
Вопросы к зачету по дисциплине Основы медицинской генетики.  

3. Методы пренатальной диагностики. 

4 Основные методики сбора анамнеза. 

5 Причины синдрома Марфана. 

6 Основные проявления синдрома Марфана.  

7 Основные методы диагностики и профилактики синдрома Марфана. 

8 Причины синдрома муковисцидоза. 

9 Основные проявления синдрома муковисцидоза.  

10 Основные методы диагностики и профилактики муковисцидоза. 

11 Причины фенилкетонурии. 

12 Основные проявления фенилкетонурии.  

13 Основные методы диагностики и профилактики фенилкетонурии. 

14 Причины адреногенитального синдрома (врожденная гиперплазия коры 

надпочечников). 

15 Основные проявления адреногенитального синдрома (врожденная гиперплазия 

коры надпочечников).  

16 Основные методы диагностики и профилактики адреногенитального синдрома 

(врожденная гиперплазия коры надпочечников). 

17 Причины галактоземии. 

18 Основные проявления галактоземии.  

19 Основные методы диагностики и профилактики галактоземии. 

20 Причины псевдогипертрофической мышечной дистонии Дюшенна. 

21 Основные проявления псевдогипертрофической мышечной дистонии Дюшенна.  

22 Основные методы диагностики и профилактики псевдогипертрофической 

мышечной дистонии Дюшенна. 

23 Причины мукополисахаридоза. 

24 Основные проявления мукополисахаридоза.  

25 Основные методы диагностики и профилактики мукополисахаридоза. 

26 Причины нейрофиброматоза (болезнь Реклингхаузена). 

27 Основные проявления нейрофиброматоза (болезнь Реклингхаузена).  

28 Основные методы диагностики и профилактики нейрофиброматоза (болезнь 

Реклингхаузена) 

29 Причины синдрома Холт-Орама . 



30 Основные проявления синдрома Холт-Орама .  

31 Основные методы диагностики и профилактики синдрома Холт-Орама . 

32 Причины синдрома умственной отсталости с ломкой Х-хромосомой (синдром 

Мартина-Белл). 

33 Основные проявления синдрома умственной отсталости с ломкой Х-хромосомой 

(синдром Мартина-Белл).  

34 Основные методы диагностики и профилактики синдрома умственной отсталости с 

ломкой Х-хромосомой (синдром Мартина-Белл) 

35 Причины гликогеновой болезни у детей). 

36 Основные проявления гликогеновой болезни у детей).  

37 Основные методы диагностики и профилактики гликогеновой болезни у детей). 

38 Причины болезни Вильсона. 

39 Основные проявления болезни Вильсона. 

40 Основные методы диагностики и профилактики болезни Вильсона. 

41 Причины синдрома трисомии Х. 

42 Основные проявления синдрома трисомии Х. 

43 Основные методы диагностики и профилактики синдрома трисомии Х. 

44 Причины нейрофиброматоза синдрома Клайнфельтера. 

45 Основные проявления нейрофиброматоза синдрома Клайнфельтера. 

46 Основные методы диагностики и профилактики синдрома Клайнфельтера. 

47 Причины синдрома Шерешевского-Тернера. 

48 Основные проявления синдрома Шерешевского-Тернера.  

49 Основные методы диагностики и профилактики синдрома Шерешевского-Тернера. 

50 Причины синдрома Патау, синдрома Эдвардса 

51 Основные проявления синдрома Патау, синдрома Эдвардса 

52 Основные методы диагностики и профилактики синдрома Патау, синдрома 

Эдвардса 

53 Причины синдрома «кошачьего крика», синдрома Дауна. 

54 Основные проявления синдрома «кошачьего крика», синдрома Дауна. 

55 Основные методы диагностики и профилактики синдрома «кошачьего крика», 

синдрома Дауна. 

 


