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1. ®oHJ OLIEHOYHBIX CPEICTB /151 TEKYIero KOHTPOJIsl ycleBaeMoCTH,
NMPOMeKYTOYHOM aTTeCTAIMN 00yYAIOIINXCS M0 IUCUMILTHHE/ TIPAKTHKE

Hacrosimuit  ®@onp  oueHounsix cpeacts  (POC) mno gucuumiauHe «OCHOBBI
MEePCOHU(PUITUPOBAHHON MEIUIIMHB) (IUCHUIUIMHA 10 BBIOOPY) SIBISETCS HEOTHEMIIEMBIM
MpWIOKEHWEeM K paboueid mporpamMme JUCHHUIUIMHBI «OCHOBBI TIEPCOHUPHUITUPOBAHHOM
MEIUIMHBDy (AucUUIUIMHA TI0 BbIOOpY). Ha mauubii @OC pacnpoCTpaHSIOTCS BCE PEKBU3UTHI
yTBEpKJIeHUs, TpeacTaBiieHHbie B PIIJ] mo maHHOM AHCIUTIIIMHE.

2. IlepeyeHb OLICHOYHBIX CPEACTB

Jis  ompeneneHus KayecTBa OCBOEHMs OOYyYarOIMMUCS Y4eOHOro Marepuana IIo

TUCIUILTAHE/TIPAKTHKE UCTIONIB3YIOTCS CIIEAYIONINE OLIEHOYHBIE CPEACTBa
No [IpencraBnenue
OueHouHoe peal

i/ e TR Kpatkas xapakTepucTika OIIEHOYHOTO CPEICTBA | OIIEHOYHOTO CPE/ICTBA

I T B ©OC
Cucrema CTaHapTU3UPOBAHHBIX 3aJlaHui,

1 Tect MO3BOJISIOIIAs] ABTOMATU3UPOBATh POLIEYPY @DOH]T TECTOBBIX
W3MEpPEHUs YPOBHS 3HAHUU U YMEHUHN 3a1aHui
oOydJaromerocs
CpencTBo KOHTpPOJIs,, OpPraHU30BAHHOE KaK
crienuaibHas Oecea mpernogaBaTels C

H /ld TIpErioz . | Borpocsl o
00yJaromuMcsl Ha TeMBbI, CBSI3aHHBIEC C U3y4aeMOil

2 | CobecenoBanue - TeMam/paszenam
JTUCIUTIIMHOM, U pAaCCYMTAaHHOE HA BBISICHEHUE

. JUCITUTITAHBI
o0BbemMa 3HaHUM 00yUaroUIerocs mo

OIIpe/IeIEHHOMY pa3Jieny, TeMe, IpodiieMe U T.1II.

3. HepequL KOMIIETEHIIMH ¢ YKa3aHUuEM I3TAllOB UX Q)OPMHPOBaHHﬂ B Ipouecce

O0CBOEHHS 00pa30BaTeIbHOIl POrpaMMbl M BH/IOB OLIEHOYHBIX CPE/ICTB
Kon u Otan KonTponupyemsle pa3nensl OneHouHbIE CpencTBa
dbopMmynupoBka |popmupoBaHUs JUCIUTUTUHBI
KOMIETEHIIMU™ | KOMIIETEHIIUU
OIIK-8
Criocoben k Pasnen 1. JledeHue HaceICTBEHHBIX
MEIMIIMHCKOMY conesneii. [lepconnduuupoBanHas
TIPAMEHCHUIO Texymwmii, (Tepamnmus. T
JIEKAaPCTBEHHBIX €CTBh,
[IpomexxyTounPa3zaen 2. IlepconudunmrpoanHas
MpenapaToB U . CobecenoBanue
BIN Mpo(UIaKTUKA HACIIEICTBEHHBIX
VHBIX BEIIECTB U 9
. 0ose3Hel.
UX KOMOWHAINH
[pY peLIeHUN Pa3nen 3. HacnencrseHHBIE
npodeccHoHab 3a00JIeBaHUS.
HBIX 3a7ad.
OIIK-9 p L1
CriocoGen Texymmu, Gasz[en - l_fquHe HACJIEJICTBEHHBIX
osie3Hel. IlepconnduimpoBannas
OIICHUBATh ITpomexyTouH p ¢uump TecTnl,
. Teparnusi.
MopdopyHKIM Bl CobecenoBanue
OHANTBHBIE, Paznen 2. [lepconndunupoBannas

1.
(1)H3I/IOHOFI/Iqu HPOPNIdARKTHNRA HAUJITAUIBUHHDBIX



KM€ COCTOSIHUS
u
MaTOJIOTHYECK
He MPOIIECCHI B
OpraHu3Me
YeJoBeKa Jyis
peleHuUs
npodeccroHan

00JIE3HE.

Pa3nen 3. HacnencreeHHbIe
3a00JIEBAHUS.

BHBIX 3aJa4.

[1K-5

['oToB K cOOpy U
aHaJU3y Kajaoo
NalMeHTA,
JTAHHBIX €T
aHaMHe3a,
pEe3yIBTaTOB
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Tekywmmit,

Pa3nen 1. JIleuenne HaclieICTBEHHBIX
0one3neil. [lepconndunuponannas
Tepanusi.
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BIN

NpoWIaKTHKA HACIIEICTBEHHBIX
0oJIe3HEH.

Pasnen 3. Hacneacreennnie
3a00J1eBaHus.

TecTsl,
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3a00JIeBaHUs.
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Paznen 1. JleueHue HaciaeICTBEHHBIX
Oonesneit. [lepconnduumpoBanHast
Tepanusi.

