, 0030POB.

3. [TonroroBka pedeparoB HayYHBIX CTaTeH, KaK HA PYCCKOM, TaK U aHTJIMICKOM SI3bIKaxX
4. VzyueHne KIMHUYECKUX UCTOPUNA OOJIE3HU NMallMEeHTOB

5. VI3yyeHue ¥ UHTEpIIpeTalysl pe3yIbTaTOB FeHETUYECKUX MCCIIEeJOBaHUI

6. Pabora ¢ MeTuKO-TeHeTHYeCKUMH 0a3aMM JaHHBIX OTKPBITOTO JI0CTyIa

KoHTposbHO-3MepHUTENbHBIE MaTEPUAITBI 111 KOHTPOJISI KAYeCTBA MOATOTOBKHU (TEKYIIIHI
KOHTPOJIb YCIIEBAEMOCTH, TPOMEKYTOUHAsI aTTECTAIlHsI TI0 HTOraM OCBOSHUSI TUCHIMTUTMHBI U 33]1a-
HUS U CaMOCTOSITENbHON paboThl) npeactaBieHbl B [Ipunoxkenue Ne 1 «DoH/1 OLeHOYHBIX
cpeacTB no aucuuivinHe « KimmHn4yeckasi reHeTuKa.

V. Y4eOHO-MeTOoAMYECKOEe H HH(POPMALTMOHHOE o0ecneyeHue TUCHHILIMHBI (MOAYJIs1)
«KanHnyeckasi reHeTHKa»

Ocnoenas numepamypa:

1. MytoBuH, I'. P. Knuandeckass reHeTHKa | TEHOMHKA ¥ TIPOTEOMHUKA HACIEACTBEHHOMN
naToJjioruu : [y4ed. mocobue s By3oB] / I'. P. MyroBuH. - 3-e¢ u3., nepepad. u jmom. — M. :
I'DOTAP-Menua, 2010.

2. MyroBuH, ['. P. Knuanueckas reHeTuka [DIEKTPOHHBIN pecypc]| : reéHOMHKa W TMpo-
TEOMHKA HACJIEJICTB. MaTonoruu: yued. mocobue / I'. P. MyroBuH. — 3-e u3n., nepepad. u aom. —
MockBa: I'S50TAP-Mennua, 2010. - 832 c.: 70) 8 - URL.:
http://marc.rsmu.ru:8020/marcweb2/Default.asp.
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3. boukoB, H. Il. Knunnyeckas reneruka [DIEKTpOHHBIN pecypc| : [y4eO. Ay BBICIL.
npod. oopazosanusi] / H. I1. Boukos, B. I1. ITy3sipes, C. A. Cmupauxuna ; nox pen. H. I1. bou-
KoBa. — 4-¢ m3a., fom. u nepepad. — Mocksa : [DOTAP-Meana, 2013. — 582 ¢. : un. - URL :
http://marc.rsmu.ru:8020/marcweb2/Default.asp.

4. HacnencrBeHHble 0oJie3HH [ DIIEKTPOHHBIN pecypc] : Hall. pyk. / [Anekcees JI. I1. u ap.]
; . pen. H. I1. boukoB [u ap.]. — MockBa : [DOTAP-Menua, 2012. — 964 c. : wi. - URL :
http://marc.rsmu.ru:8020/marcweb2/Default.asp.

5. JIptoun, b. I'enwr [Teker] : mep. : M. A. Kobuanu u ap. / mox pen. [[. B. Pebpuxona. -
Mocksa : BUHOM. JIa6. 3nanuii, 2012. - 896 c. : win. - (JIlyummuii 3apyOexxHbIii yaeOHuK). - [1ep.
9-ro anr. m3n. - [lep. u3n.: Genes IX / B. Lewin. Boston etc. : Jones and Bartlett publ.

Lononnumenvnasn numepamypa:

1. T'eneruka : yueOnuk / B. . UBanos, H. B. bapeimaukosa, [x. C. bunesa u ap.; mox
pen. B. U. BanoBa. - MockBa: Akanemknaura, 2007.

2. MeauuuHCKasi ¥ KIMHUYECKash T€HETHKa JJIsi CTOMATOJIOrOB : ydeOHoe mocobdue s
meaunuHckux By30B / JI. B. Akynenko u gap. ; mox pen. O. O. fnymeBuya. - Mocksa :
I'DOTAP-Menma, 2009. - 398 c.

3. MeaunuHCKas U KIMHHYECKAs TEHETHKA JUIsl CTOMATOJIOTOB [ DIIEKTPOHHEIN pecypce] :
[yae6. mns men. By3oB] / [JI. B. Akynenko u ap.] ; mox pen. O. O. SAnymeBndya. — Mocksa :
I'S0TAP-Menua, 2009. — 398 c. : ua. - URL : http://marc.rsmu.ru:8020/marcweb2/Default.asp.

