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I'EHETHUKA 2

1. AHoTanus HA M3y4YaBaHATA JUCHUIJIMHA

MenuiMHckaTa reHeTUKa € €IHO OT Hal-0bp30 pa3BUBALIUTE CE HANPABJICHUS B MEAUIIMHCKATA MPAKTHUKA.
Tsa maBa 3aabI00OYCHH ITO3HAHUS 3a T'CHETUYHHTE MEXAaHM3MH B OCHOBaTa Ha 3a0O0JISIBaHUS OT BCHYKHU
obracTh Ha MeAWIIMHATA - T[EIUATPUs, XEMAaTOJIOTHs, OHKOJIOTHs, HEBpOJOTus, HedpoIorus,
0o TaIMOJIOTHSI, CHIOKPUHOJIOTHS, KaPAUOJIOTHS, aKYIIIEPCTBO U THHEKOJIOTHS H JIp.

HCJITa Ha TCOPCTUYHOTO U NPAKTUICCKOTO 06yqu1/Ie 10 MGI[I/II_[I/IHCKa FCHCTUKA € J1a u3rpaand CbBpCMCHHHA
3HaHHUA 3a 4YOBCIIKaTa HACJICACTBCHA IIATOJOrusd, CTPYKTYpHpaHH B JIOTHYHaA IIOCICAOBATCIHOCT —
OHOJIOTMYHA OCHOBM Ha HACJICACTBCHUTC CTPYKTYpH; CTHUOJIOIUA, MATOrCHE3d, YHACJICISABAHC,
Knacn<1)1/11<au1/1;1, KIIMHUYEH U I'C€HCTHYCH HOJ'II/IMOp(i)I/I?)’BM Ha HaCJICIACTBCHUTC 3a6OJ'I$IBaHI/IH; Ja 3aI103Hac
CTYACHTUTC C IpWIAraHuTe B KJIWMHHWYHATA IIPAKTHKAa HOBOCTU B AWArHOCTHKATA, TCpaluiaTa U
HpO(bI/IJ'IaKTI/IKaTa Ha MOHOT'CHHATa W IIOJUI'CHHATa IIaTOJIOTHA, XPOMO3OMHHUTE oonectd U HaCJICACTBCHHUTC
MpeaApPasnoOJI0XKCHUA. OCHOBHHUTE aCICKTHU npu 06y‘~ICHI/ICTO Ha CTYACHTHUTC 11O MCIUMIIMHCKA I'CHCTHKa €
HpI/II[06I/IBaHCTO Ha YMCHHUS 3a IMOCTABJAHC HA TI'CHCTUYHA AWArf{o3a — HOBU JAWATHOCTUYHH IIOAXOMH,
PAa3IO3HABAHCTO Ha XAPAKTCPHUTC CHHAPOMOJIOTHMYHHU KOHCTCIAUWHU W HU3rpaXAaHC Ha ZII/I(l)epeHHI/IaJIHa
AWarto3a,; Mnmo3HaBaHC¢ Ha HNPUHOHUIIMTC Ha CbBPEMCHHUTC IIOAXOAW 3a JUArHOCTHKA, IIPCBCHLIUSA U JICUCHUC,
HpI/IIIO6I/IBaHCTO Ha YMCHHA 3a HU3YUCIICHUC Ha I'CHCTHYCH PHCK; 3alI03HABAHCTO B OCHOBHUTEC IIPaBHO-
CTUYHHU HOPpMHU IIPU AWMATIHOCTUIHUPAHETO H HpO(i)I/IJ'IaKTI/IKaTa Ha ICHCTHYHATa II1aTOJIOTHsA, 3aIlI0O3HAaBaHEC C
INPpUHIOUIINTEC, OpraHu3anudara #“W 3aJa4uTC Ha MCEAUKO-TCHCTHUYHATA KOHCYJITaludA, I[MOAXOJAUTE U
HHAWKAIOIUMUTEC 3a IIPpCHATaJlHa W INPCAUMIIIAHTAIIMOHHA JHArHOCTHKaA, OpraHu3aluiaATa W CbIIHOCTTA Ha
MAaCOBHUA U CCIICKTUBCH N'CHCTUYCH CKPHUHUHTI.