IPaznen 2. IlepconnduumpoBaHHas
npoduIakTHKa HACTIEICTBEHHBIX
Ooe3He.

Pasnen 3. HacinencrseHHbIe
3a00JIEBAHUSL.
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Co0OecenoBaHue

310pOBbEM, X




IepecMOoTpa
[1K-8 Pa3nen 1. JleueHne Haciie ICTBEHHBIX
Criocoben k Oonesneit. [lepconnpuupoBanHas
ONPCCITICHAIO Texymmii, (Tepamnmus.
TaKTUKH
[TpomexxytounPazaen 2. [lepconndummpoBannas Tecrsl,

BEJICHUS .

A BIN Mpo(dUIaKTUKA HACIIEICTBEHHBIX CobecenoBanue
MAIUEHTOB C Soneseil
pa3sInYHbIMHU ’
T — Pa3nen 3. HacnencrseHHBIE
1 hopMami. 3a00JICBaHNA.

* - He npedycmompenvl 01 RPOSPAMM ACNUPAHIMYPbL

4. Conep:xaHne OLIEHOYHBIX CPEACTB TEKYLEro KOHTPOJIS

Texymuii KOHTPOJIb OCYIIECTBIISICTCS MPEoAaBaTesieM JUCIUILTMHBI TP MTPOBEICHUN
3aHATHH B (hopMe: TeCT, coOece0BaHHE.

O1neHOYHBIE CPEICTBA IJIsl TEKYIIETO KOHTPOJIS.

TecToBble 3a1aHUA:
TecTsl 0 TeMe: «JIeyenne HacieACTBeHHBIX Oose3Heil. [lepconnpuuupoBannas
Tepanus.
1. ATUOJIOTUYECKUMU ®AKTOPAMM HACJIEACTBEHHBIX 3ABOJIEBAHUN
ABJAIOTCA

1) IF€HOMHBIE, XPOMOCOMHBIE Y T€HHbIE MyTallUU
2) TCeHOMHBIE MyTaluu*

3) XPOMOCOMHBIE MyTalH

4) TE€HHbIE MyTallUH

2 I'EHHBIE BOJIE3HU ObYCJIOBJIEHbI

1) TF€HOMHBIMH MYyTaLUIMU

2) XPOMOCOMHBIMM MYTalUSIMU

3) TF€HOMHBIMH U XpPOMOCOMHBIMU MYTaLUMU
4) TeHHBIMU MyTalusiMu™

3 BPOXJIEHHBIE COCTOAHUA

1) UMEIOTCSI IIPU POKACHUH PeOCHKa, MOTYT OBITh OOYCIIOBJICHBI KaK HACJIECTBEHHBIMH,
TaK ¥ HEHACJIEJCTBEHHBIMU (hakTopamu™

2) MMEIOTCS ITPU POKACHUH peOeHKa, 00yCIIOBICHBI HACIEICTBEHHBIMU (haKTOpaMH

3) 9TO HACJICJICTBEHHBIC 3a00JIEBaHUS

4) MMEIOTCS ITPU POKACHUH peOeHKa, 00yCIOBICHBl HEHACIEICTBEHHBIMH (haKTOpaMHu

4. OEHOTHUIIOM HA3BIBAIOT

1) TOJIBKO BHEUIHHE U3MEHEHHUS OpraHu3mMa

2) BCE U3MEHEHHS B KJIETKaX, TKAHAX WM OpraHax B pe3yJjbTare MyTarui™*

3) Pa3IMYHYIO CTEIICHb NPOSIBICHUS KIMHUYECKUX ITPU3HAKOB

4) BCE KJIIMHUYECKUE (PEHOTUIIBI, 00YCIOBICHHbIE PA3IMYHBIMU MYTAIMSIMUA B OJTHOM T'€HE

5. CIIELIUOUYECKUE ITPY3HAKU HACJIEJICTBEHHON ITATOJIOI' M1

1) CEMEHHBIN XapaKTep MaToJOTHH, XPOHUYECKOE MPOTPEIMEHTHOE TeUCHUE 0O0JIe3HH,
IIOJIMCUCTEMHOCTDH HopaxceHI/m*
2) CEMEHHBIN XapaKTep MaTOoJIOTHH, XPOHUYECKOE MPOTPEIMEHTHOE TeUCHUE 00JIC3HU

3) XPOHUYECKOE MPOTPEANCHTHOE TeUeHUE 00JIE3HH, TOTUCUCTEMHOCTh TIOPAKEHUS



4) MOJIMCUCTCMHOCTD IMOPAKCHUA

6. K MOJIEKYJIAPHO-LIUTOT'EHETUYECKUM METOJAM JUAT'HOCTHUKHA
OTHOCATCA

1) FISH- texnonoruu (Fluorescent In Situ Hubridisation)
2) KapUOTUIIMPOBAHUE

3) XPOMOCOMHBIH MUKPOMATPHUYHBIN aHATIN3

4) BCE BBIILIE TIepeYrCIeHHOE™

7. KAKUE BbIAABJIEHHBIE B TEHETUYECKOM MATEPUAJIE TAIMEHTA MYTALINUA
B COOTBETCTBVIOIIEM AJUJIEJIBHOM COCTOAHMU 1 KOJIMYECTBE
CBUJAETEJIBCTBYIOT B [1OJIb3Y HAIIPABJIAIOIIET'O IUATHO3A

