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Одесса

Модуль 1 «Патофизиология»

Содержательный модуль «Роль наследственности, конституционных, возрастных изменений в патологии.старение »
Тема № 1 «Роль наследственности, конституционных, возрастных изменений в патологии.старение »

1. Актуальность темы:

В последнее время заболевания, в возникновении которых генетические факторы играют важную роль, вызывают повышенный интерес в связи с тем, что в структуре заболеваемости населения они приобретают большого удельного веса. Научно обоснованным становится соотношение наследственного и приобретенного в патологии человека. Расширился объем информации о мутагенность некоторых факторов внешней и производственной среды.

Кроме чисто наследственных болезней, например гемофилии, есть такие, в развитии мягких имеет значение наследственная предрасположенность (язвенная болезнь желудка, гипертоническая болезнь, атеросклероз, сахарный диабет, аллергия и др.) Лечение и профилактика таких болезней должны проводиться с учетом роли наследственности.

2. Конкретные цели:

1. Объяснять этиологию и патогенез генетически детерминированной патологии.


2. Анализировать мутагенные факторы окружающей среды.


3. Классифицировать методы генетического обследования.

4. Трактовать связь между заболеваниями беременной женщины и патологией плода.

5. Проанализировать значение научных трудов А.А. Богомольца в изучении патологии конституции человека.

6. Дифференцировать значение наследственных факторов и факторов       внешней  среды на развитие наследственной патологии в раннем развитии детей.
3. Междисциплинарная интеграция

Названия предыдущих дисциплин:
1. Биология с генетикой
2. Нормальная физиология
3. Биохимия

Полученные навыки.

1. Составлять схематично родословную с наследственными повреждениями 
2. Иметь представление о профилактических мерах и решать ситуационные задачи по поводу болезней и вычетом роли наследственности.

3. Знать как использовать методы генетического обследования.
4. Задания для самостоятельной работы при подготовке к занятию.

4.1. Перечень основных терминов, параметров, характеристик, которые должен 
освоить студент при подготовке к занятию:
-Термин: 







- определение термина:

Ген








-это участок молекулы ДНК,










сохраняет и передает 










наследственную информацию.

Хромосомные аберрации




- это изменения структуры 









хромосомы, вызванные










разрывом, перераспределением, 








утратой или удвоением 









генетического материала.
4.2. Теоретические вопросы к занятию:

1. Виды мутации в зависимости от размеров повреждения хромосомного аппарата.

2. Классификация мутагенных факторов.

3. Последствия мутации, анти мутационные механизмы.

4. Наследственные болезни.

5. Молекулярно-генные болезни.

6. хромосомные болезни.

7. Наследственная предрасположенность к болезням.

8. Методы генетического обследования.

9. Принципы лечения и профилактики наследственных болезней.

10. Патологическая физиология внутриутробного развития.

11 ..Классификация конституциональных типов.

4.3. Практические работы (задачи), которые будут выполняться на занятии

1. Составить схематично родословную наследственными повреждениями.

2. Решать ситуационные задачи по поводу болезней и учетом роли наследственности.
5. Содержание темы

Изучение содержания темы на ведущую в виде структурно-логической схемы:
	        Наследственные патологии


	Мутации (нарушения в ген. аппарате)


	Физические 
	
	Химические
	
	Биологические



	Индуцированная
	
	Спонтанная


	Смертельная
	
	Несмертельная


	Соматическая
	
	Генеративная


	Генная
	
	Хромосомная



[image: image1]

	Количество изменения
	
	Структура изменения



	В аутосомах
	
	В половых хромосомах

	Хромосомыеболезни


	Молекулярно-генетические наследственные болезни

	
Рецессивные



	Доминантные

	Сцепленные со статью

	Полигенные


6. Рекомендуемая литература.

- Основная:

1. Патологическая физиология: Учебник / Под ред. М.Н. Зайка, Ю.В. Быця. - К:

Выше шк. 1995-е. 65-87.

2. Патологическая физиология / Под ред. Н.Н. Зайко, Ю.В. Быця. - 3-ее изд. 1996 - стр. 61-84

3. Руководство к практическим занятий по патологической физиологии / Под ред. Быця Ю.В. Даниловой Л.Я. 2000г.

4. Патофизиология / О.В, Атаман в 2т. - Винница - 2012г. - С. 195-209

5. Патофизиология: учебник / М.Н. Зайко, Ю.В. Быць, В.Ф.Мислицький; под ред 
.: М.Н. Зайко, Ю.В. Быця, М.В. Хрусталя. - Четвёртый изд., Переработанное и 
дополненное. - М .: Медицина, 2014. - 751с .: ил., Табл. - Раздел №5
- Дополнительная:


Бердищев Г. Д., Криворучко И.Ф., Медицинская генетика: учебное пособие. - 
М., Высшая шк., 1990. - 336с.

7. Ориентирующая карта для самостоятельной подготовки студента с использованием литературы по теме.
	Основные задания
	               Указания 
	                  Ответы 

	                  1
	                      2
	                       3

	Выучить:

1. Этиологию

2. Клинику

3. Диагностику

4. Дифференциальную диагностику

5. Лечение
	Назвать основные этиологические фактории, генетической патологии.

Составить классификацию клинических проявлений наследственных болезней.

Дать перечень основных методов диагностики генетического обследования.

Заполнить таблицу дифференциальную диагностики хромосомных заболеваний.

Составить типичную схему лечения наследственных болезней.
	


8. Материалы для самоконтроля:

8.1. Вопросы для самоконтроля:



1. Строение и функция поэтического аппарата.



2. Типы наследования.



3. Мутаций: определение, причины.
8.2. Тестовые задания для самоконтроля:


1. На каких объектах можно исследовать кариотип0

А. Клетки костного мозга.

