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Тести до заліку з навчальної дисципліни “Медична генетика”

для студентів IV курсу медичного факультету
1. Генетика є наукою про:

А. * Спадковість і мінливість

В. Спадкові захворювання

С. Спадкові ознаки людей, інших організмів

Д. Спадкову та неспадкову мінливість

Е. Повний індивідуальний розвиток організму від запліднення до смерті

2. Спадкові захворювання:

А. Обумовлені генними мутаціями

В. Проявляються на 1-му році життя

С. * Обумовлені змінами генотипу

Д. Успадковуються від батьків

Е. Діагностуються при народженні

3. Спадкові захворювання характеризуються всім, за винятком:
А. Обумовлені генними мутаціями

В. Обумовлені хромосомними абераціями

С. Обумовлені геномними мутаціями

Д. * Завжди успадковуються

Е. Проявляються в будь-якому віці з моменту народження та до старості

4. Для спадкової патології характерно все, за винятком:

А. Рання маніфестація клінічних проявів

В. Залучення до патологічного процесу багатьох органів і систем

С. Прогредієнтний характер протікання

Д. * Гострий початок захворювання

Е. Резистентність до терапії

5. Ген – це:

А. Ділянка ДНК, що кодує одну амінокислоту

В. *Ділянка ДНК, що кодує первинну структуру білка

С. Молекула іРНК, що кодує первинну структуру білка

Д. Триплет тРНК, що комплементарний кодону іРНК

Е. Всі відповіді правильні

6. Ген – це:

А. Ділянка ДНК, в якій закодовано інформацію про будову одного білка

В. Ділянка ДНК, в якій закодовано інформацію про будову тРНК

С. Ділянка ДНК, в якій закодовано інформацію про будову рРНК

Д. Ділянка ДНК-репресор

Е. *  Всі відповіді правильні

7. Назвіть хімічний склад хромосом:

А. Гістонові білки

В. Негістонові білки

С. ДНК

Д. * ДНК + гістонові білки + негістонові білки

Е. ДНК + РНК

8. В абортованого ембріона виявлено каріотип: 69,ХХY. Яка це мутація?

А. * Триплоїдія

В. Трисомія

С. Тетраплоїдія

Д. Дуплікація

Е. Делеція

9. Вагітній проведено плацентоцентез. При цитогенетичному обстеженні тканини плаценти визначено каріотип: 45,Х0. Яка це мутація?

А. Нулісомія

В. Трисомія

С. * Моносомія

Д. Дуплікація

Е. Делеція

10. У жінки в анамнезі два самоаборта в ранніх строках. При каріотипу ванні замість двох хромосом № 13 виявлено одну довгу хромосому, що об’єднує генетичний матеріал двох хромосом. Яка це мутація?

А. Дуплікація

В. * Робертсонівська транслокація

С. Реципрокна транслокація

Д. Інверсія

Е. Дицентрична хромосома

11. Делеція – це:

А. Генна мутація – заміна нуклеотиду на комплементарний

В. * Хромосомна аберація – втрата ділянки хромосоми

С. Хромосомна аберація – поворот частини хромосоми на 180˚

Д. Геномна мутація – в диплоїдному наборі є одна зайва хромосома

Е. Геномна мутація – відсутність в диплоїдному наборі однієї хромосоми

12. Інверсія – це:

А. Генна мутація – заміна нуклеотиду на комплементарний

В. Хромосомна аберація – втрата ділянки хромосоми

С. * Хромосомна аберація – поворот частини хромосоми на 180˚

Д. Геномна мутація – в диплоїдному наборі є одна зайва хромосома

Е. Геномна мутація – відсутність в диплоїдному наборі однієї хромосоми

13. Дуплікація – це:

А. Одна зайва хромосома в диплоїдному наборі

В. * Подвоєння ділянки хромосоми

С. Збільшення числа хромосом на величину, кратну галоїдному набору

Д. Заміна нуклеотиду на комплементарний

Е. Перенос ділянки хромосоми на негомологічну

14. Трисомія – це:

А. Генна мутація – заміна нуклеотиду на комплементарний

В. Хромосомна аберація – втрата ділянки хромосоми

С. Хромосомна аберація – поворот частини хромосоми на 180˚

Д. * Геномна мутація – в диплоїдному наборі є одна зайва хромосома

Е. Геномна мутація – відсутність в диплоїдному наборі однієї хромосоми

15. У каріотипі людини в нормі зустрічаються всі типи хромосом, окрім:

А. Метацентричних

В. Субметацентричних

С. Акроцентричних

Д. * Телоцентричних           

Е. Супутникових

16. Деякі мутації в людини можуть бути збалансованими (без зміни фенотипу), але вони є причиною безпліддя в носіїв подібної мутації. Які мутації можуть бути збалансованими?

А. Делеції

В. Дуплікації

С. Трисомії

Д. * Інверсії

Е. Моносомії

17. В абортованого ембріона встановлено каріотип: 47,ХХ,+21. Яка це мутація?

А. Поліплоїдія

В. Дуплікація

С. Делеція

Д. * Трисомія

Е. Моносомія

18. Транслокація може бути причиною:

А. * Синдрому Дауна

В. Синдрому Шерешевського-Тернера

С. Синдрому “котячого крику”

Д. Синдрому Марфана

Е. Синдрому Прадера-Віллі

19. До мікроцитогенетичних синдромів відносять:

А. Синдром Дауна

В. Синдром Патау

С. Синдром Шерешевського-Тернера

Д. Синдром Клайнфельтера

Е. * Синдром Прадера-Віллі 

20. У чотирирічного хлопчика з розумовою відсталістю діагностовано синдром Дауна. Укажіть правильну формулу каріотипу при цьому синдромі:

А. 46,ХY,del5p-

В. 47,ХХ,+13

С. 47,ХY,+18

Д. * 47,ХY,+21

Е. 45,Х0

21. У новонародженого з вадами розвитку діагностовано синдром Едвардса. Укажіть правильну формулу каріотипу при цьому синдромі:

А. 47,ХХY

В. 47,ХY,+13

С. *47,ХY,+18

Д. 46,ХY,del5р-

Е. 45,Х0

22. У цитогенетичній лабораторії досліджено каріотип дівчинки з симптомами синдрому Шерешевського-Тернера. Який каріотип підтвердить цей діагноз?

А. 47,ХХY

В. 47,ХY,+13

С. 47,ХХ,+18

Д. 46,ХY,del5р-

Е. * 45,Х0

23. У новонародженої з вадами розвитку діагностовано синдром Патау. Яка правильна формула каріотипу при цьому синдромі?

А. 46,ХХY

В. 47,XX,+18

С. * 47,ХY,+13

Д. 46,ХХ,del5p-

Е. 46,ХY,del4р-

24. У хлопчика з розумовою відсталістю і недорозвиненням вторинних статевих ознак діагностовано Клайнфельтера. Укажіть правильну формулу каріотипу при цьому синдромі:

А. 45,Х0

В. 47,ХХХ

С. 47,ХYY

Д. * 47,ХХY

Е. 47,ХY,+18

25. У цитогенетичній лабораторії досліджено каріотип новонародженого з симптомами синдрому “котячого крику”. Який каріотип зможе підтвердити цей діагноз?

А. 46,ХХY

В. 47,ХY,+18

С. 47,ХY,+13

Д. * 46,ХY,del5р-

Е. 46,ХY,del4 р-

26. Для якого каріотипу характерно поєднання мікроцефалії, місяцеподібного обличчя, антимонголоїдного розрізу очей, епікантуса та специфічного плачу?

А. 46,ХХY

В. 47,ХY,+18

С. 47,ХY,+13

Д. * 46,ХХ,del5р-

Е. 46,ХY,del4р-

27. У п’ятнадцятирічного хлопця високий зріст, євнухоподібна статура, гінекомастія, яєчка зменшені в розмірах, у буккальному соскобі виявлено одну грудочку статевого хроматину. Ваш діагноз:

А. Синдром Дауна

В. Синдром Патау

С. Синдром Марфана

Д. * Синдром Клайнфельтера               

Е. Синдром полісомії-Y

28. У новонародженої мікроцефалія з дефектами шкіри черепа (природжена аплазія шкіри), розщілина губи і твердого піднебіння, вади ЦНС, полідактилія. Такий симптомокомплекс характерний для синдрому:

А. Дауна

В. “Котячого крику”

С. * Патау                        

Д. Едвардса

Е. Шерешевського-Тернера

29. У новонародженої лімфатичні набряки кистей і стоп, коротка шия з шкірними складками, антимонголоїдний розріз очей, епікантус. Ваш діагноз:

А. Синдром Дауна

В. Синдром Патау

С. Синдром Едвардса

Д. Синдром “котячого крику”

Е. * Синдром Шерешевського-Тернера

30. У медико-генетичний центр направлено чотирнадцятирічну дівчинку з низьким зростом, крилоподібними складками на шиї, відсутністю волосся на лобку, під пахвами, інфантильною статурою та нормальним інтелектом. Укажіть найбільш імовірний діагноз:

А. Синдром Дауна

В. Синдром Патау

С. Синдром Едвардса

Д. Синдром “котячого крику”

Е. * Синдром Шерешевського-Тернера

31. Назвіть хромосомну хворобу, при якій у людини може бути нормальний фізичний і психічний розвиток:

А. Синдром Дауна

В. Синдром Патау

С. Синдром “котячого крику”

Д. Синдром Шерешевського-Тернера

Е. * Синдром трипло-Х (“супержінки”)

32. У новонародженого мікроцефалія, вузькі очні щілини, розщілина губи і твердого піднебіння, низько  розташовані вушні раковини, полідактилія, вада серця. Укажіть найбільш імовірний каріотип хворого:

А. Трисомія-21

В. Трисомія-18

С. * Трисомія-13

Д. Моносомія-Х

Е. Делеція короткого плеча 5-ї хромосоми

33. При успадкуванні мікроделеції довгого плеча 15-ї хромосоми від матері розвивається синдром Ангельмана, а від батька – інший синдром (Прадера-Віллі). Це пояснюють:

А. Неповною пенетрантністю генів

В. Варіюючою експресивністю

С. * Геномним імпринтінгом

Д. Комплементарною дією генів

Е. Явищем плейотропії

34. Для хромосомних захворювань найбільш характерно:

