ТЕМА: РОЛЬ НАСЛЕДСТВЕННОСТИ И КОНСТИТУЦИИ В ПАТОЛОГИИ.
Цели  и задачи: Уметь проводить патофизиологический анализ патологических процессов, болезней  и  состояний, связанных с нарушением наследственной информации. 
Доаудиторная самостоятельная работа
Вопросы для повторения:
1.
Строение и функция генома.
2.
Мутагены и мутации, их виды.
Основные вопросы по теме занятия:
1. Понятие о наследственных и врожденных формах патологии,
2. Методы определения наследственной природы болезней.
3. Общая этиология и патогенез наследственных форм патологии. 
4. Типы наследования болезней: доминантный и рецессивный; аутосомный и сцепленный с половыми хромосомами.
5. Виды, причины, проявления хромосомных заболеваний; принципы их диагностики.
6. Конституция, определение, классификация, значение в патологии.
Литература:
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Тестовые задания для контроля исходного уровня знаний:
1. Выберите наиболее правильное определение наследственной патологии;
А. Обусловлена изменением генотипа
B.
Как правило, передаётся по наследству
С. Всегда передается по наследству
D.
Связана с изменением генотипа и, как правило, передаётся по наследству
E.
Проявляется нарушением психического, физического и полового развития
2.
Выберите утверждения, справедливые для аутосомного рецессивного
типа наследования патологического признака:
A.
Патология проявляется у гетерозигот по данному признаку
B.
Патология проявляется только при неблагоприятных внешних условиях
C.
Патология проявляется только у гомозигот по данному признаку
D.
Патология не проявляется у гомозигот по данному признаку
E.
Передаётся по мужской линии и встречается только у мужчин
3.
Определите аутосомно - доминантный тип наследования по наличию
патологического признака в родословной:
A.
Имеется во всех поколениях, но неодинаково у мужчин и женщин
B.
Встречается во всех поколениях одинаково у мужчин и женщин
C.
Передаётся по мужской линии и встречается только у мужчин
D.
Обнаруживается через поколение у мужчин; у женщин, если отец болен, а мать гетерозиготна по данному признаку
Е.Патология проявляется только у гомозигот по данному признаку
4.
При каком варианте кариотипа в ядрах соматических клеток обнаруживается одно тельце Барра (половой хроматин)?
А.45,ХО 
В.45,ХУ 
С.47.ХУ21 + 
D.47,XX,15+ 
Е 48.ХХХУ
5.
При каком варианте кариотипа в ядрах соматических клеток обнаруживается два тельца Барра (половой хроматин)?
А.45,ХО 
В.45,ХУ 
С.47,ХХ,21 + 
D. 47, XX, 15+ 
Е.48,ХХ.ХУ
Проанализировать граф логической структуры учебного материала
Аудиторная самостоятельная работа
А. Обучающие тестовые задания:
1.0 наследственном характере заболевания свидетельствует:
А.Высокая конкордантность болезни у разнояйцевых близнецов, живущих в одинаковых условиях
B.
Высокая конкордантность болезни у однояйцевых близнецов, живущих в разных, резко контрастирующих условиях
C.
Низкая конкордантность болезни у однояйцевых близнецов, живущих в разных условиях
2.
Какие из перечисленных болезней являются хромосомными?
A.
Фенилкетонурия
B.
Болезнь Дауна
C.
Гемофилия
D.
Синдром Клайнфельтера
E.
Синдром Тернера-Шерешевского
3.
Какие из перечисленных заболеваний относятся к наследственным,
сцепленных с полом?
A.
Полидактилия
B.
Гемофилия
C.
Альбинизм
D.
Синдром Дауна
E.
Фенилкетонурия
4.
Выберите заболевания с полигенным типом наследования:
A.
Гемофилия
B.
Язвенная болезнь
C.
Сахарный диабет (1 тип)
D.
Аллергические болезни (атопии)
E.
Гипертоническая болезнь
5.
Заболеваниями, относящимися к болезням с наследственной предрасположенностью, являются:
A.
Атеросклероз
B.
Близорукость
С.Гемофилия А
D.
Сахарный диабет
E.
Атопическая бронхиальная астма
В. Ситуационные клинико - патофизиологические задачи.
1.
Здоровая женщина К., у которой отец болен гемофилией, а мать здорова, обратилась в генетическую консультацию с вопросом: велика ли опасность появления этой болезни у её внуков по сыновней линии? Супруг К. и двое их детей - сын и дочь - здоровы.
Вопросы:
1.
Каков тип наследования и чем обусловлено развитие гемофилии А?
2.
Насколько велика вероятность появления этой болезни у внуков по сыновней линии?
2.
В медико-генетическую консультацию направлена женщина 20 лет с диагнозом: Синдром Шерешевского-Тернера. Объективно: низкий рост 150 см, широкая щитоподобная грудная клетка, недостаточное физическое и половое развитие. Внутренние половые органы недоразвиты, яичники представлены фиброзными тяжами. Какие исследования целесообразно провести для подтверждения диагноза?
Тесты для самоконтроля
1.