Б. Ядра лейкоцитов крови.

В. Культура лейкоцитов

Г. Культура опухолевых клеток.
Д. Интерфазного ядра эпителия слизистой оболочки полости рта.
2. Выберите наиболее точное определение врожденных заболеваний.

А. Это все в постель заболевания

Б. Заболевания, с которыми человек рождается.

В Наследственные болезни с доминантным типом наследования.

Г. Заболевания, обусловленные патологией родов.

Д. Транс плацентарные инфекционные заболевания.
3. От чего зависят проявления генных мутаций в виде наследственной болезни?

А. Действия факторов окружающей среды.

Б. Степени повреждения наследственного аппарата "соматической клетки.

В. Типа конституции носителя мутантного гена.

Г. Вику носителя мутантного гена.
Д. Активность ферментов системы репарации деж.
4. Какие наследственные заболевания наследуются по рецессивному типу, сцепленным с Х-хромосомой.

А. Синдром Клайнфельтра.

Б. Трисомияпо Х-хромосомой.

В.Гемофилия А.

Г. Гипофосфатсмичний рахит.

Д. Гилогамма глобулинемия Брутона.

5. Какие наследственные болезни передаются по аутосомно-рецессивным типом?

А. Короткопалость.

Б. Алкаптопалость.

В. Гипогамма глобулинемия Брутона.

Г. Альбинизм.

Д. Красно-зеленая слепота.
6. Какие наследственные болезни наследуются по аутосомно-доминантному типу?

A. Близорукость.

Б. Полидактилия.

B. Галакгоземия.

Г. Гликогеноз.

Д. Синдром Шерешевського-Тсрнера.
7. Назовите наследственные болезни, которые наследуются по полигенным типу.

А. Витамин D2 - резистентный рахит.

Б. Болезнь Дауна.

В. Сахарный диабет.

Г. Ахондроплазия.

Д. Гипертоническая болезнь.
8. Какие заболевания является одновременно врожденными и наследственными?

А. Серповидноклеточная анемия у гетерозиготном состоянии.

Б. Хорея Генгингтона.

В. Иммунодефицит с тромбоцитопенией и экземой.

Г. Фенилкетонурия.

Д. Брахидактилия.
9. Какие заболевания с наследственными, но не врожденными?

А. Спаткова гипертоническая болезнь

Б. Серповидноклеточная анемия в гомозиготном состоянии.

В. Семейная гиперлипопротеидемия.

Г. Спаткова глухонемота.

Д. Хорея Генгингтона.

10. Какова вероятность появления брахидактилия у детей супружеской пары, где муж болеет этим заболеванием, а жена здорова?

А. 0%

Б. 25%

В. 50%

Г. 75%

Д. 100
11.Какова вероятность рождения больных сыновей у здоровой женщины, отец которойстрадает  атрофией зрительных нервов (тип наследования такой, как при гемофилии), а человек здоров?

A. 0%

Б. 25%

B. 50%

Г. 75%

Д. 100%

12. Вероятность рождения больных дочерей у супружеской пары, где женщина здорова, а человек болеет гипофосфатсмичний рахит?

A. 0%

Б. 25%

B. 50%

Г. 75%

Д. 100%

13. Какие факторы могут вызвать мутацию?

A. Минимальные дозы ионизирующего излучения.

Б. Фенол.

B. микобактерии туберкулеза.

Г. гемолитический стрептококк.

Д. Вирус гепатита.
14. Какой кариотип отвечает "осложненном" синдрома Клайнфельтера?

А. 45, ХО

Б. 45, УО

В. 47, ХУ, 15

Г. 48, ХХХУ

Д. 43, ХХХХ
15. При каком варианте кариотипа в ядрах соматических клеток оказывается одно тельце Барра (половой хроматин)?

А. 45, ХО.

Б. 45, ХУ

В. 47, ХУ, 21 +

Г. 47, XX, 15+

Д. 48, ХХХУ.

16. Какой  принцип положен в основу классификации конституциональных типов по М.В. Чорноруцьким?

А. Преимущественное развитие физиологической системы.

Б. Преобладание одного из основных соков организма.

В. Преобладание первой или второй сигнальной системы.

Г. Особенности основных функций организма и обмена веществ.


Д. Особенности структуры соединительной ткани.
17. Какие типы конституции относятся к классификации Сито?

А. Пищеварительный.

Б. Гиперстеник.

В. липоматозных.

Г. Церебральный.

Д. Пикнический.

8. Что характерно для астенического типа конституции по классификации А.А. Богомольца?

А. Преобладание процесса торможения над возбуждением в нервной системе.

Б. Нерешительность, подавленность, нелюдимость.

В. Тонкая, нежная соединительная ткань.

Г. Преимущественное развитие системы дыхания.

Д. Склонность к туберкулезу.
19. На какие болезни чаще болеет человек с астеническим типом конституции по классификации Кречмера?

A. Вирусные респираторные инфекции.

Б. Туберкулез легких

В. Гипоацидный гастрит.

Г. Истерия.

Д. Шизофрения.
20. Что такое диатез?
А. Заболевания раннего детского возраста.

Б. Аномалия внутриутробного развития.

В. Аномалия конституции с неадекватной реакцией организма на раздражители.

Г. Склонность человека к определенным заболеваниям.

Д. Наследственные ферментопатии.
9. Индивидуальные задания для студентов по теме занятия:

1. Современные представления о мультифакторные болезни.

2. Роль наследственности в патогенезе гипертонии. Аллергии, сахарного диабета.

3. Цели медико-генетической консультации.
Методические рекомендации составил _________________ доцент Савицкий И.В.