А. Затримка психомоторного розвитку в дітей раннього віку, недоумкуватість у дітей старшого віку

В. Порушення фізичного розвитку, зміна кольору та запаху сечі

С. Системність уражень

Д. * Порушення розумового розвитку, множинні вади розвитку та мікроаномалії

Е. Катаракта, гепатоспленомегалія, відставання в розвитку

35. У новонародженого гіпоплазія, доліхоцефальна форма черепа, мікрогенія, низько розташовані деформовані вушні раковини, стопа-качалка, вади серця і ЦНС. Ваш діагноз:

А. Синдром Дауна

В. Синдром Патау

С. Синдром Марфана

Д. Синдром Клайнфельтера

Е. * Синдром Едвардса

36. Для синдрому Дауна характерно все, за виключенням:

А. Мікроцефалія, монголоїдний розріз очей, макроглоссія

В. Підвищена частота природжених вад серця та шлунково-кишкового тракту

С. Транслокація 21-ї хромосоми на гомологічну

Д. * Гепатоспленомегалія

Е. М’язова гіпотонія, гіпорефлексія

37. У медико-генетичний центр направлено чотирнадцятирічну дівчинку з низьким зростом, крилоподібними складками на шиї, відсутністю волосся на лобку, під пахвами, інфантильною статурою та нормальним інтелектом. Укажіть найбільш імовірний каріотип хворої:

А. 46,ХХ

В. 47,ХХХ

С. * 45,Х0

Д. 47,ХХ,+21

Е. 44,00

38. У новонародженого брахіцефалія, мікроцефалія, монголоїдний розріз очей, макроглоссія, сплощене обличчя. Для якого хромосомного синдрому найбільш характерний цей симптомокомплекс?

А. Синдром Едварда

В. Синдром Патау

С. * Синдром Дауна

Д. Синдром Шерешевського-Тернера

Е. Синдром “котячого крику”

39. У чотирирічної дівчинки з відставанням у фізичному розвитку при огляді виявлено коротку шию, низький ріст волосся на голові ззаду, вкорочення та викривлення п’ятих пальців. Інтелект не порушений. У каріотипі 45 хромосом (45,Х0). Який найбільш вірогідний діагноз? 

A. Синдром Дауна

B. Гіпофізарний нанізм 

C. Природжений гіпотиреоз 

D. Синдром Клайнфельтера 

E. * Синдром Шерешевського-Тернера 

40. У хворих із високим зростом і гіпергонадотропним гіпогонадізмом, із Х- і Y-хроматином у буккальному епітелії для заключної діагностики захворювань необхідно дослідити:

A. * Каріотип 

B. Морфологічний стан зони гіпофізу

C. Продукцію соматотропіну

D. Продукцію інсуліноподібних факторів росту

E. Генеалогічне дослідження

41. У дитини при огляді після народження відмічено брахіцефальну форму черепа, деформацію вушних раковин у вигляді виступаючої протизавитки, косий розріз очей, укорочення мізинця, епікантус, двобічна поперечна складка на долоні. Які природжені вади серця найбільш часто супроводжують цю патологію? 

A. Аневризма аорти, пролапс мітрального клапану

B. Коарктація аорти

C. Гіпертрофічна кардіоміопатія

D. Відкритий артеріальний проток

E. * Фіброеластоз, дефекти міжшлуночкової та міжпередсердної перетинок

42. Дитина народилася в строк, із низькою вагою, у важкому стані: мікроцефалія з дефектами шкіри черепа, мікрофтальмія, розщілина губи і твердого піднебіння, полідактилія на руках і ногах, комбінована вада серця, геніталії без чітких статевих відмінностей. Матері 38 років. Каріотип – трисомія-13. Найбільш імовірний діагноз:

A. * Синдром Патау 

B. Синдром Едвардса 

C. Синдром Дауна 

D. Синдром Шерешевського-Тернера 

E. Синдром Клайнфельтера 

43. Хлопчик народився з низькою вагою. Череп із виступаючою потилицею, деформація вушних раковин, короткі очні щілини, гіпертелорізм, мікрогнатія, короткі шия та грудина, маленький таз із вивихом стегон, I і V пальці знаходяться над ІІІ и ІV,  стопи-качалки, вада серця, гідронефроз, крипторхізм. Каріотип – трисомія-18. Установіть діагноз:

A. Синдром Шерешевського-Тернера

B. * Синдром Едвардса 

C. Синдром Патау 

D. Синдром Клайнфельтера 

E. Синдром Дауна 

44.  Дівчинці 4 доби, народилася від 2-ї вагітності, 2-х пологів у термін 39 тижнів. Є ознаки затримки внутрішньоутробного розвитку, крилоподібні складки на шиї, лімфатичний набряк кистей і стоп, що минув самостійно в першу добу. Який Ваш попередній діагноз? 

A. Природжений гіпотиреоз

B. Дівчинка здорова

C. Склерема 

D. * Синдром Шерешевського-Тернера 

E. Недостатній розвиток лімфатичної системи

45. П’ятнадцятирічна дівчинка скаржиться на затримку розвитку, відсутність менструації та вторинних статевих ознак. Зріст 153 см, антимонголоїдний розріз очей, широка шия, крилоподібні складки шиї, низька лінія росту волосся на шиї, плечовий пояс переважає над тазовим, молочні залози недорозвинені, відсутнє оволодіння на лобку. Виявлено гіпоплазію матки. Ваш діагноз:

A. Нейрофіброматоз

B. Нанізм 

C. Гіпогеніталізм

D. Аменорея первинна

E. * Синдром Шерешевського-Тернера 

46. Дворічна дитина відстає в фізичному та нервово-психічному розвитку. Виявлено біля 20 стигм дизембріогенезу. Встановлено діагноз хвороби Дауна. Які рекомендації батькам слід вважати найбільш доцільними для попередження народження в майбутньому дитини з цією хворобою?

A. * Консультація і обстеження в медико-генетичному центрі

B. Раціональне харчування майбутньої матері

C. Попередження вживання медикаментів вагітною

D. Профілактика інфекційних хвороб у вагітної

E. Попередження контакту зі шкідливими речовинами вагітної

47. У новонародженої з природжений лімфатичний набряк кистей і стоп, коротка шия зі шкірними складками, антимонголоїдний розріз очей, епікантус. У буккальному соскобі статевий хроматин (тільце Барра) відсутній. Ваш діагноз:

A. *  Синдром Шерешевського-Тернера 

B. Синдром Клайнфельтера

С. Синдром Патау

Д. Синдром Дауна

Е. Синдром Эдвардса

48. Для хромосомних захворювань характерні всі ознаки, окрім:
А. Наявність множинних ознак дизморфогенезу (мікроаномалій розвитку)

В. Наявність природжених вад розвитку

С. Відставання в розумовому розвитку

Д. * Прогредієнтна втрата набутих навичок, судоми, спастичний параліч

Е. Затримка фізичного та статевого розвитку, гіпогонадізм, гіпогеніталізм

49. Укажіть, які порушення в каріотипі є летальними в 100 % випадків:

А. Моносомія за Х-хромосомою

В. Трисомія за статевими хромосомами

С. Тетрасомія за статевими хромосомами

Д. * Моносомія за автосомами

Е. Трисомія за автосомами

50. В якому віці в жінки різко збільшується ймовірність народження дітей із хромосомними захворюваннями?

А. 20-25 років

В. 25-30 років

С. 30-35 років

Д. * 35 і більше років

Е. Від віку не залежить

51. Євнухоподібний тип статури і оволосіння в хлопчиків у пубертатному віці, гінекомастія, невеликі яєчка, нормальні розмірі статевого члена, розумова відсталість є ознаками синдрому:

А. Дауна

В. Патау

С. Марфана

Д. * Клайнфельтера      

Е. Полісомії-Y

52. У дев’ятирічного хлопчика ожиріння, м’язова гіпотонія, акромелія (маленькі кисті і стопи), гіпогонадізм, розумова відсталість, мікроделеція довгого плеча 15-ї хромосоми. Ваш діагноз:

А. Синдром “котячого крику”

В. Синдром Ангельмана

С. * Синдром Прадера-Віллі

Д. Синдром Патау

Е. Синдром Марфана

53. Для синдрому Едвардса характерно все, за виключенням:

А. Малі розміри плаценти, одна пупкова артерія

В. Багатоводдя в період вагітності

С. Доліхоцефалія, мікроцефалія

Д. * Макроглоссія, монголоїдний розріз очей, сплощене обличчя

Е. Характерне розташування вказівного пальця та мізинця над 3-м і 4-м пальцями

54. Поєднання мікроцефалії, місяцеподібного обличчя, антимонголоїдного розрізу очей, епікантуса, специфічного плачу характерно для:

А. Синдрому Дауна

В. * Синдрому “котячого крику”

C. Синдрому Патау

Д. Синдрому Шерешевського-Тернера   

Е. Синдрому Едвардса     

55. Укажіть правильну формулу каріотипу при фенілкетонурії в дівчинки:

А. 45,Х0

В. 47,ХХХ

С. 47,ХХ,+13

Д. 46,ХХ,del5р-

Е. * 46,ХХ

56. У медико-генетичну консультацію звернулася родина з приводу прогнозування здорового потомства. Чоловік і дружина молоді та здорові. В анамнезі в жінки два самоаборта в ранньому терміні. В дружини при каріотипу ванні виявлено робертсонівську транслокацію 21-ї хромосоми на 21 (21/21). Імовірність народження хворої дитини в сім’ї становить:

А. 0

В. 25 %

С. 50 %.

Д. 50 % хлопчиків

Е. * 100 %

57. Укажіть формулу каріотипу при синдромі Клайнфельтера:

А. 45,Х0

В. 47,ХХХ

С. 47,ХYY

Д. * 47,ХХY

Е. 47,ХY,+18

58. Якщо в здорових батьків із нормальними каріотипами (мати – 28 років, батько – 31 рік) перша дитина народилася з синдромом Дауна, то ризик народження другої дитини з таким же синдромом становитиме:

А. 1:700

В. 2-5 %

С. * 1 %

Д. 0,5 %

Е. 0

59. 36-річній вагітній проведено амніоцентез. При дослідженні каріотипу плоду отримано такі результати: 46,ХY/47,ХY+21. Яке з наступних тверджень правильне?