1) TOJILKO MAaTOTCHHbIE MyTAallMU B FT€HAX, CBA3AHHBIX C U3y4aeMbIM 3a00JI€BaHUEM

2) T€HETUYECKNE BAPUAHTHI MYTAIMI B TEHAX C HEACHON KIIMHUYECKOW 3HAYMMOCTBIO
3) BEPOSITHO MATOT€HHBIE MyTAllUU B T€HAX, CBSI3aHHBIX C M3y4aeMbIM 3a00JIeBaHHEM
4) [IATOT€HHbIE UM BEPOATHO NTATOTCHHbIE MyTAl[UU B T€HAX, CBA3aHHBIX C U3y4aeMbIM
3aboseBaHueM*

8. [TPU [TOJIO3PEHII HA XPOMOCOMHYIO [TATOJIOTHIO B KAUECTBE METOJIA
WCCJIEJJOBAHMS TTIEPBOY JIMHUM LIEJJECOOBPA3HO BBIBPATD CJIEAYIOIINN
METO/]

1) XPOMOCOMHBI MUKPOMATPUYHBIN aHAIH3*
2) IIaHEJIb TE€HOB

3) KJIMHUYECKOE CEKBEHHPOBAHUE IK30Ma

4) MOJIHO3K30MHOE CEKBEHUPOBAHUE

9. IEPCOHAJIN3MPOBAHHAS (ITEPCOHUDOUILIMPOBAHHAS) MEAULIMHA 9TO

1) 9TO UHTErpalibHAsi MEIUIIMHA, KOTOPask BKJIIOUAET pa3padoTKy MepCOHATIN3UPOBAHHBIX
CPEICTB JIEYEHHs] HA OCHOBE FT€HOMHUKH, TECTUPOBAHUE HA MPEAPACIIOI0KEHHOCTh K 0O0JIE3HSIM,
npopUIaKTUKY, 00bEIMHEHHE AUATHOCTHKH C JICYEHUEM U MOHUTOPUHT JIeUeHUs ™

2) 3TO MEJIUIIMHA, OCHOBAHHAs! HA UHJIMBUIYaJIbHOM IOJXO0/€ K JUArHOCTUKE U JICUYEHUIO
3) 9TO MEJUIIMHA, U3YyYaroIlllas B3aUMOCBSI3U Pa3BUTHS O0JIe3HEH y MmalrenTa
4) 9TO MEIMIIMHA, H3y4Jarollasi HacJIeICTBEHHBIC 3a00I€BaHUA, UX JUATHOCTUKY U JICUCHHE

10. IIEPCOHAJIM3NPOBAHHA S MEJINLIUHA, BEKTOPbBI PAZBUTUA

1) paszeneHre TpaJAuLMOHHBIX HO30JIOTHYECKUX (POPM Ha MOJIEKYJIIPHBIE MTOATPYIIIIbI JUIs
¢ depeHInaIbHOro MoAX0/1a K JICYEeHUIo *

2) JMarHOCTHKA UMEIOIIEHCS TaTOJIOTUU HA OCHOBE T€HOMMKU

3) OTKa3 OT KJIETOYHBIX TEXHOJIOTUH

4) IIpeHaTajabHasi MEIULIMHA

11. OCOBEHHOCTH JIEYEHU S TEHETUYECKUX BOJIE3HE

1) JIOJITOBPEMEHHBIM KOHTPOJIb JICUECHHUS, TEPATHUS C YU€TOM T€HETHUECKOU reTePOreHHOCTH,
TeHETUYECKOE KOHCYJIbTUPOBaHUE™

2) JIOJITOBPEMEHHBIM KOHTPOJIb JICUEHUSI, TCHETHIECKOE KOHCYJIBTHPOBAHUE

3) JIOJITOBPEMEHHBIN KOHTPOJIb JICUEHUSI, TEPANUs C YUETOM I'€HETUUYECKOI TeTepOreHHOCTH
4) FEHETUYECKOE KOHCYJBTUPOBAHUE

12. CHDKEHME HAT'PY3KU HA TTOPAXKEHHbBI METABOJIMYECKUI ITY Th
JOCTUI'AETCA IIYTEM

1) BOCITOJIHEHHS HEIOCTAIOIIETO MPOAYKTa, YBEJIMUEHHUS IMOCTYTUICHHSI CyOCcTpara,
BBIBEJICHHSI TOKCUYHBIX META0OJIUTOB



2) BOCTIOJIHEHHSI HEZOCTAIOIIETO MPOJYKTa, YBEIIMUEHHUS IOCTYIUICHUs CyOCcTparta, BeIeHUs
aIIbTepHATUBHBIX CYyOCTPaTOB

3) BBIBEICHUS TOKCUYHBIX META0OJIUTOB, CHUKEHHUS TOKCUYHOCTH HAKAIUIMBAEMBbIX
MeTa0OJIUTOB, AKTUBALIMYU AJIbTEPHATUBHOTO META00JINYECKOT0 ITyTH

4) JUETOTEPANUY U UHTUOUpPOBaHUs (PEPMEHTOB, HAXOAAIIMXCS BbIIIIE META0OINYECKOTIO
Omoka*

13. CTUMVYJIALMA PABOTBI JEOEKTHOI'O ®EPMEHTA JOCTUT'AETCA
BBEJAEHWEM

1) Ko(epMEeHTOB™

2) HEJIOCTAIoNero pepMeHTa

3) IalIepOHOB

4) TeHOTEPANEeBTUYECKUX MPENapaToB

14. KO®AKTOP, UCIIOJIB3YIOLINMCSA B JIEUEHUN METUJIMAJIOHOBOU

AIUUJAEMUNN

1) OHOTUH

2) THUAPOKCUKOOamaMuH*
3) MUPUIOKCUH

4) THAMHH

15. PEPMEHT3AMECTUTEJIbBHA S TEPAIIW S ITPU BOJIE3HU 'OUIE, 1 TUIT
I[MPOBOAUTCS ITPEITAPATOM

1) rimokotepedpo3uaasa (Lepezum)*

2) napoHuasa (AJbaypa3um)

