СПАДКОВА ПАТОЛОГІЯ.

Лекція 1. Принципи аутосомно-домінантного успадкування спадкових патологій.

1. Складання родоводу. Правила складання родоводу, терміни та умовні позначення.

2. Правила аутосомно-домінантного успадкування.

3. Найбільш важливі аутосомно-домінантні хвороби у представників європеоїдної раси: частота випадків, картування локусів, продукти генів. Домінантний отосклероз. Сімейна гіперхолістерінемія. Спадкова моторно-сенсорна нейропатія. Синдром Марфана. Синдром Елерса-Данло.

4. Види домінантності. Кодомінування, неповне домінування, неповна пенетрантність.

Лекція 2. Принципи аутосомно-рецесивного успадкування спадкових патологій.

1. Правила аутосомно-рецесивного успадкування. 

2. Визначення можливого ризику.

3. Родинні шлюби. Інбридинг. Коефіцієнт інбридингу. Інбредна депресія.
4. Найбільш важливі аутосомно-рецесивні хвороби у представників європеоїдної раси: частота випадків хвороби, частота випадків носійства, картування локусів, продукти генів. Особливості. Етіологія. Діагностика та лікування. Муковісцидоз. Фенілкетонурія. Рецесивна сліпота. Класична галактоземія. Серповидно-клітинна анемія. 

Лекція 3. Геномний імпринтинг та динамічні мутації. Успадкування спадкових патологій, зчеплених з полом.

1. Геномний імпринтинг. Синдром Прадера-Віллі та синдром Ангельмана. Синдром Беквіта-Відемана. 

2. Динамічні мутації: порушення тринуклеотидних повторів. Хорея Гентингтона. Міотонічна дистрофія типу 1.

3. Плейотропна експресія. Мейотичний дрейф. Синдром ламкої Х-хромосоми.

4. Правила успадкування рецесивних алелей, зчеплених з Х-хромосомою. Оцінка ризику розвитку хвороби у нащадків.

5. Найбільш поширені Х-зчеплені рецесивні патології: частота виникнення, особливості, етіологія, діагностика та лікування. Дальтонізм. Міодистрофія Дюшенна. Гемофілія А. Гемофілія В. Синдром Хантера. 

6. Найбільш поширені Х-зчеплені рецесивні патології: частота виникнення, особливості, етіологія, діагностика та лікування. Гіпофосфатемія. Спадкова моторно-сенсорна нейропатія. Синдром Ретта.

Лекція 4. Аутосомні та статеві анеуплоїдії. Структурні аномалії хромосом.
1. Діагностика та симптоматика аутосомних трисомій. Синдром Дауна. Синдром Едвардса. Синдром Патау.

2. Статеві анеуплоїдії. Нерозходження батьківських та материнських хромосом. Синдром Клайнфельтера. Синдром Шерешевського-Тернера. Синдром 47ХУУ. Трисомія за Х-хромосомою.

3. Соматичний мозаїцизм. 

4. Транслокації. Центричне злиття та робертсоновські транслокації. Реципрокні транслокації. Інсерціонні транслокації.

5. Транслокаційний синдром Дауна. Філадельфійська хромосома. 
6. Делеції та мікроделеції. Синдром «котячого крику». Синдром Вольфа-Хіршхорна. Синдром Вільямса. Синдром Ді Джорджі.

7. Кільцеві хромосоми. Дуплікації. Інверсії. Ізохромосоми. Ламкі хромосоми.

Лекція 5. Принципи багатофакторних захворювань.

1. Коефіцієнт успадкованості  та методи його оцінки. 
2. Перервні варіювання, пороги багатофакторних ознак. Правила визначення порогів виникнення багатофакторних ознак.

3. Заяча губа та вовча пастка як приклади багатофакторних ознак у дітей.

4. Методологія вивчення мультифакторіальних захворювань. Вивчення близнюків Вивчення прийомних дітей. Демографічні дослідження. Асоціативний аналіз поліморфізмів. Аналіз груп зчеплення. Біохімічні дослідження.

5. Найбільш поширені багатофакторні хвороби. Хвороба Крона. Ішемічна хвороба серця. Шизофренія. Хвороба Альцгеймера. 

6. Аналіз перервних багатофакторних ознак. Коефіцієнт конкордатності. Оцінка пенетрантності.
7. Аналіз багатофакторних ознак, які змінюються безперервно.

Лекція 6. Молекулярна генетика раку. Імуногенетика. Генетичні порушення імунної системи. Спадкові розлади метаболізму.

1. Канцерогенні фактори навколишнього середовища. Вплив вірусів. 

2. Каскадна сигнальна трансдукція. Перетворення протоонкогенів в онкогени. Білок р53.

3. Гіпотези канцерогенезу.

4. Гени репаративної системи ДНК. 

5. Генетика головного комплексу гістосумісності.  Імуноглобуліни. Т-клітинні рецептори. 
6. Розлади вродженого гуморального імунітету. Патології системи комплементу. Розлади вродженого та набутого специфічного клітинного імунітету.

7. Спадкові порушення вуглеводного обміну. Спадкові порушення жирового обміну. Порушення обміну пуринів. Порушення обміну амінокислот.

Лекція 7. Діагностичний комплекс спадкових патологій.

1. Дисморфологія. Класифікація ознак аномального розвитку. 

2. Діагностика дисморфизмів. 

3. Пренатальна діагностика. Види пренатальної діагностики.

4. Обстеження новонароджених.

5. Обстеження на предмет захворювань з пізнім розвитком симптомів.

6. Недоліки генетичної діагностики. 

7. Клонування в терапевтичних цілях.

Лекція 8. Вроджені вади розвитку.

1. Класифікації вад розвитку. 

2. Ізольовані та множинні вади розвитку. Приклади.

3. Передембріональні та ембріональні вади розвитку, вроджені вади розвитку плідної стадії. Приклади.

4. Дефекти нервової трубки. Вроджені вади серця. Патології шлунково-кишкового тракту.

5. Вплив материнських хвороб.

6. Вплив інфекційних хвороб.

7. Вроджені деформації.