А. Причиною існування двох клітинних ліній є нерозходження хромосом до запліднення і одного з батьків

В. Йдеться про транслокаційну форму синдрому Дауна

С. * У плоду мозаїчна форма синдрому Дауна

Д. Повторний ризик цього хромосомного захворювання становить 25 %

Е. У плоду мультифакторіальна патологія

60. Синдром Едвардса може бути наслідком:

А. Нерозходження всіх хромосом при мейозі в матері

В. Запліднення яйцеклітини двома сперматозоїдами

С. Нерозходження хромосом 13-ї пари при мейозі в одного з батьків

Д. * Нерозходження хромосом 18-ї пари при мейозі в одного з батьків

Е. Нерозходження хромосом 21-ї пари при мейозі в одного з батьків

61. Каріотипування є одним з генетичних методів. При виготовленні метафазної пластинки використовують колхіцин. Як діє ця речовина на лімфоцити?

А. Стимулює клітини до мітозу

В. Викликає набрякання клітини

С. *Зупиняє мітоз в метафазі

Д. Зупиняє мітоз в анафазі

Е. Викликає набрякання хромосом

62. Каріотипування необхідно провести в усіх випадках, окрім:

А. Первинна аменорея

В. В анамнезі в жінки повторні викидні

С. У дитини 1-го року відставання в психомоторному розвитку, дизморфії обличчя, вади серця

Д. * У 8-місячної дитини відставання в психомоторному розвитку, специфічний запах сечі

Е. У новонародженого інтерсексуальна будова геніталій

63. Показанням для проведення цитогенетичного аналізу є:

А. Гепатоспленомегалія, катаракта, розумова відсталість

В. *  Звичне невиношування вагітності і наявність мертвонароджень в анамнезі

С. Непереносність деяких харчових продуктів, гемолітичні кризи

Д. Прогредієнтна втрата набутих навичок, спастичні паралічі

Е. Неврологічні прояви (судоми, зниження чи підвищення м’язового тонусу, спастичні парези)

64. Показанням до каріотипування є всі випадки, окрім:
А. Наявність в анамнезі померлих дітей із множинними вадами розвитку

В. Олігофренія в дитини з поєднанням із вадами розвитку

С. * Гепатоспленомегалія, катаракта, розумова відсталість

Д. Затримка фізичного та статевого розвитку, гіпогонадізм, гіпогеніталізм

Е. Повторні спонтанні аборти на ранніх строках вагітності

65. Пробанд – шестимісячний хлопчик із м’язовою гіпотонією, гіпорефлексією, сплощеним обличчям, монголоїдним розрізом очей, епікантусом, маленьким ротом і висуненим язиком, відставанням у психомоторному розвитку, каріотипом: 47,ХY,+21. На основі специфічної клінічної картини та каріотипу діагностовано синдром Дауна. Дитина в подальшому має підвищений ризик розвитку всіх захворювань, окрім:

А. Лейкемії

В. Гіпотиреозу

С. Симптомів хвороби Альцгеймера

Д. * Раннього атеросклерозу та коронарної хвороби серця

Е. Інфекцій

66. Частота поліплоїдії в новонароджених 1:10000. Як правило, більш життєздатними є поліплоїди, в яких міститься два хромосомних набори батька і один хромосомний набір матері. Ембріони, які мають два хромосомних набори матери і один – батька, є мало життєздатними. Як називають феномен, що пояснює це явище?

А. Генна мутація

В. Формування статевого хроматину

С. Уніпарентна дисомія

Д. * Геномний імпринтінг

Е. Мозаїцизм

67. У новонародженого з мікроцефалією, брахіцефалією, м’язовою гіпотонією та гіпорефлексією, специфічною будовою обличчя, поперечною згинальною борозною на долоні та вадою серця запідозрили синдром Дауна. Який генетичний метод дозволить підтвердити діагноз?

А. ДНК-діагностика

В. Дерматогліфічний

С. * Каріотипування

Д. Клініко-генеалогічний

Е. Специфічна біохімічна діагностика

68. Назвіть показання для проведення цитогенетичного дослідження:

А. Гепатоспленомегалія, катаракта, розумова відсталість

В. * Множинні вади розвитку в новонароджених

С. Непереносимість деяких харчових продуктів, гемолітичні кризи

Д. Прогредієнтна втрата набутих навичок, судоми, спастичний параліч

Е. Неврологічна симптоматика (судоми, зміна м’язового тонусу, спастичні парези)

69. Каріотипування є одним із генетичних методів. При виготовленні метафазної пластинки використовують фітогемаглютинін. Який вплив цієї речовини на лімфоцити?

А. * Стимулює клітини до мітозу

В. Руйнує веретено поділу

С. Зупиняє мітоз у метафазі

Д. Зупиняє мітоз в анафазі

Е. Викликає набрякання хромосом і клітин

70. Виявлення грудочок статевого хроматину (тілець Барра) в клітинах епітелію слизової оболонки порожнини рота є експрес-методом діагностики:

А. Синдрому Дауна

В. * Синдрому Шерешевського-Тернера

С. Синдрому Патау

Д. Полісомії-Y

Е. М’язової дистрофії Дюшенна та гемофілії

71. У хлопчика з синдромом Клайнфельтера каріотип 49,ХХХХУ. При дослідженні епітелію слизової оболонки щоки в нього може бути виявлено таку кількість грудочок статевого хроматину (тілець Барра):

А. 0

В. 1

С. 2

Д. * 3

Е. 4

72. У жінки з каріотипом 48,ХХХХ кількість грудочок статевого хроматину в соскобі з слизової оболонки щоки становить:

А. 0

В. 1

С. 2

Д. * 3

Е. 4

73. Для діагностики хромосомних захворювань використовують методи:

А. * Аналіз фенотипу хворого (синдромологічний аналіз), каріотипування

В. Аналіз фенотипу хворого, біохімічні методи

С. Генеалогічний метод, аналіз фенотипу хворого

Д. ДНК-діагностика, аналіз фенотипу хворого

Е. Аналіз фенотипу хворого, методи імуноферментного аналізу

74. Для діагностики синдрому Клайнфельтера використовують методи:

А. Каріотипування, ДНК-діагностика, портретна діагностика

В. Аналіз фенотипу хворого, біохімічні методи, ДНК-діагностика

С. Генеалогічний метод, аналіз фенотипу хворого

Д. * Аналіз фенотипу хворого, каріотипування, визначення статевого хроматину

Е. Аналіз фенотипу хворого, каріотипування

75. Для родоводу з автосомно-домінантним типом успадкування характерно:

А. * Ознака успадковується “по вертикалі”, в хворої дитини, як правило, хворий один із батьків

В. Хворіють жінки та чоловіки однаково часто, ризик народження хворої дитини в гетерозиготних батьків становить 25 %

С. Від хворого батька ознаку успадковують усі доньки та ніколи – сини

Д. Хворіють переважно чоловіки, якщо мати гетерозиготна, то 50 % синів можуть бути хворими

Е. Хворіють переважно чоловіки, від хворого батька хворобу успадковують усі сини

76. Для родоводу з автономно-рецесивним типом успадкування характерно:

А. Ознака успадковується “по вертикалі”, в хворої дитини, як правило, хворий один із батьків

В. * Хворіють жінки та чоловіки однаково часто, ризик народження хворої дитини в гетерозиготних батьків становить 25 %

С. Від хворого батька ознаку успадковують усі доньки та ніколи – сини

Д. Хворіють переважно чоловіки, якщо мати гетерозиготна, то 50 % синів можуть бути хворими

Е. Хворіють переважно чоловіки, від хворого батька хворобу успадковують усі сини

77. Батьки хворої дитини здорові, але аналогічні захворювання зустрічаються в сибсів хворого незалежно від статі. Це найбільш характерно для типу успадкування:

А. Автосомно-домінантного

В. * Автосомно-рецесивного

С. Рецесивного, зчепленого з Х-хромосомою

Д. Домінантного, зчепленого з Х-хромосомою

Е. Полігенного

78. Для рецесивного, зчепленого з Х-хромосомою типу успадкування характерно все, за виключенням:

А. У здорових батьків діти здорові

В. Хворіють переважно чоловіки

С. * Сини хворого батька будуть хворими

Д. Сини жінки-носійки будуть хворими з вірогідністю 50 %

Е. Доньки хворого батька будуть носійками

79. У двох здорових батьків народилася дитина з муковісцидозом. Укажіть імовірні генотипи батьків і дитини:

А. Мати Аа, батько аа, дитина Аа

В. * Мати Аа, батько Аа, дитина аа

С. Мати ХаХа, батько ХАY, дитина ХАY

Д. Мати ХАХа, батько ХАY, дитина ХаY

Е. Мати аа, батько аа, дитина аа

80. У двох здорових батьків народився син із ангідротичною ектодермальною дисплазією. Укажіть найбільш імовірні генотипи батьків і дитини:

А. Мати Аа, батько аа, дитина Аа

В. Мати Аа, батько Аа, дитина аа

С. Мати ХаХа, батько ХАY, дитина ХАY

Д. Мати ХАХа, батько ХАY, дитина ХаY

Е. Мати аа, батько аа, дитина аа

81. У двох здорових батьків народилася дівчинка з довжиною тіла 46 см, макроцефалією, сідлоподібним носом, укороченням проксимальних відділів кінцівок, ізодактилією та кистю в формі тризуба. На підставі аналізу фенотипу встановлено діагноз ахондроплазії. Передбачається нова мутація. Ймовірність повторного народження хворої дитини в сім’ї:

А. * Загальнопопуляційний генетичний ризик для цієї патології

В. 25 %

С. 50 %

Д. 75 %

Е. 100 %

82. Здорова жінка має хворих сина та брата і брата з синдромом фрагільної Х-хромосоми. Ймовірність народження в неї другої хворої дитини:

А. Загальнопопуляційний генетичний ризик для цієї патології

В. 50 % всіх дітей

С. * 50 % синів

Д. 25 % синів

Е. 25 % всіх дітей

83. Ризик народження дитини з моногенним захворюванням залежить від усього, крім:

А. * Віку матері

В. Віку батька

С. Національності батьків

Д. Частоти захворювання в популяції.