3) unypcyibdasza (Dnamnpasza)

4) pekoMmOuHaHTHas menounas (ocdarasza (Acdotaza annda)

Tectbl no Teme: «IlepconuuuupoBanHasi NPOPUIAKTHKA HACTEICTBEHHBIX 00J1e3Hei.
16.  HEIIOCPEJICTBEHHOM ITPUUMHON CMA SIBJIIIOTCS MYTAITUN
1) B rene SMN2
2) B rene NAIPT
3) B rene SMN1, SMN2, NAIPT
4) B reHe SMN1*

17. TAXECTb CMA B 3HAUMTEJILHOI MEPE OIIPEJIEJIAETCS

1) ymcyioM konuit rera SMN1

2) 4uCcIIoM Konuii reHa SMN2

3) HaJIMYHEM WA OTCYTCTBUEM Aenennu rena NAIPT

4) ypciioM Konuii rena SMN2, HannuueM nenernuu reda NAIPT*

18 [NTATOI'EHETUYECKAS TEPAIINA CMA BKIIIOYAET UCITIOJIb3OBAHUE

CJIEAYIOIMX ITPEITAPATOB

1) Hycunepcen, OnacemHoreH abenapBoBeK
2) Pucnucnuian, OnacemHores abenapBoBek
3) Hycunepcen, Pucaucrnan™

4) OnacemHoreH abenapBoBeK

19. T'EHHAS TEPAIINS CMA BKIIIOYAET UCITOJIb3OBAHUE CJIEAYIOIINUX
ITPEITAPATOB

1) Hycunepcen, OnaceMHoreH abenapBoBeK

2) Pucpaucnnan, OHaceMHOreH abenapBoBek



3) Hycunepcen, Pucaucrnan
4) OnacemHoreH abenapBoBek ™

20. PAHHUE CUMIITOMBI BOJIE3HM HUMAHHA-IINKA TUII C

1) BEPTUKAIbHBIN HAaAbsAIEpHBIN Tapany B3opa

2) OynbOapHbIe HapyLIeHus (qucdarvs)

3) NICUXUYECKUE PACCTPONCTBA

4) BEPTHUKAIBbHBIN HAaIbSAEPHBIN Mapanuy B30pa, Oyap0apHble HapylIeHus (qucdarus),

NICUXUYECKHE paccTpoiicTBa*

21.  4YTO TAKOE XPOMOCOMHBIE BOJIE3HH

1) 3TO 00JIE3HU, BO3HUKAIOLIUE MPU U3MEHEHUU YHCIIa UM CTPYKTYPbl XpOMOCOM™
2) 9T0 60JIe3HHU, 00YCIIOBIEHHBIE MOJIEKYISIPHBIMU U3MEeHEeHUsIMU Ha ypoBHe JJHK
3) 3TO 00JIE3HU, BO3HUKAIOIIUE MPU PA3IIUYHBIX BApUAaHTaX MyTalui

4) 9TO0 60JIe3HHU, O0YCIIOBIEHHBIE TEHHBIMU MYTallUsIMHU

22. XPOMOCOMHbIE FOJIE3HM ITOSIBJISIIOTCS BCJIEJICTBUE ITOBPEX/IEHUIA
I'EHOMA, BOSHUKAIOLINX

1) IIPY CO3PEBAHUU T'AMET

2) B IIPOILIECCE OTLIOJJOTBOPECHHUS

3) Ha paHHUX CTAJIUAX APOOJICHHS 3UTOTHI

4) IIPU CO3PEBAHUM TaMET, B MIPOLIECCE OIIOJOTBOPEHUS UM HA PAaHHUX CTaJAHSIX

TpOOICHUS 3UTOTHI ™

23. [OJMIUIONAU - 5TO

1) yBeJIM4eHUe Bcero Habopa XpoMOCOM, KPaTHOTO rarjouaHoMy *

2) YBEIMYEHUE XPOMOCOM OJHOM IMaphl

3) 00MEH ydacTKaMH MEeX]ly IByMsl TapaMy TOMOJIOTHYHBIX WJIM HE TOMOJIOTUYHBIX
XpOMOCOM

4) BCTAaBKU I€HETUYECKOI0 MaTepUalia B XpOMOCOMY

24.  AHEVYIUIONJIUU - 9TO

1) yBEJIMUYEHUE BCEro Habopa XpoMOCOM, KPaTHOTO TrarjIouHOMY

2) YBEJIMYEHUE XPOMOCOM OJIHOM mapsel *

3) oOMeH ydaCcTKaMu MCXKAY ABYMs ITapaMu 'OMOJIOTUYHBIX WM HEC TOMOJIOTUYHBIX
XpOMOCOM

4) BCTaBKHM F'€HETUYECKOTO MaTepHraia B XpOMOCOMY

25.  MO3AULOU3M — IOTO

1) COCTOSIHHE, TP KOTOPOM y YEJIOBEKA €CTh XPOMOCOMHBIE aHOMAJIUM B HEKOTOPBIX, HO HE
BO BCEX KieTKax*

2) COCTOSIHHE, TP KOTOPOM y YEJIOBEKA €CTh XPOMOCOMHBIE AHOMAJIMU BO BCEX KIIETKAX

3) COCTOSIHHE, TIPY KOTOPOM y YEJIOBEKA €CTh YBEJIWYEHUE BCEro HAbopa XpOMOCOM,
KpPaTHOT'O TariouJHOMY

4) 00MEH yJacTKaMM MEXKy IBYMsI TTapaMH TOMOJIOTHYHBIX HJIA HE TOMOJIOTUYHBIX
XpPOMOCOM

26.  TIPUYMHOMN CUHJIPOMA ITATAY ABJISETCS

1) HaJIMYUe TpexX KOMui XxpoMocomsl 13

2) HecOanaHCUpOBaHHAsE POOEPTCOHOBCKAs TPAHCIOKAIMS, KOTOPasi HPUBOJIUT K JIBYM
HOpPMaJIbHBIM KOIUSAM XPOMOCOMBI 13 U IOMOJIHUTEIRHOMY JJIMHHOMY IIJIE4y XpOMOCOMBI 13