4. V30paHHBIC JICKIINH 10 KIMHHMYECKON I'eHETHKE OTICIIbHBIX HEBPOJOTHYECCKHUX 3a00J1e-
Banuii [Texct] / [A. H. boiiko, A. A. Kabanos, A. H. boronenosa u ap.] ; moxg pex. E. U. I'ycea
u ap. - Mockaa : [0. u.], 2010.

5. Jluma-ne-®apua, A. [loxsana "rnynoctu" xpomocomsl [TekcT] : ucroBeab HETOKOPHOM
MOJIeKYJbl : mep. ¢ aHra. A. A. beicrpuukoro / nox pen. C. B. Pasuna. - Mocksa : BUHOM.
J1a6. 3uanwmii, 2011. - 312 c. : un. - [ep. uzz.: Praise of Chromosome "Folly" : Confessions of an
Untamed Molecular Structure / A. Lima-de-Faria. New Jersey etc., World Scientific.

6. ®ponos, U. T. ®dunocodust u uctopust reHeTUKH : oucku u auckyccun / U. T. @po-
JIOB.- 2-¢ u3]., ctep. - M. : KomKHura, 2007.

7. HyxnennoBbie kuciotsl oT A 10  [Tekct] / mox pea. C. Mrosuiep ; mep. ¢ anri. A. A.
Cuntommna, 1O. B. Kucenesoii ; [b. Annens, b. W. beneke, ‘. benencon u np.]. - Mocksa : bu-
HoM. JIabGopartopus 3HaHui, 2012.

Hugpopmayuonnoe ovecneuenue:

1. 5bC PHUMY um. H.U. TluporoBa — HeorpaHMuYE€HHOE KOJIUYECTBO MOCTyroB, 100 %
o0ydJaronuxcs.

2. OBC «KOHCYIBTaHT CTYACHTa» - HEOTPAHHYECHHOE KOJMUYECTBO nocTymoB, 100 % o0y-
YarOIIUXCA.

3. OBC «M3natenscTBO JlaHb» — HeorpaHMYEHHOE KOMUYecTBO AocTynoB, 100 % oOyua-
FOLIUXCA.

4. OBC «tOpaiiT» — HeorpaHHYEeHHOE KOJINYeCTBO JocTymoB, 100 % oOyuarommxcsi.

5. OBC «Alibykc» — HeorpaHHUEHHOE KOJIMUECTBO 10cTynoB, 100 % obyuaronuxcs.

6. OBbC «bykam» — HeorpaHHYEHHOE KOJIMYECTBO H0CTYNOB, 100% o0y4arommxcs.

7. Kypnans! uznarensctBa Taylor & Francis — goctyn u3 BHyTpeHHE#H ceTH By3a.

8. Ba3a jaHHBIX OTEYECTBEHHBIX U 3apybexHbIX myomukanuii Polpred.com O630p CMU — moctyn
13 BHYTPEHHEN CETH BY3a.
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9. Ananutnueckas u pedepaTuBHas 3apyOekHas 6asa JaHHBIX Scopus — JOCTYIT M3 BHYTPCH-
HEW CETH By3a.

10. Ananutudeckas u HMTaTHas 3apy0OexkHas 0a3a JaHHBIX KypHalIbHbIX cTaTteii Web of Science
Core — IOCTYII U3 BHYTPEHHEW CETU BY3a