Е. Пенетрантності гена

84. У чотиритижневої дівчинки спостерігається багатократна блювота "фонтаном", не пов’язана з прийомом їжі, та періодично – рідкі випорожнення. При огляді: дитина зневоднена та виснажена. Звертає на себе увагу гіпертрофія клітора. За клінічною симптоматикою запідозрено адрено-генітальний синдром, змішана форма. Для підтвердження діагнозу необхідно провести такі дослідження:

А. * Визначення рівня 17-кетостероїдів у добовій сечі

B. Потова проба

C. Тест с трихлорним залізом

D. Визначення рівня ТТГ і Т4

E. Визначення активності креатінфосфокінази в сироватці крові

85. У здорової жінки в першому шлюбі від здорового чоловіка народився син із м’язовою дистрофією Дюшенна. Жінка вийшла заміж другий раз. Визначте імовірність народження хворих дітей у жінки, якщо її другий чоловік здоровий:

А. 25 % всіх дітей

В. 25 % синів

С. 50 % всіх дітей

Д. * 50 % синів

Е. Біля 0, тому що в жінки вже є хворий син

86. Якщо в батька синдром Марфана, а мати здорова, ймовірність народження хворої дитини:

А. 0

В. 25 %

С. * 50 %                     

Д. 75 %

Е. 100 %

87. Якщо перша дитина в здорових батьків народилася з фенілкетонурією, найбільш імовірний висновок лікаря-генетика:

А. * Батьки – гетерозиготні носії рецесивного патологічного

В. Це наслідок нової генеративної мутації в одного з батьків

С. Це результат соматичної мутації в одного з батьків

Д. Мати чи батько - гетерозигота за домінантним патологічним геном, що виявив неповну пенетрантність

Е. Це наслідок хромосомної аберації в одного з батьків

88. Для родоводу з Х-зчепленим рецесивним успадкуванням характерно:

А. Ознака успадковується “по вертикалі”, в хворої дитини, як правило, хворий один із батьків

В. Хворіють жінки та чоловіки однаково часто, ризик народження хворої дитини в гетерозиготних батьків становить 25 %

С. Від хворого батька ознаку успадковують всі доньки та ніколи – сини

Д. * Хворіють переважно чоловіки, якщо мати гетерозиготна, то 50 % синів можуть бути хворими

Е. Хворіють переважно чоловіки, від хворого батька хворобу успадковують усі сини

89. Наслідком генних мутацій у людини може бути все, за виключенням:

А. Летального ефекту для організму

В. Природжених вад розвитку

С. Моногенних хвороб

Д. * Хромосомних хвороб

Е. Розвитку пухлин

90. Приклади захворювань із домінантним, зчепленим із Х-хромосомою типом успадкування:

А. Гіпотиреоз, муковісцидоз

В. Вади нервової трубки

С. Ектродактилія, синдром Марфана

Д. * Фосфат-діабет, синдром нетримання пігменту

Е. Ангідротична ектодермальна диспазія

91. До медико-генетичного центру звернулися здорові батьки, в яких народилася хвора на гіпотиреоз дитина. Яка ймовірність народження другої хворої дитини?

А. 0

В. 5 %

С. * 25 %     

Д. 50 %

Е. 50 % хлопчиків

92. Полімеразну ланцюгову реакцію (ПЦР) використовують у всіх випадках, окрім:

А. Діагностики моногенних хвороб

В. Геномної дактилоскопії в судовій медицині

С. * Діагностики природжених вад розвитку

Д. Діагностики онкологічних хвороб

Е. Діагностики інфекційних хвороб

93. Методи ДНК-діагностики використовують для діагностики всіх захворювань, окрім:

А. * Ектродактилії

В. Фрагільної Х-хромосоми

С. Муковісцидозу

Д. Інфекційних хвороб

Е. Лейкозів

94. До медико-генетичного центру звернулися двоє здорових молодих батьків, перша дитина яких народилася з муковісцидозом. Найбільш імовірний висновок лікаря-генетика про ризик народження другої хворої дитини:

А. Практично 0, тому що це є результатом нової мутації

В. * 25 %              

С. 50 %

Д. 50 % синів

Е. Біля 100 %

95. Для природжених порушень обміну речовин (ферментопатій) характерні всі клінічні ознаки, окрім:

А. Незвичний запах сечі та поту

В. Сонливість, загальмованість, блювота в дитини раннього віку

С. Затримка розумового розвитку

Д. * Вади серця та ЦНС

Е. Судоми

96. Симптомами, при наявності яких слід запідозрити в хворого ферментопатію, є всі, окрім:

А. В анамнезі випадки смерті дітей у ранньому віці, які неможливо пояснити

В. Відставання в психомоторному розвитку

С. Незвичний колір або запах сечі та поту

Д. * Природжені вади серця

Е. Гепатоспленомегалія

97. Із перших тижнів життя клінічно маніфестується:

А. Фенілкетонурія

В. * Галактоземія

С. Мукополісахаридоз

Д. Сфінголіпідоз

Е. Хвороба Вільсона-Коновалова

98. У чотиритижневої дівчинки спостерігається багаторазова блювота "фонтаном", не пов’язана з годуванням, і періодично – рідкі випорожнення. При огляді: дитина зневоднена та виснажена. Звертає на себе увагу гіпертрофія клітора. Про яке захворювання ймовірніше за все йдеться?

A. Гостра кишкова інфекція

B. Справжній гермафродитизм 

C. Пілоростеноз

D. * Адреногенітальний синдром, змішана форма 

E. Висока кишкова непрохідність

99. Дівчинці 2,5 місяці. Скарги на часту блювоту незалежно від прийому їжі, втрату ваги тіла, слабкість. Хворіє більше 1,5 місяця. Народилася з вагою 3400 г. Вага в цей час – 2900 г. Бліда, підшкірна клітковина відсутня. Пенісоподібний клітор. Тони серця ослаблені, тахікардія. Калій крові – 9,4 ммоль/л, натрій – 86 ммоль/л. Який найбільш імовірний діагноз?

A. Ентероколіт

B. Пілоростеноз 

C. Дисбактеріоз кишечника 

D. * Адреногенітальний синдром 

E. Часткова кишкова непрохідність

100. У дворічної дівчинки в анамнезі повторні пневмонії, що протікають з явищами обструкції. В легенях вислуховуються різнокаліберні вологі та сухі хрипи, дихання ослаблене. Важко відхаркується щільний в'язкий секрет. Відмічено наявність "барабанних паличок", відставання в фізичному розвитку. Який попередній діагноз?

A. Рецидивуючий бронхіт

B. * Муковісцидоз, легенева форма 

C. Бронхіальна астма 

D. Природжений полікістоз легень 

E. Туберкульоз легень

101. У дворічної дитини спостерігається затримка росту, виражена деформація ніг, нормокальцемія та гіперфосфатурія. Про яку патологію йдеться?

A. Синдром Фанконі

B. Рахіт

C. Дизметаболічна нефропатія 

D. * Фосфат-діабет

E. Хондродистрофія 

102. У дитини з народження відзначаються рецидивуючі бактеріальні інфекції. Виявлено гіпоплазію лімфоїдної тканини. Після додаткового обстеження встановлено хворобу Брутона. Яким повинний бути основний напрямок терапії?

A. * Введення імуноглобулінів

B. Призначення Т-активіну, тімаліну

C. Превентивна антибіотикотерапія

D. Призначення противірусних препаратів

E. Сеанси лікувального плазмаферезу

103. Внаслідок обстеження в хлопчика 3,5 років виявлено пансінусіт, отит, зворотне розташування внутрішніх органів. Припущено синдром Картагенера. Яка відсутня патогномонічна ознака в цій картині захворювання? 

A. Полідактилія

B. * Бронхоектази

C. Гепатоспленомегалія 

D. Природжена вада серця

E. Енцефалопатія 

104. У дворічної дитини відзначаються часті тривалі респіраторні захворювання та панкреатогенна форма мальабсорбції. Запідозрений муковісцидоз. Яке дослідження необхідно провести для підтвердження цього діагнозу?

A. Дослідження мукоциліарного кліренсу

B. Бронхоскопію

C. Вивчення стану імунітету

D. * Вміст хлоридів у поті

E. Каріотипування

105. У пацієнта з фенотиповими проявами гаргоїлізму підвищена екскреція глікозаміногліканів із сечею. Який діагноз Ви вважаєте правильним? 

A. Муковісцидоз

B. Хвороба Тея-Сакса 

C. * Мукополісахаридоз 

D. Гіпотиреоз

E. Хвороба Вільсона-Коновалова

106. Дитині 1,5 роки. На підставі даних: непродуктивний кашель із виділенням гнійного харкотиння, задуха, відставання в фізичному розвитку, поліфекалія, підвищення хлоридів у поті до 150 мекв/л, розвиток захворювання з двомісячного віку, встановлено діагноз – муковісцидоз. Оберіть найкращу терапію:

A. Вітамінотерапія, муколітики

B. Жовчогінні препарати, адаптогени 

C. Гангліоблокатори, гепатопротектори

D. Вітаміни, антибіотики

E. * Панкреатичні ферменти, антибіотики 

107. У п’ятирічної дівчинки з перших місяців життя рецидивуючі пневмонії з проявами обструкції та виділенням в'язкого харкотиння, зниженням ваги тіла та росту, деформація фаланг пальців – “барабанні палички”, гепатоспленомегалія, випадіння прямої кишки. Гемоглобін крови – 93 г/л, еритроцити – 3,1х1012/л, кольоровий показник – 0,7, загальний білок сироватки крові – 54 г/л. Блискучі, з великою кількістю жиру, у великому об’ємі випорожнення. Який діагноз вважаєте найбільш імовірним?