3) MO3auI13M, KOTOPBII IPUBOJUT K 3 KOIUSAM XpOMOCOMBI 13 B OTHUX KJIETKaxX U 2
KOIUSM B JPYTUX
4) BCE BBIIIIE TIepeunciIeHHoe™

27. CBAJTAHCHPOBAHHBIE CTPYKTYPHBIE AHOMAJINU - 3TO

1) npuoOpeTeHne WiM NoTepsl TeHETHUECKOro MaTepuaia

2) [epecTpoiika FreHeTHYECKOT0 MaTepuraa, Ho 6e3 00IIero yBeIM4eHus: WK noTepu™
3) pa3pbiB BHYTPU XPOMOCOMBI

4) pa3pbIB BHYTPU XPOMOCOMBI, IPHOOPETEHNE HITH NTOTEPs] TEHETUYECKOr0 MaTepHaia

28. POBEPTCOHOBCKHWE TPAHCJIIOKALIMU - 9TO

1) MEPEMEIIICHUE CETMEHTA C OJTHOM XPOMOCOMBI Ha APYTYIO, IPY 3TOM HE MPOUCXOIUT
3aMeTHOro yBenuueHnus uinu norepu JJHK

2) MEepEMEIICHUE CETMEHTA C OJTHOM XPOMOCOMBI Ha APYTYIO, PUA 3TOM MPOUCXOAUT
n3MeHeHue obmero koauuectsa JJHK

3) TUI XPOMOCOMHOM NIEPeCTPONRKH, KOTOPBI 00pa3yeTcst MyTeM CIUSHUS HENbIX JUIMHHBIX
IJIeY JIBYX aKPOIICHTPUUECKUX XPOMOCOM (XPOMOCOMBI C IIEHTPOMEPO OJIMKE K CaMOMy
KOHITY).*

4) TUIl XpPOMOCOMHOM NIEPECTPONKH, KOTOPBIA 00pa3zyeTcsl IyTeM CIUSHUS LENbIX JUIMHHBIX
IJIeY JBYX XpOMOCOM

29.  MOXET JIM POJJUMTEJIb CO CBAJJAHCUPOBAHHOM POBEPTCOHOBCKOM
TPAHCJIOKALIMEM T(21Q;21Q) UMETh JETEM 3JOPOBbIX OTHOCHUTEJILHO
CUHAPOMA JAYHA

1) na, B 25% ciyuyaeB

2) na, B 50% ciydaeB

3) na, B 75% cimyuyaeB

4) HEeT*

30.  KIUTOI'EHETMYECKUM METOJAM IMATHOCTHUKU XPOMOCOMHbBIX
HAPYIIEHUM OTHOCATCSI

1) KapUOTHIIHPOBAaHHE

2) XPOMOCOMHBIM MUKPOMATPHUYHBIN aHAIA3

3) daryopecuenTHas rubpuauszanus in situ (FISH)
4) BCE BBILIE [IEPEUNCIICHHBIE

Tectsl N0 Teme: «HacaencrBeHHble 32001eBaHUS.
31. TIOJIOXXUTEJIbHA I PEAKILIMS ITPOBBI ®EJUIMHT A, 3ATXJIBIN
CHELIM®UYECKUI 3ATIAX MOYH U TIOTA, 3AMEJJIEHHOE MOTOPHOE U
I[ICUXUYECKOE PA3BUTHUE C 6-MECAYHOI'O BO3PACTA, OCBETJIEHUE BOJIOC

XAPAKTEPHBI JJIA

1) beHnnKeTonypun*
2) TUPO3UHEMHUH, THII]
3) aJIKalTOHYpUU

4) TOMOILIMCTEMHEMHUH

32. BRIBEPUTE, KAKOM ITYTh OBMEHA ®EHUJIAJIAHUHA ITPUBEJIET K
PA3BUTHUIO ®PEHUJIKETOHYPUU

1) ¢benmtanaHud — (QEeHUIIUpPyBaT — KETOKUCIOTHI ™
2) (eHunanaHuH — TUPO3UH — TUPOKCHUH
3) dbeHnnamaHuH — TUPO3UH — MEJTAHUH

4) (beHunanaHuH — TUPOKCUH — aJIKalTOH



33. BO BPEMS AHAJIM3A MOYM TPEXMECSIYHOI'O PEBEHKA BBISIBJIEHO
TTOBBIIIEHHOE KOJIMYECTBO 'OMOI'EHTU3MHOBOM KUCJIOTEI, MOYA TP
CTOAHNUUN HA BO3AYXE ITPUOBPETAET TEMHVYIO OKPACKY. UJIS1 KAKOI'O 13
IIEPEYMCJIEHHBIX HNKE 3ABOJIEBAHUN XAPAKTEPHBI OITMCAHHBIE
N3MEHEHWA