2.0CHOBHH 3371244 HA y4yeOHATA Mporpama

HpI/II[O6I/IBaHe Ha OCHOBHH TCOPCTHUYHMU KIMHUYHHU TIIO3HAHHA 34 CTHOJIOIrHATa, IIaTOICHEC3aTa,
YHACJICAABAHCTO, KJ'IaCI/I(i)I/IKaHI/IﬂTa, KIMHUYHHUA W TCHCTUYCH HOJ'II/IMOp(l)I/IS'BM Ha HaCJICACTBCHUTC
3a6OJ'I$IBaHI/ISI; InpujaraHe B KIIMHUYHATa IIPpAKTUKAa Ha HOBOCTUTC B JUArHOCTHKATA, TCpalusiaTa H
HpO(i)I/IHaKTI/IKaTa Ha MOHOTCHHATa W MNOJMUICHHATa MaTOoJOTHuA, XPOMO3OMHUTC Oonect u HaCJICACTBECHUTEC
npeaApasnoOJIOKCHUA U 3JIOKAYCCTBECHUTE 3a00JIIBaHUs. HpI/II[O6I/IBaHC Ha OCHOBHH IIPAKTHYCCKU YMCHHA 3a
HU3TrpaXXJaH€ Ha TI'CHCTHYHA AWardHo3a IIPpU MOHOI'CHHH, XPOMO3OMHH, 3JIOKAYCCTBCHU 3a0019BaHUs U
TFCHCTUYHH IMPCAPA3IOJIOKCHUA; 3a OLICHKA Ha PUCKA IPHU PA3JIMYHUTEC I'CHCTUIHU 6OJ'IeCTI/I; IIO3HaBaHC Ha
OCHOBHUTC NPUHIOHUIIA HA MIPUITTATAHUTE B IIPAKTUKATA Bb3MOKHOCTH 34 JICHCHHUC U HpO(i)I/IJ'IaKTI/IKa.

3.0yakBaHu pe3yJaTaTH

3.1. O6eM yCcBOEHM TEOPETHUYHHU MO3HAHUS: TTO3HABAHE HA OCHOBHUTE KIIMHUYHU M TUAarHOCTUYHU KPUTEPHH
32 T0-4eCTHUT€ MOHOT€HHM M XPOMO3OMHHM 3a00jsiBaHMs, IMO3HaBaHE Ha  Habopa OT KIMHUYHH U
MapakJIMHUYHU W3CJE/IBaHUs, W3MOI3BaHU 33 JUArHo3a Ha IeHETUYHUTE O0JeCTH, KaKTO U CTBHIKUTE Ha
JUArHOCTHYHUS MPOLEC; MO3HABAHE HA MPUHLUIINTE U UHAWKALMUTE 32 LIUTOT€HETUYHUTE, MOJIEKYIISIPHO-
TeHETUYHUTE U OMOXMMHYHUTE TMarHOCTUYHU TECTOBE; MTO3HABAHE HA MPEIMMCTBATa U OTpaHUYEHHUATA Ha
MPECUMITOMATUYHUTE TECTOBE 3a T€HETWYHHUTE 3a00JsIBaHMSA; MO3HABaHE HAa OCHOBHHUTE NPHUHIMIIM Ha
TFeHETUYHOTO KOHCYJITHpaHe; IO3HaBaHe HAa WHIUKALMUTE M OCHOBHHUTE AacleKTH Ha IpeHaTajHaTra
JMAarHOCTHKA; TTO3HaBaHE Ha JAEWCTBAIMTE CKPUHUHTOBU MPOrpaMM 3a F€HETUYHU 3a00JIsIBaHMS; TIO3HABaHE
Ha OCHOBHHMTE TEHETMYHM JEPMUHAHTH HA CTPAHUYHUTE pEAKIUH Ha JIEKApCTBEHUTE CpPElICTBA H
HeeekTHBHATa (papmakoTepanus, paz0OupaHe poisiTa Ha T€PMUHATUBHUTE M COMAaTHYHUM MYTallUU 3a
3JI0KQYE€CTBEHUTE TYMOPH U TAXAHOTO MSCTO B TUArHOCTHKATa, IPOTHO3aTa, JIEUEHUETO U MPpo(UIaKTHKA Ha
MQJINTHEHUTE 3a00JsBaHMs; IMO3HAHAHUS 3a POJATa HAa TEHETUYHUTE TECTOBE 3a PA3BUTHETO Ha TIO-
e(eKTHBHHU MOIXO0/IU 3a MOAbprKAHE Ha 3PaBETO U MHIMBUIyaIN3UpaHe Ha JIEYEHHUETO,



3.2. [Ipunobutu mpakTUUECKU YMEHHUS: U3TpakJaHEe Ha POJIOCIOBUS C MEIUIIMHCKA 11eJI, pa3o3HaBaHe Ha
TUIIA HA YHACTIEISBaHE; Pa3MO3HABAHE HA MPU3HALIUTE, Pa3KPUBAIIM I'€HETHYHO 3a00JIsIBaHE B CEMEUCTBOTO,
UACHTU(QUIMPAHE Ha MALMEHTH C MPEAPA3NON0KEHOCT KbM COLMATHO-3HAYMMU 3200 I5IBaHuUs; YMEHHUSI J1a Ce
pasno3HaBaT CUHIPOMHH KOHCTENAIMU, BPOJCHU AaHOMAJIMU U TPEIIKU B PA3BUTUTETO U TSAXHATA B3MOXKHA
€THOJIOTHUS; OIpe/iesiHE Ha TeHETHYEH PUCK B CEMEWCTBa C MOHOTEHHO, XPOMO30OMHO MJIM MHOTO(aKTOPHO
3a00IIsIBaHe; pa3yWTaHEe Ha PE3YylATaTH OT IUTOTEHETHYHHU, MOJEKYJISIPHO-TEHETHYHU M OWOXUMUYHH
JMarHOCTUYHU TECTOBE; MO3HAaBaHe U MPUJIaraHe Ha aIrOpUThMa Ha JAeMCTBAIUTE CKPUHUHTOBH IIPOTPAMH;