A. Дефіцит дисахаридів

B. Обструктивний бронхіт

C. Целіакія

D. * Муковісцидоз

E. Хронічний бронхіт

108.  У восьмимісячної дитини відставання нервово-психічного розвитку, м’язова гіпертонія, гіперрефлексія, тремор кінцівок, мікроцефалія, світле волосся, блакитні очі, “мишачий” запах сечі. В сироватці крові вміст кальцію складає 2,35 ммоль/л, фосфору – 2,0 ммоль/л; підвищений вміст фенілаланіну; реакція сечі на фенілпіровиноградну кислоту позитивна. Який вид лікування слід вважати базовим? 

A. * Дієтотерапія

B. Ферментотерапія

C. Вітамінотерапія

D. Терапія ноотропами

E. Терапія антиконвульсантами

109.  Дід за лінією матері чотирирічного хлопчика хворів на геморагічне захворювання. Дитина народилася з кефалогематомою. Під час прорізування зубів відзначалася кровотеча, в подальшому – носові кровотечі, м’язові гематоми, гемартрози тощо. При обстеженні: кількість тромбоцитів – 320х109/л, тривалість кровотечі – 2 хв. 10 с, зсідання крові – більше 10 хв., дефіцит VIII фактора згортання крові (до 50 % від норми). Яке захворювання найбільш імовірне в хлопчика?

A. Тромбоцитопатія

B. Геморагічний васкуліт

C. * Гемофілія А

D. Гемофілія В

E. Гіпотиреоз 

110. У тритижневої дитини, яка знаходиться на природному вигодовуванні, з перших днів життя часті зригування, розріджені пінисті випорожнення, жовтяниця, відсутність нарощування ваги тіла, гепатоспленомегалія тощо. В крові рівень глюкози складає 2,9 ммоль/л, загальний білірубін – 48 мкмоль/л, підвищений рівень галактози; в сечі – галактозурія, аміноацидурія, циліндрурія, рівень белка – 0,72 г/л. Які профілактичні заходи, спрямовані на попередження гіпотрофії?

A. Призначення адаптованих сумішей на основі коров’ячого молока

B. * Призначення безлактозних сумішей

С. Введення докорму

D. Ферментотерапія

E. Призначення анаболічних препаратів

111. Трирічній дівчинці встановлено діагноз – нервово-артритичний діатез. Відомо, що в його основі лежить генетично обумовлене порушення метаболізму деяких кислот. Яких саме? 

A. Поліненасичених жирних кислот

B. Піровиноградної кислоти

C. Лимонної кислоти

D. Янтарної кислоти

E. * Сечової кислоти

112. Сім’я звернулася до медико-генетичної консультації з приводу прогнозу нащадків у зв’язку з народженням дитини з важким дефектом закриття нервової трубки. Дитина померла в неонатальному періоді. Ваша порада сім’ї:

A. Провести цитогенетичні

B. * Провести преконцепційну профілактику та пренатальні діагностику, запланувати вагітність

C. Відмовитися від дітонародження

D. У випадку вагітності – провести біопсію хоріона, кордоцентез

E. Планувати вагітність, оскільки таке захворювання більше не виникне

113. Чотиридобова дівчинка, народилася від 2-ї бажаної вагітності, 2-х пологів у термін 39 тижнів. Ознаки затримки внутрішньоутробного розвитку, крилоподібні складки на шиї, лімфатичний набряк кистей і стоп, що минув самостійно в першу добу. Який Ваш попередній діагноз?

A. Природжений гіпотиреоз

B. Дитина здорова

C. Склерема 

D. * Синдром Шерешевського-Тернера 

E. Недостатній розвиток лімфатичної системи

114. У шестимісячної дитини спостерігається різке відставання в психомоторному розвитку, бліда шкіра з екзематозними змінами, біляве волосся, блакитні очі, напади судом. Який із лабораторних аналізів крові та сечі ймовірніше за все дозволить установити діагноз?

A. Визначення концентрації триптофану

B. Визначення концентрації лейцину

C. * Визначення концентрації фенілпирувату і фенілаланіну

D. Визначення концентрації гістидину

E. Визначення концентрації валіну

115. У новонародженої природжений лімфатичний набряк кистей і стоп, коротка шия зі шкірними складками, антимонголоїдний розріз очей, епікантус. У буккальному соскобі статевий хроматин (тільце Барра) відсутній. Діагноз:

A. * Синдром Шерешевського-Тернера

B. Синдром Клайнфельтера 

C. Синдром Дауна 

D. Синдром Едвардса 

E. Синдром Патау 

116. При проведенні скринінгового дослідження в двотижневого новонародженого виявлено фенілкетонурію. Яке лікування необхідно призначити дитині для попередження важких ускладнень у майбутньому?

A. *  Спеціальну дієту

B. Гормональну терапію 

C. Вітамінотерапію 

D. Антибіотикотерапію 

E. Сонячні ванни

117. Дівчинка від 3-ї вагітності народилася доношеною з помітною жовтяницею шкіри та слизових оболонок. Навколоплідні води забарвлені в жовто-зелений колір. Запідозрена гемолітична хвороба новонароджених. Що підтвердить діагноз найбільш імовірно?

A. * Група крові та резус-приналежність матері та дитини

B. Акушерський анамнез матері

C. Вміст еритроцитів і гемоглобіна в пуповинній крові

D. Рівень білірубіна в пуповинній крові

E. Погодинний приріст білірубіна

118. Дитина народилася від 1-ї вагітності в гестаційний термін 42 тижні з масою тіла 4300 г. Під час огляду відзначається великий живіт і пупкова грижа. Обличчя пастозне, очі маленькі, перенісся широке, плескате, макроглоссія, губи товсті. Низький тембр голосу. Шкіра суха, жовтушна, лущиться, холодна на дотик. ЧСС – 120 в хв. Яке захворювання можна запідозрити?

A. Хвороба Гіршпрунга

B. Хвороба Дауна 

C. Ахондроплазія 

D. * Природжений гіпотиреоз 

E. Гемолітична хвороба новонароджених

119. У 3-рiчної дитини, що має дефiцит маси тiла, вiдзначається постiйний вологий кашель. В анамнезi декiлька перенесених пневмонiй, якi протiкають з явищами обструкцiї. Об’єктивно: грудна клiтка здута, над легенями вкорочення перкуторного звуку у нижнiх вiддiлах, аускультативно - велика кiлькiсть рiзнокалiберних вологих хрипiв. Рiвень хлоридiв поту 80 ммоль/л. Вкажiть попереднiй дiагноз: 

A. *Муковiсцидоз 

B. Бронхiальна астма 

C. Рецидивуючий бронхiт 

D. Бронхоектатична хвороба 

E. Гiпоплазiя легень  
120. Мати дитини 1-го року скаржиться на постiйний нав’язливий, частий малопродуктивний кашель, iнодi до блювання. Пiд час об’єктивного дослiдження у пацiєнта спостерiгається почащене дихання, помiрне втягнення нижнiх мiжреберних м’язiв, збiльшення передньозаднього розмiру грудної клiтки. Пiд час респiраторних iнфе- кцiй з’являється бронхообструкцiя. У перiодi новонародженостi перенiс меконiальний iлеус. Оберiть першочергове обстеження: 

A. *Дослiдження хлоридiв поту 

B. Дослiдження на хламiдiї i мiкоплазму 

C. Рентгенографiя органiв грудної клiтки 

D. КТ легень 

E. Генетичне тестування

121. Новонародженого госпіталізовано з блювотою і явищами дегідратації. При огляді стан дитини стабільний, мінімальна гіперпігментація навколо сосків. Концентрація натрію та калію в сироватці – 120 ммоль/л і 9 ммоль/л відповідно. (Норма натрію – 136-145 ммоль/л, калію – 3,5-5,0 ммоль/л). Ваш діагноз:

A. *  Адреногенітальний синдром 

B. Пілоростеноз 

C. Вторинний гіпотиреоз 

D. Гіперальдостеронізм 

E. Пангіпопітуітарізм 

122. Фенілкетонурія є одним із природжених порушень обміну амінокислот. Яке твердження справедливе для цього захворювання?

А. Автосомно-домінантне захворювання

В. Характерна гіперпігментація

С. * Раннє (на першому місяці життя) призначення дієтотерапії дозволяє попередити затримку розумового розвитку

Д. Часто спостерігаються природжені вади розвитку

Е. Симптоми захворювання проявляються в перші доби після народження

123. У п’ятнадцятирічного хлопчика “пташине обличчя”, високе готичне піднебіння, воронкоподібна грудина, гіперрухливість суглобів, підвищена екскреція оксіпроліну та глікозаміногліканів із сечею. Ваш діагноз:

А. Ахондроплазія

В. Мукополісахаридоз

С. Синдром Клайнфельтера

Д. * Синдром Марфана

Д. Синдром Едвардса

124. У дванадцятирічної дівчинки карликовість унаслідок укорочення проксимальних відділів кінцівок, ізодактилія, лордоз у поперековому відділі, варусна деформація нижніх кінцівок. Цей симптомокомплекс характерний для:

А. * Ахондроплазії

В. Ектродактилії

С. Синдрому Дауна

Д. Синдрому Шерешевського-Тернера

Е. Адреногенітального синдрому

125. У новонародженої дівчинки гермафродитизм (гіпертрофія клітора), блювота, дегідратація, гіперкаліемія та гіпонатріемія. Для якого спадкового захворювання характерний цей симптомокомплекс?

А. Ахондроплазії

В. Ектродактилії

С. Синдрому Дауна

Д. Синдрому Шерешевського-Тернера

Е. * Адреногенітального синдрому       

126. Тест із FeCl3 використовують для діагностики:

А. Муковісцидозу

В. Адреногенітального синдрому

С. Галактоземії

Д. * Фенілкетонурії

Е. Гіпотиреозу

127. До медико-генетичного центру звернулася родина в зв’язку з розумовою відсталістю в двох синів. У родині також дві здорові доньки. В хлопчиків видовжене обличчя, макроотія, макроорхідізм. Про який найбільш імовірний діагноз необхідно подумати в першу чергу?