1) Ankanronypun®

2) [{uctnHypun

3) DEeHUIKETOHYPHH
4) TUPO3UHEMHUH, THII |

34. BO BPEMS KJIMHUYECKOI'O OBCJIEJOBAHMSI BEPEMEHHOM XXEHII[HBI

OBHAPY>XEHO YBEJIMUEHUE COLAEPXXAHWA ®EHUIIAJTAHNHA B KPOBU. OTEILL
I10 PE3YJIbTATAM MEJIUKO-'EHETUYECKOI'O OBCJIIEAOBAHW A HE ABJIAETCA
HOCHTEJIEM IIOPAYXKEHHOI'O TEHA. KAK TO MOXET ITOBJIMATH HA PEBEHKA

1) Bo3MmoskHO pa3BuTHE onUroppeHuun’™

2) Bo3moxHO pa3BuTHE Kiaccuueckoil popMbl (PEHUITKETOHYPUH
3) Bo3M0oxHO pa3BUTHE rajJaKTO3eMUU

4) Bo3MoxHO pa3BUTHE THPOSHHEMHUH

35. K AEPMATOJIOT'Y OBPATHUJIACH MATb PEBEHKA C XXAJIOBAMM HA HAJIMUUE
TEMHBIX IITEH B OBJIACTU YIIEW, HOCA, ITEK. MOYA I1PM CTOSIHUN HA
BO3AYXE CTAHOBUJIACH HEPHOU. KAKOU HAMBOJIEE BEPOATHBIN AMATHO3?

1) Ankanronypus™®

2) I'omonucTuRypHst

3) DEeHUIKETOHY PHS

4) bonesns Mapkuadassi-Mukerne

36. K BPAUY OBPATHJICS BOJIbHOM C )KAJTJOBAMU HA HEITEPEHOCUMOCTbD
COJIHEYHOU PAJUALTUN. UMEIOTCS OXXOI'M KOXHW U HAPYILIEHUE

3PEHMS. IIPEJIBAPUTEJIbHBIN JUATHO3: AJIbBUHW3M. HAPYIIIEHUE OBMEHA
KAKOM AMUHOKHUCJIOThI OTMEYAETCS Y 3TOI'O TAIIMEHTA?

1) TUpO3HHA™

2) deHunanaHuHa
3) METHOHUHA

4) JTU3UHA

37.Y KIIMHUYECKHU 3/J0POBbBIX POJIUTEJIEN POJIUJICS PEBEHOK, BOJIBHOM
OEHWJIKETOHYPUENU. KAKOBBI 'EHOTHUIIBI POAUTEJIEN?

1) Aa x Aa*
2) AA x Aa
3) AA X AA
4) aa x aa

38. V OJIHOI'O U3 POJIUTEJIEN 3AMIOI03PUIN HOCUTEJILCTBO PELIECCUBHOI'O
T'EHA ®EHWIKETOHYPUU, BTOPOI POJAUTEJIL HE CTPAJIAET
®EHWIKETOHYPUEN U HE SBJISIETCS HOCUTEJIEM. KAKOB PUCK POXJIEHUS B
STOM CEMBE PEBEHKA, BOJIBHOT'O ®EHWJIKETOHYPUEI?

1)  0*
) 25%
3 50%

4 75%



39. K AMUHOAIIMJIOIIATUAM OTHOCATCA

1) beHmikeTonypus®

2) TaJIAKTO3EMHS

3) MYKOBHCIIMI03

4) METHJIMaJIOHOBasi aMUHOALIUYpUS

40. TEPAIIMA HUTU3WMHOHOM ITPUMEHAETCA TP

1) nTepuH3aBUCUMBIX popmax OKY
2) Tupo3uHeMuu tui 11

3) TUpO3UHEMHUHU Tun [*

4) JIeNIMHO3e

41. OCHOBHOM «MTHJIMKATOP» OPT AHUYECKUX ALIMJIEMUIA ITO PE3YJIbTATAM
JIABOPATOPHbBIX TECTOB?

1) MeTtabonuueckuii aruao03 + runepaMMOHUEMHUST*
2) PecniupatopHsblit ankanos + runepaMMOHUEMUS
3) MeTtabonuueckuii anuao3 + JaKkTaT-aluma03

4) MeTtaboanuecKuii anyua03 + THIOrIHKeMUs

42. OCHOBHOI METO/I JMATHOCTUKYU OPTAHUYECKUX ALY PUIA

1) TannemHas Macc-crieKTpomMeTpus™
2) buoxuMuueckuil ananu3 KpoBu

3) Konpockonus

4) Koarynorpamma

43. 3AITAX MOYMU 110 TUITY «IIOTHBIX HOI'» XAPAKTEPEH JIJIA

1) ['myTapoBoit anugypuu tvm 1
2) MeTtuimManoHOBOM auuypuu
3) [TponinonoBoil auutypun

