Вопросы для дифференцированного зачета ОП.11. «Генетика человека с основами медицинской генетики» Специальность   31.02.03  Лабораторная диагностика

1. Генетика как наука. Предмет, цели, задачи и методы изучения генетики человека.

2. Строение и функции нуклеиновых кислот ДНК и РНК как биополимеров. Строение нуклеотида – мономера нуклеиновых кислот.

3. Комплементарность. Редупликация ДНК, матричный синтез.

4. Типы клеточной организации. Структурно-функциональная организация эукариотической клетки.

5. Цитоплазма с органеллами. Строение типичной клетки многоклеточного организма.

6. Митохондрии, строение и функции.

7. Рибосомы, строение и функции, расположение в цитоплазме.

8. Строение ядра, ядерная оболочка, ядерный сок, ядрышко.

9. Хроматин и хромосомы как материальные носители наследственной информации. Типы хромосом.

10. Кариотип соматической и половой клетки. Аутосомы и гетеросомы.

11. Роль нуклеиновых кислот в процессе передачи наследственной информации. Генетический код и его свойства.

12. Этапы биосинтеза белка. Процесс транскрипции и его характеристика. Последовательность процессов трансляции, протекающих в рибосомах. Участие и-РНК, т-РНК и р-РНК в биосинтезе белка. Роль ферментов и АТФ в биосинтезе белка.

13. Онтогенез – индивидуальное развитие живых организмов. Эмбриология как наука, изучающая онтогенез. Эмбриональное и постэмбриональное развитие. Биогенетический закон.

14. Первые этапы развития зародыша многоклеточного организма: дробление, гаструляция. Бластула, бластомеры, бластоцель. Гаструла, эктодерма, энтодерма, гастроцель. Органогенез, формирование осевого комплекса органов. Нейруляция.

15. Дифференциация клеток и клеточное движение. Образование мезодермы – третьего зародышевого листка.

16. Размножение организмов. Типы деления клеток, их общая характеристика.

17. Клеточный цикл, митоз. Биологическое значение митоза.

18. Патология митоза.

19. Половое размножение, гаметогенез, мейоз.

20. Биологическое значение конъюгации и кроссинговера как источника генетической комбинативной изменчивости.

21. Патология мейоза.

22. Методы изучения хромосом. Гетерохроматин, эухроматин.

23. Анализ хромосом. Техника подсчёта числа хромосом. Кариограмма, фотографирование хромосом, изготовление идиограммы.

24. Половой хроматин, его генетическая обусловленность. Тельца Барра, «барабанные палочки».

25. Техника анализа полового хроматина.

26. Ген – наименьшая единица наследственности. Первичные функции генов, их свойства. Рекомбинации генов, мутации.

27. Обнаружение биохимических дефектов генов. ДНК-диагностика моногенных заболеваний.

28. Генетический груз.

29. Система репарации.

30. Закономерности наследования, открытые Г. Менделем. Моногибридное и дигибридное скрещивание, универсальность законов наследственности.

31. Менделирующие признаки человека. Трудности в изучении наследственности у человека.

32. Механизм наследования признаков у человека на примере резус-фактора. Генетика резус-конфликта.

33. Типы наследования менделирующих признаков у человека. Аутосомное наследование. Сцепленное с полом наследование.

34. Генотип как целостная система. Типы взаимодействие генов.

35. Взаимодействие аллельных генов: полное доминирование, неполное доминирование, кодоминирование.

36. Множественный аллелизм. Наследование групп крови.

37. Наследование признаков при взаимодействии неаллельных генов: комплементарное взаимодействие, эпистаз, полимерия, плейотропия.

38. Сцепленное наследование признаков. Хромосомная теория наследственности.

39. Соотносительное наследование.

40. Роль генотипа и внешней среды в проявлении признаков. Зависимость конечного результата от триединого комплекса факторов: генетических, онтогенетических, средовых.

41. Близнецовый метод в выявлении роли наследственности и среды при формировании признаков человека.

42. Фенокопии.

43. Виды изменчивости.

44. Ненаследственная, модификационная изменчивость. Норма реакции генетически детерминированных признаков.

45. Причины и сущность мутационной изменчивости. Виды мутаций: генные, хромосомные, геномные.

46. Классификация мутации. Мутагенез, его виды. Экзо- и эндомута-гены.

47. Комбинативная изменчивость, значение и механизмы комбинативйой изменчивости.

48. Динамика генетического груза у человека.

49. Наследственные болезни и их классификация.

50. Особенности клинических проявлений наследственной патологии, которые необходимо иметь в виду при сборе анамнеза, осмотре, лечении пациента с подозрением на наследственную патологию.

51. Хромосомные болезни. Количественные и структурные аномалии аутосом.

52. Болезнь Дауна, обусловленность, клиника, диагностика, профилактика.

53. Синдром Эдвардса, обусловленность, клиника, диагностика, профилактика.

54. Синдром Патау - клиника, цитогенетические варианты, диагностика, профилактика.

55. Клинические синдромы при аномалиях половых хромосом. Синдром Шерешевского-Тернера, синдром Клайнфельтера.

56. Генные болезни. Причины моногенных заболеваний.

57. Энзимопатии – болезни нарушения обмена веществ. Классификация энзимопатий.

58. Нарушение обмена аминокислот, фенилкетонурия, алкаптонурия.

59. Нарушение обмена углеводов, галактоземия. Мукополисахаридозы.

60. Нарушение обмена липидов, болезнь Тея-Сакса, или амавротическая идиотия.

61. Нарушение обмена гормонов, адреногенитальный синдром (АГС).

62. Мультифакториальные (полигенные) болезни.

63. Методы молекулярной биологии и генной инженерии, область применения этих методов. Биохимический метод в генетике.

64. Качественные тесты, позволяющие определять нарушение обмена веществ.

65. Близнецовый метод. Роль наследственности и среды в формировании признаков.

66. Монозиготные и дизиготные близнецы. Конкордантность и дискордантность близнецов по ряду признаков.

67. Генеалогический метод. Методика составления родословных и их анализ.

68. Особенности родословных при аутосомно-доминантном, аутосомно-рецессивном и сцепленном с полом наследовании.

69. Цитогенетический метод. Основные показания для цитогенетического исследования. Кариотипирование - определение количества и качества хромосом.

70. Методы экспресс-диагностики, определение X-хроматина.

71. Методы пренатальной диагностики: УЗИ, амниоцентез, биопсия хориона, определение фетопротеина.

72. Медико-генетическое консультирование как вид профилактической помощи, цели и задачи.

73. Перспективное и ретроспективное консультирование.

74. Показания к медико-генетическому консультированию.

75. Опрос пациентов, выделение пациентов "группы риска".

76. Евгеника как учение о наследственном здоровье человека и путях его улучшения.

77. Массовые, скринирующие методы выявления наследственных заболеваний.

78. Неонатальный скрининг наследственных болезней обмена.

79. Пренатальная диагностика наследственных болезней.

80. Значение профилактики наследственных заболеваний.
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