А. Фенілкетонурія

В. Синдром Дауна

С. Синдром Клайнфельтера

Д. * Синдром фрагільної Х-хромосоми

Е. Синдром Марфана

128. У чотирнадцятирічного хлопчика гіпотрихоз, олігодонтія, шилоподібні зуби, суха шкіра, гіперкератоз долонь. Цей фенотип характерний для:

А. Синдрому фрагільної Х-хромосоми

В. М’язової дистрофії Дюшенна

С. * Ангідротичної ектодермальної дисплазії

Д. Фенілкетонурії

Е. Муковісцидозу

129. Макроцефалія, сідлоподібний ніс, укорочення проксимальних відділів кінцівок є симптомами:

А. Синдрому Марфана

В. Нейрофіброматозу

С. Фенілкетонурії

Д. Муковісцидозу

Е. * Ахондроплазії

130. Прогресуюча вірілізація, прискорений соматичний розвиток, підвищений рівень гормонів кори наднирників характерні для:

А. Муковісцидозу

В. * Адреногенітального синдрому

С. Синдрому Клайнфельтера

Д. Синдрому Марфана

Е. Акроцефалосиндактилії

131. Грубі риси обличчя, кіфосколіоз, деформація грудини, тугорухливість суглобів, катаракта, підвищення екскреції глікозаміногліканів із сечею є характерними для:

А. *  Мукополісахаридозу

В. Ахондроплазії

С. Синдрому фрагільної Х-хромосоми

Д. Фенілкетонурії

Е. Нейрофіброматозу

132. У чоловіка безпліддя і азооспермія. При якому моногенному захворюванні може бути така симптоматика?

А. Фенілкетонурії

В. * Муковісцидозі

С. Мукополісахаридозі

Д. М’язовій дистрофії Дюшенна

Е. Глікогенозі

133. У дитини рецидивуюча пневмонія, густі смердючі випорожнення та затримка росту. Цей симптомокомплекс характерний для:

А. Фенілкетонурії

В. * Муковісцидозу

С. Гіпотиреозу

Д. Адрено-генітального синдрому

Е. Синдрому Марфана

134. Діагноз м’язової дистрофії Дюшенна встановлюють на підставі:

А. Визначення концентрації іонів натрію та хлору в поті

В. * Характерної неврологічної симптоматики та визначення рівня креатінфосфокінази в сироватці крові

С. Результатів гістологічного дослідження

Д. Характерного фенотипу та визначення рівня глікозаміногліканів у сечі

Е. Генеалогічного дослідження та визначення концентрації амінокислот у сечі та крові

135. У блакитноокої світловолосої дев’ятимісячної дівчинки мишачий запах сечі та поту, затримка психомоторного розвитку. Для цього захворювання характерно:

А. Висока концентрація хлоридів у поті

В. Висока концентрація оксіпроліну в сечі

С. Висока концентрація глікозаміногліканів

Д. * Позитивний тест із трихлорним залізом

Е. Редуковані речовини в сечі

136. Для діагностики мукополісахаридозу використовують методи:

А. Портретна діагностика, каріотипування

В. * Портретна діагностика, біохімічні методи, ДНК-діагностика

С. Генеалогічний метод, портретна діагностика

Д. Каріотипування, ДНК-діагностика, портретна діагностика

Е. Портретна діагностика, біохімічний метод, каріотипування

137. Сеча хворих на фенілкетонурію має запах:

А. Відвару коренеплодів

В. Кленового сиропу

С. * Мишачий

Д. Ацетону

Е. Кислої капусти

138. У чотирнадцятирічного хлопчика високий зріст, астенічна статура, гіперрухливість суглобів, воронкоподібна грудина, спонтанний пневмоторакс. Каріотип: 46,ХY. Ваш діагноз:

А. Галактоземія

В. Фенілкетонурія

С. Муковісцидоз

Д. * Синдром Марфана

Е. Синдром Клайнфельтера

139. Дієтотерапія є ефективним заходом клінічної реабілітації хворих при:

А. * Фенілкетонурії

В. Мукополісахаридозі

С. Гіпотиреозі

Д. Адрено-генітальному синдромі

Е. Синдромі Марфана

140. Масовий біохімічний скринінг передбачає:

А. Дослідження дітей із установ для тих, які погано бачать

В. Дослідження крові та сечі новонароджених на вміст глікозаміногліканів (мукополісахаридів)

С. * Обстеження новонароджених із метою виявлення спадкової патології на доклінічній стадії

Д. Обстеження дітей із судомним синдромом і відставанням у психомоторному розвитку

Е. Обстеження дітей із відставанням у психомоторному розвитку, гепатоспленомегалією, непереносністю харчових продуктів

141. Масовий біохімічний скринінг доцільно проводити при всіх захворюваннях, окрім:

А. Фенілкетонурії

В. Галактоземії

С. * Мукополісахаридозу

Д. Природженого гіпотиреозу

Е. Адрено-генітального синдрому

142. Показанням до проведення біохімічного генетичного дослідження є:

А. Гіпогеніталізм, гіпогонадізм, безпліддя

В. Розумова відсталість, природжені вади розвитку

С. Повторні випадки хромосомних перебудов

Д. Множинні природжені вади розвитку

Е. * Затримка психомоторного розвитку в поєднанні з гіпопігментацією, незвичним запахом сечі

143. Показанням до проведення біохімічного генетичного дослідження є все, окрім:

А. Судоми, підвищена збудливість, відставання в психомоторному розвитку

В. Хронічна пневмонія, порушення всмоктування в кишечнику, гіпотрофія

С. Катаракта, гепатоспленомегалія, відставання в розвитку

Д. Мікроцефалія, гіпертонія, гіпопігментація, затримка моторного та мовного розвитку

Е. * Природжені вади розвитку

144. Для діагностики синдрому фрагільної Х-хромосоми використовують методи:

А. Портретна діагностика, каріотипування

В. Портретна діагностика, біохімічні методи, ДНК-діагностика

С. Генеалогічний метод, портретна діагностика

Д. * Каріотипування, ДНК-діагностика, портретна діагностика

Е. Портретна діагностика, біохімічний метод, каріотипування

145. Назвіть мультифакторіальні хвороби:

А. Синдром Марфана, синдром Елерса-Данло

В. Полідактилія, ектродактилія

С. * Цукровий діабет, гіпертонічна хвороба

Д. Гіперхолестерінемія

Е. Мукополісахаридози

146. Якщо в першої дитини мультифакторіальна вада розвитку, емпіричний ризик народження хворої дитини при наступній вагітності становить (для більшості вад):

А. 1-2 %

В. * 2-5 %             

С. 5-7 %

Д. 1,0-1,5 %

Е. Біля 0

147. У двох здорових молодих батьків від першої бажаної вагітності народився хлопчик із двобічною розщілиною губи і твердого піднебіння. Каріотип дитини: 46,ХY. Який можливий тип успадкування цієї патології?

А. Автономно-рецесивний

В. Автономно-домінантний

С. Зчеплений із Х-хромосомою рецесивний

Д. Зчеплений із Х-хромосомою домінантний

Е. *  Мультифакторіальний

148.  Для мультифакторіальних хвороб характерно все, окрім:

А. Не успадковуються за законами Менделя

В. Ризик народження дитини підвищується при збільшенні кількості хворих родичів

С. * Спостерігається однакова частота патології в осіб обох статей

Д. Ризик народження дитини знижується при зменшенні ступеню споріднення  уражених

Е. Ризик народження дитини збільшується в зв’язку з важкістю клінічних проявів

149. У двох здорових батьків народився син із розщілиною верхньої губи. Ця вада розвитку відноситься до захворювань:

А. Із автономно-домінантним типом успадкування

В. Із автономно-рецесивним типом успадкування

С. Рецесивним, зчепленим із Х-хромосомою типом успадкування

Д. * Мультифакторіальним

Е. Які не успадковуються, викликані впливом тератогенних чинників

150. Мультифакторіальні захворювання – це:

А. Синдроми Дауна та Патау

В. * Більшість природжених вад розвитку

С. Більшість ферментопатій

Д. Спадкові порушення обміну сполучної тканини (синдроми Марфана і Елерса-Данло)

Е. Ахондроплазія, гіпохондроплазія

151.  Назвіть загальнопопуляційний генетичний ризик народження дитини зі спадковою хворобою, природженими вадами розвитку чи безпліддям для кожної родини:

А. 0

В. 0,5 %

С. 1 %

Д. 2 %

Е. * 5 %

152. В якому періоді ембріонального розвитку тератогенні чинники впливають за принципом “все чи нічого”?

А. До імплантації

В. * У перші 15 днів

С. Від 15 днів до 8 тижнів

Д. 9 – 10 тижнів

Е. 11 тижнів до кінця вагітності

153. Перший критичний період ембріонального розвитку в тератології:

А. Запліднення

В. * Перші 2 тижня

С. Імплантація

Д. 3 – 8 тижні

Е. 10 – 12 тижні

154. Другий критичний період ембріонального розвитку в тератології:

А. Запліднення

В. Перші 2 тижня

С. Імплантація

Д. * 3 – 8 тижні

Е. 10 – 12 тижні

155. Родина звернулася з приводу прогнозу потомства в зв’язку з народженням дитини з важким дефектом закриття нервової трубки. Дитина померла в неонатальному періоді. Ваша порада родині:

A. Провести цитогенетичні обстеження батьків

B. * Провести преконцепційну профілактику та пренатальні діагностику, запланувати вагітність

C. Відмовитися від дітонародження

D. У випадку вагітності провести біопсію хоріона, кордоцентез 

E. Планувати вагітність, оскільки ця хвороба більше не трапиться

156. Циклопія та сіреномелія є прикладами:

А. Гаметопатії

В. Порушення імплантації

С. * Бластопатії

Д. Ембріопатії

Е. Фетопатії

157. Тератогенні чинники – це всі речовини, окрім:

А. Діазепаму

В. Варфарину

С. Тетрацикліну

Д. * Пеніциліну

Е. Синтетичних аналогів вітаміну А

158. До групи TORCH-інфекцій відносять все, окрім:

А. Токсоплазмозу

В. Краснухи

С. * Малярії

Д. Цитомегаловирусної інфекції

Е. Герпесу

159. Вживання алкоголю під час вагітності може призвести до всього, окрім:

А. Народження здорової дитини

В. Народження дитини із затримкою психомоторного розвитку

С. * Народження дитини з синдромом Дауна

Д. Народження дитини з епікантусом, мікрогенією, затримкою нервово психічного розвитку

Е. Народження дитини з мікроцефалією та невідповідністю гестаційному віку

160. Найбільш інтенсивно летальний ефект мутацій проявляється на ранніх етапах ембріонального розвитку. Який відсоток ембріонів людини гине до імплантації, тобто до клінічно зареєстрованої вагітності?