4) W3oBanepuanoBoit auugypun™

44. OCHOBHbBIM [TATOI'EHETUYECKMM BAPUAHTOM JIEHEHW A [TPU JEOULTUTE

BUOTUHUA3LI ABJIIAETCA

1) Wndy3nonHas tepanus riroK030-COJEBbIMU PACTBOPAMHU
2) BBenenue 6notuna*

3) Hcnonp30Banne CKaBeHKEPOB

4) Bricokue no3b1 BuTamuna B12

45. TP UCCJIEJOBAHUN YPOBHA AMMHOKHMCJIOTHOT'O CITEKTPA ITPH
I[TPOIIMOHOBOU ALIUAYPUN OTMEYAETCA [IOBBIILIEHUE

1) [mununa™
2) Banuna
3) N3oneninuna

4) Jleiiuuna

46. OCHOBHOI THIT HACJIEJJOBAHMS OPT AHUYECKUX ALY PUIA

1) AyTOCOMHO-PELIECCUBHBIIN*
2) AyTOCOMHO-1I0MHUHAHTHBIH

3) X-CLETUIEHHBIH PelleCCUBHbBIN
4) Y-clenieHHbIi

47. TUITI AHEMHU, XAPAKTEPHBIN J1J151 METUJIMAJIOHOBOM ALTU/TY PUI



1) l'unmopereneparopHast
2) MukponnrapHas

3) Merano6nactaas™

4) I'emonuTHueckas

48. C KAKMM IMATHO30M HAIIE BCEI'O MOI'VT HABJIFOAATBCS ITALIMEHTBI C
I''IYTAPOBOU ALIMJAYPUEU 1 TUITA?

1) Jetckwmii nepeOpabHBIN apaang™
2) OnunenTuyeckas 3HuedanonaTus
3) Xopest

4) Murpens

49. HA ®OHE ITPUEMA KAKUX JIEKAPCTBEHHBLIX IIPEITAPATOB MOXET
BO3HUKHYTbH T'MITEPAMMOHUWEMUA?

1) DTOPXHUHOJIOHBI

2) Bansnpoarsr®

3) AMWHOIIINKO3UIBI
4) I'mokokopTHKOUIBI

50.KAKAS ITATOJIOT'MS OTHOCHUTCS K IIEPBUYHON TMITEPAMMOHUEMUNN?

1) Opranuueckue auuaeMun

2) Hapymenus nukina o0pa3oBaHus MOUYEBUHBI*
3) Hapymienns b-okucnenus >KUPHBIX KUCJIOT
4) MuTtoxoHipraabHbIe 00JI€3HU

51. BUTAMUH /I3 B MAJIBIIMT'MEBOM U BA3AJIbHbIX CJIOAX KOXU U3 7-

JIETUIPOXOJIECTEPOJIA CUHTE3UPYETCS ITOJT JEVCTBUEM

VJIbTPA®UOJIETOBOI'O OBYUYEHUS C JJIMHOM BOJIHBI
1) 300400 am

2) 302200 um
3) 180-279 am
4) 290-315 am *

52. IIPU BUTAMUH-/1-3ABUCUMOM PAXUTE I A TUITA UMEETC HAPYILIEHUE
PEABCOPBIIMN KAJIBLIM S

1) B mucTanbHBIX KaHAJIbIIAX

2) B coOuparenabHbIX TPyOOUKax

3) B IPOKCUMANbHBIX KaHAJIbLIAX*

4) B nete ['enne

53. [IPU BUTAMUH-/I-3ABUCUMOM PAXUTE I A TUITIA UMEETCA

1) moBbIlIEHHAs YyBCTBUTEIBHOCTD MUTENINS TOYSUHBIX KaHAJBIEB K apaTTOPMOHY
2) HapyuieHue o0pa3oBaHUs KalbLUTPUOIA™®

3) HeJoCTaTOYHOE MOCTYIJICHHE BUTaMUHA J| B opranusm pedeHka

4) cHmwxkeHue peabcopommu docharon

54. AMABPO3 JIEBEPA BBbI3BAH HAPYIIEHUEM METABOJIM3MA BUTAMUHA
) A

2) E

3) K

4) A*



55. HABOBUTE TEPAIIEBTUYECKUE MEPOITPUATUA TP BUTAMUH-/ -
3ABUCHUMOM PAXUTE 1A TUITA

1) npumenenue pocpaTo

2) mpyUMeHeHre BUTaMuHa /|

3) npuMeHeHue aKTUBHBIX METa0OJIUTOB BUTaMuHa /| *

4) TONIbKO JUHAMHYECKOE HAOII0ICHUE U CUMIITOMAaTUYECKask KOPPEKIHS OCI0KHEHHUH

56. KJIETOUYHBIE OPT"AHEJIJIBI MUTOXOH/IPU COBCTBEHHKI TEHOM

1) Nmerot*

2) HE UMEIOT

3) UMEIOT HETIOCTOSIHHO

4) UMEIOT B Pe3yJIbTaTe MyTalllu

57.  TIEPEYUCJIMTE BUJIbI KJIETOUYHOM JHK
1) SAnepuas™®

2) JU30COMHas

3) MIEPOKCUCOMHAs

58. KAKOM BAPUAHT MYTAIIUN MTJIHK HE XAPAKTEPEH I1PU
MUTOXOHAPUAJIbBHBIX 3ABOJIEBAHUAX

1) 3a00JIEBAHUS C TOUYCUHBIMHA MyTallUAIMU MUTOXOHAPHUATIbHBIX TCHOB

2) 3a00JeBaHUs C KPYIHBIMH [IEPECTPOIKAMH  MHUTOXOHIPHAIBHBIX [€HOB

3) 3a0osieBaHus 0€3 MyTallUd F€HOMa MUTOXOHIpUH™

4) 3a00JeBaHUs ¢ MyTallUIMU MUTOXOHJIPUAJIbHOTO T€HOMA M TeHOMa sJIpa KJIETKH

59.  HETPAJAMIIMOHHOE HACJIEJJOBAHUE (MATEPMHCKOE) UMEET MECTO
[TPU ITATOJIOT'

1) MUTOXOHIPHUI

2) IIEPOKCUCOM

3) JU30COM

4) BCE BBILLIENEPEYUCICHHOE™

60. OCHOBHOW IMPUHLIUIIT JIEYEBHOI'O ITMTAHKS ITPU HACJIEJICTBEHHBIX
BOJIE3HAX OBMEHA?

1) BrIcokOKaJIOpHiTHOE pallOHAIBHOE IUTAHKE

2) BricokokanopuiiHoe, BBICOKOOEITKOBOE TUTaHUE

3) be3benkoBoe nuranue

4) [TuTanue ¢ UCKITIOUEHHEM MaKpO/MUKPOHYTPHUEHTOB, YUYAaCTBYIOLIUX B OPAKCHHOM

MeTaboIMYecKoM My Tu™®

Bompocsr qis codecenoBanust 1yist oneHku kommereHnnid «OITK-8y», «OITK-9», «I1K-5»,
«I1K-6%», «I1K-8»:

1. Jleuenue HacneACTBEHHbIX Ooe3Hel. IlepconnduiimpoBannas Tepanusi.

2. CoBpeMeHHbBIE METO/IbI JICUCHHUsI HACIIEJICTBEHHBIX 3a00eBannii. CUMOTOMAaTHYECKOE,
IMaTOT€HETHYECKOE 1 STHOJIOTHYECKOE JICUCHUE.

3. I'enHas Tepanus.

4. OnpeneneHue TaKTUKU BEJICHUS MAIUCHTA C HACTEACTBEHHBIMHU OOJIC3HIMM.

5. llepconnduiupoBanHas npopUIaKTHKA HACIEICTBEHHBIX OOIE3HEH.

6. UnnuBuayanbHble T€HOMBl M IE€PCOHAIM3UMPOBAaHHAs MpodUIaKTUKA (COIHAJIbHO-
3HaYUMbIe 3a00JIeBaHNUs, HOCUTEIHCTBO MYyTalIUN).

7.  Menuko-colMaibHOE  CONMPOBOXKICHWE  MAlUMEHTOB  C  HACJEICTBEHHBIMU
3a00JIeBaHUSIMH U UX CEMEH.



8. MurtoxoHapuanbHbIe 00JIe3HH, OTIEIbHBIC KITUHUYECKHE (DOPMEI.

9. HacnenctBenHas onTuueckas Heuponartus. KiuWHHMKa, JUarHOCTHMKa, MOAXOIbBI K
JIEYEHUIO, MEJIUKO-TEHETUYECKOE KOHCYJIbTUPOBAHUE.

10. MuroxonnpuanpHas sHiedaroMuonatus. KiIWHWKA, JMArHOCTUKA, TOIXOIBI K
JIEYEHUIO, MEJIUKO-TEHETUYECKOE KOHCYJIbTUPOBAHUE.

11. Muoxknonyc-snunencus. KiMHUKA, AUArHOCTUKA, MOAXOAbl K JICUEHHUIO, MEIUKO-
TEHETUYECKOE KOHCYJIbTUPOBAHUE.

12. Cunapom Ilupcona. KnuHMKa, AMAarHOCTHKA, MOAXOJbl K JICYEHUIO, MEIUKO-
TEHETUYECKOE KOHCYJIbTUPOBAHUE.

13. Cunnpom Kepuca-Cetipa. KnnHuka, quarHoctuka, MOAXOIbI K JEYEHUIO, MEIUKO-
TEHETUYECKOE KOHCYJIbTUPOBAHUE.

14. Cunmpom NARP. Knunuka, IMarHocThika, TOIXOIbI K JICUCHUIO, MEIHKO-
TEHETUYECKOE KOHCYJIbTUPOBAHUE.

15. HacnencrBennble 0oje3HM OOMEHA BHUTAMUHOB. DTHOJIOTHS, ITATOTE€HE3, KIWHHUKA,
JIMarHOCTHKA, MuddepeHnranbHas IMarHOCTHKA, JIEYCHUE OTICNbHBIX HO30JOTHYECKUX (HOpM.
[IpenaTanbpHas AMArHOCTUKA.

16. Hapymenuss oOMeHa opraHuyeckux KuciaoT. CHHAPOM THIEPAMMOHHEMUHU.
OTHONOTHUs, MaTOTeHe3, KIWHUKA, JUarHocTuka, nuddepeHrranpias JUarHOCTUKA, JICYeHUE
OTIIETBbHBIX HO30J0TH4YecKuX hopm. [IpeHaranbHasi TMarHoCTHKA.

17. TlpuHIunb! Je4eOHOrO MUTAHUS IPU HACIEACTBEHHBIX 00JIe3HSIX 0OMEHa.

18. Tlonsarue o neueOHOM muTaHWU. COBpEMEHHBIC MPHUHIIUIBI M ACHEKTHI JIEYCOHOTO
MUTaHM IPU HACJIEJICTBEHHBIX 00JIe3HIX 0OMEHa.

5. CopepxaHue OLCHOYHBIX CPEACTB NPOMEKYTOYHOM aTTecTalluu
[IpomerxyTouHas aTTecTanys IPOBOJUTCS B BUJIE 3aKIFOYUTEIBHOIO TECTUPOBAHUS.

TecToBbIe 3agaHus A1 3aKIFOUYUTEIBHOIO TCCTUPOBAHUA IMTPEACTABIICHBI TCCTOBBIMU
3aaHUAMU TCKYIICTO KOHTPOJIA.

Onenka «5» (Otnuuno) - 6amios (100-90%)
Orenka «4» (Xopoio) - 6amia (89-80%)
Onenka «3» (Y aoBneTBopuTeNbHO) - 6amna (79-70%)

Menee 70% — HeynosnerBopurenbHo — OLieHKa «2»
PazpaboTtunku:
Xaneukas Onbra BnagumupoBHa, 3aB. kadeapoil rocnuTaabHOM neuaTpuu, 1.M.H., Ipodeccop

Tym Enena BanepbeBHa, 10oLeHT Kadeapbl TOCIUTAILHON NEAUaTPUH, K.M.H., JOLUEHT

JHara « » 202 1.