4. TeMmaTHyeH IJIAH 32 JIEKIIUH H YIPAKHEHUS
4.1 Jlexnuu - 30 yaca (15 jexkuuu no 2 yaca)
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Len, mpenMer 1 3aa4u Ha MEIUIIMHCKATa TeHeTuka. OpraHu3aius Ha YOBEIIKHS TEHOM.

Bpoaenu anemuu, koaryinonaTuu 1 MyKOBUCITU03a

Bponenu rpemku Ha oomsiHaTta (BI'O).

Bonectu, o0ycrnoBeHr OT AUHAMUYHHA MyTanuu.BponeHu nedektu Ha CheAWHHWTENTHATa THKaH:
Ocreorenesuc nmmnepdekra (OI); Cunapoma na Marfan (MFS); Cunapoma Ha Ehlers - Danlos
Hacnencteenu HEBpO-MyCKYITHH 3a00siBaHIS. MUTOXOHAPUATHHA OOJIECTH

[Tonurennu GonecTu

Hopmanna crpyktypa W (yHKOHS Ha XpOMO3OMHTE. JMarHOCTHYHM METOAM B XpPOMO30MHAaTa
MaTOJOTUs

Xpomo30oMHH 607eCTH. MUKPOIETCIIMOHHU CUHAPOMU

dapMakoreHeTuKa

['eHeTHYHM acCTIeKTH Ha 3JI0KAUYECTBECHUTE 3a00IsIBAaHUS

I'enetuka Ha penponykuusita. Jlucmopdonorus u Teparorenesa

Hacnencreena rimyxora. UmyHoepUIIMTHA CHHAPOMH.

[IpenaranHa, MpeIKOHIIETIIIMOHHA U TIPEIUMIUIAHTAIIMOHHA JHAarHoCcTUKa [ eHeTuueH CKPUHUHT.
Tepanus Ha reHeTHUHUTE 00JIECTH

I'enetnunu meroau. Meauko-renernyna koucynranus (MI'K).

4.2.Ynpaxuenus — 30 yaca (15 ynpaskHeHus no 2 yaca)

RBRO©oo N ORWNE

0.
1.
12.
13.
14.
15.

Tunose yHacinensBase.

TanaceMun 1 MyKOBHCLU03.

MeTtaboauTHu 00JIECTH.

Bbonectn 00yciaoBeHU OT TUHAMUYHHU MYyTaIUH.
Hacnencreenu 6onectu Ha ChbeJUHUTENHATA THKAH.
HeBpomyckynnu 3a001sBaHusl.

MuTtoxonnpuanuu 6onectu. Konoksuym [

Hopmarnen yoBeniku kapuoTuil. XpoMO30MHHU abeparuu.
XpoMO30MHH 00JIECTH.

I'enomen UMIpUHTUHT. MUKPOIENEIMOHHU CUHIPOMH.
Omnkoreneruka. [Ipunenna repanus.

JrcMop¢oiorus ¥ TepaToreHesa.

I'eneTrka Ha peNPOTYKTUBHUTE HAPYILICHUSI.
[IpenaranHa quarHoCTHKA.

Menuko-renernuna koHcynranus. Komoksuym 11

S.ITomomHM cpeacTBa 3a mpenojaBaHe: ydeOHA TeTpajKa, CHUMKHW, KIMHWYHU CIydad, MAUEHTCKU
pe3yNTaTé OT TeHETUYHH U3CIIeBAHUS, BUACODUIMHU U AP.

6.01eHKa Ha MPUAOOUTHTE SHAHUS

6.1. Teky KOHTPO.JI — (POPMHU, YeCTOTA

YcTHO MNPENUTBAHC B HAYAJIOTO HA MPAKTUYCCKOTO YIIPAKHCHUA
H3rorssHe Ha MMpE3CHTalluU



e KoJIOKBUYMH C TECTOBA YacCT U OOCHKAaHE HA KIMHUYCH CITydait
6.2 CemecTpuajieH U3MUT

e Tect

e [IpakTHYecKH U3MUT, ChCTOSAI] CE B IUCKYCHS BHPXY JBa KIMHUYHU CITy4au

e TeopeTnyeH M3NUT C MUCMEHA YacT — KPATKO CXEMAaTHYHO Pa3BUTHE HA BBIIPOCHUTE, ChXpaHsBaHa B
apXMBa Ha KaTeJpara U YCTHA YacT Mpe] KOMUCHUS OT XaOWIUTHPAHH Mo aBaTel.