А. 1 %

В. 5 %

С. 15 %

Д. * 60 %         

Е. 84 %

161. За допомогою метода ультрасонографії (УЗД) пренатально можна діагностувати все, окрім:

А. Мікроцефалії

В. * Муковісцидозу

С. Синдрому Дауна

Д. Аненцефалії

Е. Редукційних вад кінцівок

162. Зменшення рівня АФП і підвищення вмісту ХГТ у сироватці крові матері характерно для:

А. Аненцефалії

В. Spina bifida

С. Погрози спонтанного аборту

Д. * Синдрому Дауна

Е. Синдрому Марфана

163. Хоріоцентез із ДНК-методами є основним методом пренатальної діагностики в першому триместрі вагітності:

А. Синдрому Патау

В. Синдрому Едвардса

С. Синдрому Дауна

Д. * Синдрому фрагільної Х-хромосоми

Е. Синдрому “котячого крику”

164. Назвіть методи пренатальної діагностики синдрому Дауна:

А. Інвазивні (хоріоцентез, амніоцентез) із подальшим каріотипуванням

В. * Неінвазивні (ультрасонографія, визначення рівня АФП і ХГТ у крові матері), інвазивні із подальшим каріотипуванням

С. Інвазивні методи з подальшою ДНК-діагностикою

Д. Ультрасонографія, інвазивні методи, ДНК-діагностика

Е. Ультрасонографія, визначення рівня АФП у крові матері

165. До медико-генетичного центру звернулася родина. Батьки здорові молоді (жінка – 25 років, чоловік – 28 років). Жінка вагітна, термін – 10 тижнів, вагітність 2-га. Від 1-ї вагітності народилася дитина з фенілкетонурією. Хворобу діагностовано в період Новонародженості на основі масового скринінгу. Дитина отримує дієтотерапію. Родина бажає провести пренатальну діагностику фенілкетонурії. Які методи пренатальної діагностики можуть бути рекомендовані?

А. Неінвазивні (ультрасонографія, визначення сироваткових маркерів матері – РАРР-А та βХГЧ) із подальшим визначенням індивідуального генетичного ризику

В. Інвазивні (хоріоцентез, амніоцентез) із подальшим каріотипуванням

С. * Інвазивні методи з подальшою ДНК-діагностикою

Д. Ультрасонографія, інвазивні методи, ДНК-діагностика

Е. Ультрасонографія, визначення АФП у крові матері

166. Назвіть методи пренатальної діагностики аненцефалії:

А. Неінвазивні (ультрасонографія, визначення сироваткових маркерів матері – РАРР-А та βХГЧ) із подальшим визначенням індивідуального генетичного ризику

В. Інвазивні (хоріоцентез, амніоцентез) із подальшим каріотипуванням

С. Інвазивні методи з подальшою ДНК-діагностикою

Д. Ультрасонографія, інвазивні методи, ДНК-діагностика

Е. * Ультрасонографія, визначення АФП у крові матері

167. Пренатально за допомогою методів ультрасонографії (УЗД) можна діагностувати все, окрім:

А. Аненцефалії

В. Дефекту передньої черевної стінки

С. Полікістозу нирок

Д. Ахондроплазії

Е. * Галактоземії

168. Пренатально за допомогою молекулярно-генетичних методів доцільно діагностувати всі захворювання, окрім:

А. Муковісцидозу

В. Фенілкетонурії

С. * Ахондроплазії

Д. Гемофілії

Е. М’язової дистрофії Дюшенна

169. УЗД і визначення АФП у крові вагітної є скринінговим методом пренатальної діагностики:
А. Синдрому Марфана

В. Муковісцидозу

С. * Аненцефалії

Д. Фенілкетонурії

Е. Ахондропалазії

170. Хоріоцентез із подальшою ДНК-діагностикою є основним методом пренатальної діагностики:

А. Синдрому Дауна

В. Синдрому Шерешевського-Тернера

С. Дефектів закриття нервової трубки

Д. Ахондроплазії

Е. * Муковісцидозу            

171. Назвіть найбільш ефективні методи пренатальної діагностики дефектів закриття нервової трубки:

А. Хоріоцентез із подальшим каріотипуванням

В. Плацентоцентез із подальшою ДНК-діагностикою

С. Визначення АФП у сироватці крові вагітної і УЗД

Д. Визначення АФП у сироватці крові вагітної

Е. . * УЗД

172. Сорокарічна вагітна має в анамнезі 3-х здорових дітей. Строк вагітності – 7 тижнів. Яка тактика лікаря у відношенні вибору методу пренатальной діагностики?

А. Неінвазивні (ультрасонографія, визначення сироваткових маркерів матері – РАРР-А та βХГЧ) із подальшим визначенням індивідуального генетичного ризику

В. . * Інвазивні (хоріоцентез, амніоцентез) із подальшим каріотипуванням

С. Інвазивні методи з подальшою ДНК-діагностикою

Д. Ультрасонографія, інвазивні методи, ДНК-діагностика

Е. Ультрасонографія, визначення АФП у крові матері

173. Найбільш ефективний метод для пренатальної діагностики природжених вад опорно-рухової системи:

А. *  УЗД

В. Визначення АФП

С. УЗД і визначення АФП

Д. Амніоцентез

Е. Хоріоцентез

174. Які оптимальні терміни УЗД-скринінгу вагітних для діагностики природжених вад розвитку?

А. 1 огляд – 6-8 тижнів, 2 огляд – 16-18 тижнів.

В. 1 огляд – 16-18 тижнів, 2 огляд – 24-26 тижнів.         

С. * 1 огляд – 10-14 тижнів, 2 огляд – 18-22 тижнів.

Д. 1 огляд – 10-12 тижнів, 2 огляд – 32-38 тижнів.

Е. 32-38 тижні.

175. Найбільш розповсюдженим моногенним захворюванням на Півдні України є:

А. Серпоподібно-клітина анемія

В. Гемофілія

С. * Муковісцидоз       

Д. Синдром Марфана

Е. Галактоземия

176. Частота гетерозиготного носійство гена муковісцидозу в Одеській області становить:

А. * 1 : 20         

В. 1 : 100

С. 1 : 200

Д. 1 : 1000

Е. 1 : 1600

177. До медико-генетичного центру звернулася родина зі скаргами на хронічне невиношування вагітності. Для вияснення генетичної причини в першу чергу необхідно провести:

А. Каріотипування матері

В. * Каріотипування обох батьків

С. Скринінг сечі в обох батьків

Д. Визначення статевого хроматину в обох батьків

Е. Біохімічний скринінг крові в обох батьків

178. До медико-генетичного центру звернулася родина зі скаргами на безпліддя. Можливі генетичні причини – це всі випадки, окрім:

А. Синдром Шерешевського-Тернера в жінки

В. Синдром Клайнфельтера в чоловіка

С. Збалансована транслокація в одного з батьків

Д. Синдром Моріса (тестикулярної фемінізації) в жінки

Е. * Синдром Марфана в одного з батьків

179. Блакитний колір склер і готичне піднебіння є мікроаномаліями, характерними для спадкового порушення обміну:

А. Вуглеводів

В. Ліпідів

С. Амінокислот

Д. * Сполучної тканини

Е. Гемоглобіну

180. Якщо в дитини спостерігається втрата раніше набутих навичок або регресія нервово-психічного розвитку, він повинен бути обстежений на:

А. Хромосомну хворобу, пов’язаною зі зміною кількості автосом

В. Хромосомну хворобу, пов’язаною зі зміною кількості статевих хромосом

С. Хромосомну аберацію

Д. . * Хворобу накопичення

Е. Тератогенний вплив під час внутрішньоутробного розвитку

181. Поєднання мікроцефалії, мікроаномалій очей, мікрогенії, низько розташованих деформованих вушних раковин характерно для:

А. Спадкового порушення обміну сполучної тканини

В. Моногенних хвороб

С. Спадкового порушення обміну глікозаміногліканів

Д. Спадкового порушення обміну амінокислот

Е. * Хромосомних хвороб

182. Яка кількість мікроаномалій розвитку може бути в людини в нормі?

А. Не зустрічаються

В. Від 0 до 3

С. * Від 0 до 6

Д. Від 0 до 8

Е. Від 0 до 10

183. Які сироваткові маркери використовують для пренатальної діагностики в першому триместрі вагітності?

А. * РАРР-А         

В. АФП

С. ХГТ

Д. НЕ

Е. Інгибін А

184. Вагітній 22 роки, 1-ша вагітність у терміні 12 тижнів. При УЗД виявлено збільшення товщини коміркового простору. В сироватці крові знижена концентрація РАРР-А та підвищений вміст β-ХГ. Це симптоми:

А. Вади нервової трубки в плоду

В. * Синдрому Дауна в плоду

С. Редукційної вади кінцівки в плоду

Д. Ахондроплазії в плоду

Е. Ферментопатії в плоду

185. Вагітній 22 роки, 1-ша вагітність у терміні 12 тижнів. При УЗД виявлено збільшення товщини коміркового простору. В сироватці крові знижена концентрація РАРР-А та підвищений вміст β-ХГ. Яка тактика лікаря відносно вибору методів пренатальної діагностики?

А. * Інвазивні методи з подальшим каріотипуванням

В. Ретельна УЗД плоду 

С. УЗД, визначення АФП и ХГТ у крові матері в терміні 15-30 тижнів

Д. Інвазивні методи з подальшою ДНК-діагностикою

Е. Амніоцентез і визначення концентрації АФП в амніотичній рідині

186. Масовий біохімічний скринінг передбачає:

А. Обстеження дітей із установ для тих, які погано бачать

В. Дослідження крові чи сечі новонароджених на вміст глікозаміногліканів (мукополісахаридів)

С. * Обстеження новонароджених із метою виявлення певних форм спадкової патології на доклінічній стадії

Д. Обстеження дітей із судомним синдромом і відставанням у психомоторному розвитку

Е. Обстеження дітей із відставанням у психомоторному розвитку, гепатоспленомегалією, непереносністю харчових продуктів.