В медико-диагностический центр обратилась молодая пара, мужчина 25  и женщина 22 лет. Сестра мужа болеет фенилкетонурней, родители у обоих здоровые. Какое из приведенных ниже обследований целесообразнее провести для решения вопроса о вероятности рождения ребенка с фенилкетонурней.
A.
Генеалогическое исследование мужа
B.
Генеалогическое исследование жены
C.
Генеалогическое исследование пары
D.
Биохимическое исследование мужа
E.
Цитологическое исследование мужа
2.
У женщины 30 лет, продолжительное лечение бесплодия эффекта не дало. Объективно: рост 145 см, гиперстеническая конституция, бочкообразная грудная клетка. В клетках слизистой оболочки полости рта отсутствует половой хроматин. Для какого из перечисленных ниже состояний это характерно?
A.
Синдрома Шерешевского-Тернера
B.
Синдром Дауна
C.
Гипофизарной карликовости
D.
Синдрома Патау
E.
Трисомии X
3.
Женщина 40 лет, жалуется на значительное отставание в психомоторном развитии ее двухлетней дочки. Объективно: у ребенка короткопалые руки и ноги, монголоидный разрез глаз. Для какого заболевания это характерно?
A.
Гипотиреоз
B.
Синдром Шерешевского-Тернера
C.
Синдром Дауна
D.
Трисомия X
E.
Фенилкетоиурия
4.
При диспансерном обследовании мальчику 7 лет поставлен диагноз дальтонизм (красно-зеленая слепота). Родители его здоровы, цветное зрение у них нормальное. Но у дедушки по материнской линии такая же аномалия. Какой тип наследования этой аномалии?
A.
Аутосомно-доминантный;
B.
Аутосомно-рецессивный;
C.
Неполное доминирование;
D.
Доминантный, сцепленный с полом;
E.
Рецессивный, сцепленный с полом.
5.
У ребенка 6 месяцев отмечается замедление моторного и психического развития, побледнение кожных  покровов, волос, радужной оболочки глаз, положительна. Какое из названных наследственных заболеваний выявлено у ребенка?
A.
Болезнь Дауна
B.
Альбинизм
C.
Фенилкетоиурия
D.
Алкаптонурия
E.
Галактоземия
6.
При обследовании буккального эпителия мужчины был обнаружен половой хроматин. Для какой хромосомной болезни это характерно?
A.
Болезнь Дауна;
B.
Трисомия по Х-хромосоме;
C.
Синдром Шерешевского-Тернера;
Д. Гипофосфатемический рахит;
Е. Синдром Клайнфельтера.
7.
В генетическую консультацию обратилась беременная женщина 26 лет. Отец ее страдал гемофилией. Муж здоровый. Какое исследование нужно провести для решения вопроса о сохранении беременности?
A.
Генеалогическое обследование женщины
B.
Генеалогическое обследование мужа
C.
Генеалогическое обследование супружеской пары
D.
Кариотипическое исследование клеток амниотической жидкости
E.
Цитохимическое исследование клеток амниотической жидкости
8.
В медико-генетическую консультацию по рекомендации андролога обратился мужчина 35 лет по поводу бесплодия.

Объективно: высокий рост, астеническое телосложение, гинекомастия, недоразвитие половых желез, снижение интеллекта. При микроскопии клеток слизистой оболочки ротовой полости обнаружен в 30% половой хроматин (одно тельце Барра). Каков наиболее вероятный диагноз?
A.
Болезнь Реклингаузена
B.
Болезнь Иценко-Кушинга
C.
Синдром Клайнфельтера
D.
Синдром Ди Джорджи
E.
Болезнь Дауна
9.
У ребёнка с наследственно обусловленными пороками сразу же после рождения наблюдался характерный синдром, который называют « крик кошки ». При этом в раннем детстве младенцы имеют «мяукающий » тембр голоса. Во время исследования кариотипа  этого ребёнка было установлено:
A.
Дополнительную 21-ю хромосому
B. 
Дополнительную X - хромосому
C. 
Нехватку X - хромосомы
D.
Дополнительную У - хромосому
E.
Делению короткого плеча 5-й хромосомы
10. В кариотипе матери 45 хромосом Установлено, что это связано с транслокацией 21-й хромосомы на 15 - ю. Какое заболевание вероятнее всего будет у ребёнка, если кариотип отца нормальный ?
A.
Синдром Дауна
B.
Синдром Патау
C.
Синдром Клайнфельтера
D.
Синдром Морриса
E.
Синдром Эдвардса
Эталоны ответов на тестовые задания исходного уровня знаний:
1.D 2. С З.В 4.D 5.Е
Эталоны ответов на обучающие тестовые задания
 1.В 2.B,D,E З.В 4.B,C,D,E 5.A,D,E
'Эталон ответа на ситуационную клиннкочитофизнологнческую задачу №1:
1.
Гемофилия А наследуется по рецессивному, сцепленному с хромосомой X типу. Эта форма патологии связана с дефицитом фактора свертывания крови.
2.
Вероятность появления гемофилии А у внуков женщины К. по сыновней линии равна нулю.
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