11. CnpaBounas IIpaBoBas Cucrema Koncynprant [Imtoc — gocTyn U3 BHYTpEHHEH ceTr
BYy3a.

VI. MaTepHaJ’ILHO-TeX}II/I‘lGCKOG odecrneyeHue JUCHUILIMHBI « KJIMHHYecKAasi TeHeTHKA)

Aynutopun 000pYyAOBaHbBl MYJIBTUMEIUNHHBIMU CPEACTBAMHU OOYU€HUs, MO3BOJISIOIIUMHI
UCIOJIb30BaTh CUMYJISILIMOHHBIE TEXHOJOTHH, C TUIIOBBIMU HabOpaMu Npo(hecCHOHAIBHBIX MO-
Jieneil U pe3yabTaToB J1a00pPaTOPHBIX U HHCTPYMEHTAIBHBIX UCCIEIOBAaHUN. AyauTopun oo6opy-
JIOBaHBI (PAHTOMHOM M CUMYJSIIUOHHON TEXHUKOH, UMUTHPYIOLIEH METUIIMHCKIE MaHUITYIISALUN
¥ BMEIIATENIbCTBA (TOHOMETP, CTETOCKOI, (DOHEHIOCKOI, TEPMOMETP, MEIUIIMHCKHE BECHI, PO-
CTOMEp, IPOTUBOILIOKOBBIM HA0Op, HAOOP U yKJIa/aKa AJis SKCTPEHHBIX MPO(YUIAKTUUECKUX U Jie-
4eOHBIX MEPOIPUATHUIL, 1eKTpoKapaAnorpad, odaydarensb OaKTEPULIUAHBIA, 3JIEKTPOHHBIE BECHI
JUId JieTell 10 rojia, MOcoOMs sl OLEHKH NMCUXO0(pU3NYECKOr0 pa3BUTUS peOeHKa, amnmapar Juis
WU3MEpPEHUS apTEPUAJIBHOTO JIABJICHMS C JETCKUMU MaHXETKAaMU, IIEJICHAJIbHBIA CTOJ, CAHTUMET-
POBBIE JIEHTBI, alllapaT HaApKO3HO-IbIXaTENbHbIN, allapaT UICKyCCTBEHHON BEHTHIISLUY JIETKUX,
uH(y30MaT, OTCAChIBATEIbh MOCICONEPAMOHHBIN, AepuOpmwIATOp ¢ (PyHKIMEH CHHXpOHM3A-
UM, CTOJI ONEPAIMOHHBIA XUPYPIHUECKII MHOTO()YHKIIMOHAIbHBIA YHHUBEPCALHBIN, XHUPYPTH-
YECKHUM, MUKPOXUPYPIMYECKUN MHCTPYMEHTAPUN, YHUBEPCAIbHAS CUCTEMA PAHOPACIIMPUTENIEH
C MPHUKPEIUICHHEM K OTEepPAllMOHHOMY CTOJy, anmapar JUIsi MOHUTOPHUPOBAHHUS OCHOBHBIX (yHK-
IIMOHAJIBHBIX ITIOKa3aTelel, aHajau3aTop JbIXaTelbHOM cMecH, 3iekTposHuedanorpad, aedu-
OpmIIATOp ¢ PyHKIMEH CUHXPOHU3ALUH, FACTPOAYOJEHOCKOII, 1yOACHOCKOI (¢ OOKOBOM ONTH-
KOi1), KoJoHOCKON (meauarpuyeckuii), GuopoOpoHXOoCKoN (MeAnaTpUIeCcKHii), HICTOYHHUK CBETa
JUISL DHJIOCKOITUU TaJIOT€HHBIN CO BCIBIIIKOM, YHAOCKONMYECKas: TEJIEBU3UOHHAsA CUCTEMA, DHIO-
CKOITMYECKHUM CTOJI, TEJIEKKA JUIA SHAOCKOIMH, YCTAHOBKA JJII MOMKH DHIOCKOIIOB, YIbTPa3BYy-
KOBOW OYMCTHTEIb, YHIOCKOMMYECKUN OTCACBIBAIOIIMM HACOC, BHJICOIHAOCKONMMYECKUA KOM-
IJIEKC, BUAECOAYOJEHOCKOI, BHJIEOTACTPOCKOI, YHJOCKONMMYECKUN OTCACHIBATENb, YHTEPOCKOIL,
HU3KOdHEpreTuiecKasl jJa3epHasi yCTaHOBKA, 3JIEKTPOXUPYPTrUUECKH OJIOK, BUAEOIHIOCKOINYE-
CKMI KOMIUIEKC, BHJEOTaCTPOCKOIN ONEPALMOHHBIN, BHJIEOraCTPOCKOI NEIUATPUYECKHUM, BH-
JIEOKOJIOHOCKOIT OINEPALMOHHBIN, BUACOKOJIOHOCKOI NEAUATPUYECKUM, BUACOKOJIOHOCKOI IHa-
THOCTHYECKUH, aproHO-TUIa3MEHHBIA KOArylsaTop, 3J1eKTPOXUpYyprudeckuii 610k, Habop I IH-
JIOCKOIIMUYECKON PE3EeKIMU CIIM3UCTON, OATSIOHHBINA AUIATATOP M PACXOJHBIM MAaTEPUAIOM.
[TomernieHust A1 CaMOCTOSATENBHOM pabOThl 00YYAIOIUXCsl OCHAIIEHBl KOMIBIOTEPHONW TEXHHU-
KOM C BO3MOKHOCTBIO MOJKIIIOYEHUS K ceTh "MHTepHeT".

IlepeyeHb MPOrPaMMHOIO 00eCTIEYEHNSI:

— Office Standard/ Professional Plus 2010 with SP1;

— Kaspersky Endpoint Security 10;

— CHpaBOHHO-HpaBOBa}I CUCTEMA «KOHC}’J’ILT AHT ITIOC» CCTECBAsA BCPCUAN;
— Adobe Reader;

— Adobe Flash Player;

— Google Chrom;

— Mozilla Firefox, Mozilla Public License;
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— 7-Zip, GNU Lesser General Public License;
— FastStone Image Viewer, GNU Lesser General Public License;
— Windows 8.1 Enterprise Windows 8.1 Professional.
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