188. Назвіть методи пренатальної діагностики моногенних вад скелета:

А. Неінвазивні (ультрасонографія, визначення сироваткових маркерів матері – РАРР-А та βХГЧ) із подальшим визначенням індивідуального генетичного ризику

В. Інвазивні (хоріоцентез, амніоцентез) із подальшим каріотипуванням

С. Інвазивні методи з подальшою ДНК-діагностикою

Д. * Ультрасонографія, інвазивні методи, ДНК-діагностика

Е. Ультрасонографія, визначення АФП у крові матері

189. Строк вагітності 24 тижні. При УЗД плоду виявлено зміну співвідношення довжини стегнової кістки та гомілки (відносне збільшення довжини гомілки в порівнянні зі стегновою кісткою). Для якої спадкової патології характерні ці симптоми?  

А. М’язова дистрофія Дюшенна

В. * Ахондроплазія

С. Синдром Дауна

Д. Ектродактилія

Е. Синдром Марфана

190. Пробанд – шестирічний хлопчик, народився в здорових молодих батьків від 2-ї бажаної вагітності. До 4-х років розвивався нормально, у віці 4-х років з’явилися симптоми слабкості м’язів нижніх кінцівок: не міг добре бігати, став із трудом підніматися по драбині. В момент обстеження відмічається слабкість м’язів нижніх кінцівок, попереку і тазового поясу. Є труднощі при вставанні з підлоги. Рівень м’язової креатінфосфокінази в сироватці крові підвищений у 10 разів. Для якого спадкового захворювання характерний цей симптомокомплекс?

А. Синдром фрагільної Х-хромосоми

В. Ахондроплазія

С. Синдром Дауна

Д. *  М’язова дистрофія Дюшенна

Е. Синдром Марфана

191. Пробанд – дванадцятирічний хлопчик. Із 4-х років з’явилися симптоми прогресуючої м’язової слабкості. В цей час не може самостійно пересуватися. На підставі неврологічної симптоматики та даних біохімічного обстеження (підвищення рівня м’язової креатінфосфокінази в сироватці крові) встановлено діагноз – м’язова дистрофія Дюшенна. Батьки здорові. Найбільш імовірний висновок лікаря-генетика:

А. Захворювання є наслідком нової домінантної генеративної мутації в одного з батьків, повторний ризик народження хворої дитини в цій родини загальнопопуляційний

В. Обидва батьки є носіями рецесивного патологічного гена, ризик народження хворої дитини в родині 25 %

С. * Мати є гетерозиготною носійкою Х-зчепленого рецесивного патологічного гена, ризик народження хворої дитини в родині 50 % синів

Д. Захворювання є наслідком впливу тератогенного чинника в період вагітності, повторний ризик народження хворої дитини мінімальний (у випадку виключення тератогену)

Е. Захворювання успадковується мультифакторіальні, для розрахунку ймовірності народження хворої дитини необхідно використати таблиці емпіричного генетичного ризику

192. До медико-генетичного центру звернулася родина з приводу народження дитини зі спинномозковою грижею. Батько здоровий, а мати страждає епілепсією, з приводу якої постійно приймає антиконвульсанти. Найбільш імовірний висновок лікаря-генетика:

А. Захворювання є наслідком нової домінантної генеративної мутації в одного з батьків, повторний ризик народження хворої дитини в цій родини загальнопопуляційний

В. Обидва батьки є носіями рецесивного патологічного гена, ризик народження хворої дитини в родині 25 %

С. Мати є гетерозиготною носійкою Х-зчепленого рецесивного патологічного гена, ризик народження хворої дитини в родині 50 % синів

Д. Захворювання є наслідком впливу тератогенного чинника в період вагітності, повторний ризик народження хворої дитини мінімальний (у випадку виключення тератогену)

Е. * Захворювання успадковується мультифакторіальні, для розрахунку ймовірності народження хворої дитини необхідно використати таблиці емпіричного генетичного ризику

193. До медико-генетичного центру звернулася родина з приводу народження дитини зі спинномозковою грижею. Батько здоровий, а мати страждає епілепсією, з приводу якої постійно приймає антиконвульсанти. Найбільш ефективні рекомендації лікаря-генетика з профілактики вад нервової трубки в цій родині – все, окрім:

А. * Необхідно провести преконцепційну профілактику з використанням фолієвої кислоти

В. Консультація невропатолога відносно мінімально можливих доз антиконвульсантів

С. Вживання фолієвої кислоти в період вагітності

Д. Неінвазивна пренатальна діагностика – УЗД, визначення АФП

Е. Для уточнення діагнозу – інвазивна пренатальна діагностика з подальшим каріотипуванням

194. Синдром Марфана обумовлено мутацією гена, що кодує білок фібриллін. Основні симптоми захворювання зв’язані з аномаліями:
А. Кісткової системи, що призводить до зміни довжини та товщини кісток, деформації скелета

В. М’язової тканини, що призводить до слабкості м’язів і зв’язувального апарату

С. Гормону росту, що викликає надлишкове відкладання підшкірного жиру в поєднанні з високим зростом

Д. * Сполучної тканини, що призводить до ділатації аорти і розхитаності суглобів

Е. Порушенням синтезу гормонів кори наднирників і порушенням водно-сольового обміну

195. Яке з тверджень справедливо для вад нервової трубки?
А. Дефекти формування нервової трубки виникають до імплантації ембріону

В. Про ваду може свідчити зниження рівня АФП у сироватці крові матері

С. * У родині, де є дитина з вадою формування нервової трубки, існує підвищений ризик народження дитини з такою ж аномалією

Д. Причиною дефектів формування нервової трубки є моногенне захворювання

Е. Як правило, дефект формування нервової трубки є складовою частиною синдрому

196. Вплив потенційного тератогенного чинника залежить від:

А. Дози

В. Генетичної схильності плоду

С. Гестаційного віку плоду при тератогенному впливі

Д. Взаємодії з іншими тератогенними чинниками

Е. * Всього перерахованого

197. Строк вагітності 18 тижнів. У сироватці крові вагітної підвищена концентрація АФП. Тактика лікаря відносно уточнення діагнозу патології:

А. Це симптом хромосомної патології, необхідна інвазивна пренатальна діагностика з подальшим каріотипуванням

В. Це симптом ахондроплазії, для уточнення діагнозу необхідно провести детальну УЗД плоду

С. * Це симптом вади нервової трубки, для уточнення діагнозу необхідна детальна УЗД плоду

Д. Це симптом фенілкетонурії, необхідно провести інвазивну пренатальну діагностику з подальшим ДНК-аналізом

198. У дитині при огляді після народження осле відмічено брахіцефальну форму черепа, деформацію вушних раковин у вигляді виступаючої протизавитки, епікантусу, косого розрізу очей, укорочення мізинця, двобічної поперечної складки на долоні. При аускультації серця вислуховується грубий систолічний шум із максимумом у 3-4 міжребер’ї по лівому краю грудини. Яка природжена вада серця найбільш часто супроводжує цю патологію?

A. *  Пороки Фалло 

B. Коарктація аорти 

C. Стеноз легеневої артерії

D. Відкрита артеріальна протока

Е. Фіброеластоз 

199. Строк вагітності 11 тижнів. Вагітній проведено хоріоцентезу із подальшою ДНК-діагностикою отриманого матеріалу. Встановлено, що плід є гомозиготним за мутацією ΔF508. Яке спадкове захворювання діагностовано в плоду?

А. * Муковісцидоз 

В. Гіпотиреоз

С. Синдром фрагільної Х-хромосоми

Д. Фенілкетонурія

Е. Адрено-генітальний синдром

200. 26-річна вагітна має від 1-ї вагітності здорову дитину. Строк цієї вагітності – 12 тижнів. При УЗД відмічено збільшення товщини коміркового простору в плоду, відсутня кісточка носу. Для якої спадкової патології характерні ці симптоми?

A. * Синдром Дауна 

B. Збалансована транслокація в плоду

C. Вада нервової трубки

D. Муковісцидоз 

E. Фенілкетонурія
201. Хворий 20-ти рокiв спостерiгається у гематолога з приводу гемофiлiї А. Пiсля падiння з турнiка виник гострий гемартроз колiнного суглоба. Об’єктивно: правий колiнний суглоб рiзко збiльшений в об’ємi, шкiра над ним гiперемована. Час кровотечi за Дьюком - 3 хвилини, час зсiдання кровi за Лi-Уайтом - 20 хвилин. Який препарат є найбiльш ефективним? 
A. * Рекомбiнантний VIII фактор 
B. Рекомбiнантний Х фактор 
C. Тромбоконцентрат 
D. Рекомбiнантний IХ фактор 
E. Амiнокапронова кислота
202. На прийом звернулась жiнка 24-х рокiв у термiнi вагiтностi 16 тижнiв у зв’язку з репродуктивними втратами в анамнезi (мертвонародження, рання дитяча смерть). Дослiдження в зв’язку з обтяженим анамнезом не проводилось. В фенотипi вагiтної звертають увагу: високий зрiст, розвиненi молочнi залози. При цитогенетичному дослiдженнi карiотип жiнки - 45,Х/46,ХХ/47,ХХХ. При ультразвуковому дослiдженнi плоду виявленi маркернi ознаки хромосомної патологiї. Яка тактика ведення вагiтної? 
A. * Проведення iнвазивних методiв пренатальної дiагностики (амнiоцентез) 
B. Проведення ультразвукового соматогенетичного дослiдження плоду з синдромологiчним аналiзом 
C. Проведення цитогенетичного дослiдження чоловiка 
D. Проведення молекулярно- цитогенетичного дослiдження 
E. Переривання вагiтностi

203. У дiвчинки 10-ти мiсяцiв, яка страждає на тривалий, з частими рецидивами, кашель, клiнiчно була запiдозрена легенева форма муковiсцидозу. Який дiагностичний метод доцiльно використати для його пiдтвердження? 
A. *Хлориди поту 
B. Уреазний тест 
C. Копрограма 
D. Рентгенографiя органiв грудної клiтки 
E. Протеїнограма

