TE3UCH HA JIEKIHUUTE

1. CpIHOCT M 3HAYeHHEe HA MEIMIMHCKATA TreHeTHKAa. MeIHKO-CONMAIHO 3HAYEHHE,
KJacHpUKaNUsi H OCHOBHH XapaKTePHU 0COOEHOCTH HAa HACJeICTBEeHATA W BPOJEHA
naroJiorus. /2 4./

OCHOBHHM €TaIy B Pa3BUTHUETO HA MEIUIIMHCKATA F'EHETHKA W 3HAYCHHUETO M 32 MEIUIIMHATA U

3JIpaBEOIa3BaHETO.
Ilen, mpenMer W 3amaud Ha MEAMIIMHCKATa TeHETHKA. MEIUKO-COIMAIHO 3HAYCHHE Ha
BpOJICHATa W HacJeACTBeHa marosjiorus. TepMuHonorus — “BpojeHo”, “HaciieacTBeHo”, “de
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Novo”, “yHacieneHno”, “cnopagudHo”, “GamMmiHo”.
Krnacudukanus Ha HacIeCTBEHUTE 3a00/IsIBAHIUS B 3aBUCHMOCT OT BUIa HA MYTaIllUUTE KOUTO
ru o0ycnaBsaT. OCHOBHU XapakT€pHH OCOOEHOCTM Ha MOHOTE€HHUTE, XPOMO3OMHHUTE U
MyITU(AKTOPHUTE 3a00SBAaHUS — YECTOTa, THUIl HAa YHACIEAsBAaHE, PHCK 3a MOBTOPSEMOCT,
npumepu. PaznpocTpaHneHne Ha OCHOBHUTE TPYIU HAcleACTBEHH 3a00JiABaHMs. 3HaYEHUE Ha
MEIUIIMHCKATa TeHETHKA 32 MTpaKTUuecKaTa MeIUIINHA.
2. OpraHmu3aums Ha YOBelIKHS reHoM. ' eHHU MyTaluM — eTHOJIOTHS HA HaCJIeACTBeHH
3ab0oasBanus /2 4./
lN'onemuna Ha doBemikus reHoM. Opranu3aius Ha MUKPOCKOIICKO HUBO, aketupane Ha JJHK
B sapoTo. Opranu3zanus Ha MOJIEKyJIHO HUBO — Buaose JIHK-nocnenoBaTeHOCTH: YHUKATHU
(emuanunn) JIHK-mocnemoBaTenHoctn (komupamu W Hekoauwpamu); motopeHu JIHK-
MOCJIEIOBATETHOCTH; SIAPEHU CTPYKTYPHHU F€HU: €AMHUYHM KOIHUS U MYJITUTC€HHU CEMEUCTBa;
CTpyKTypa Ha reHute. ChlIHOCT Ha MyTanuuTe. ['eHHH MyTauuu. BunoBe reHHu MyTanuu B
3aBHCHMOCT OT: 3HAYCHHETO 3a (YHKIHMATA — HEYTPaTHU U OOJIECTHU; B KaKBU KIIETKU
BB3HHMKBAaT — I'€pPMUHATHUBHU W COMAaTHYHHU; KaK c€ MpeaaBaT — CTa0WIHU U HECTaOWIHU
(TMHAMHWYHM ); JIHK-naxonkara - e IUHUYHU HYKJICOTHIHU 3aMEHH,
Jenenun/nacepun/uaBepenn, GppeMmmmdr; edexra Bbpxy Oenarpka — silent u non-silent
(Missence, Nonsence, Frame-shift); B kakBO MsCTO Ha reHa ca — KOJIUPAIIH, PETyJaTOPHHU,
Ipyrd HeKoAupany. 3HauyeHUE Ha TeHHHUTE MYTallUd 3a E€THOJOTHSTa Ha MOHOTCHHUTE
3a00J15IBaHHMS.
3. XpoMo30MHa NaTOJIOTUsI MPH YoBeKa. /2 4./
Bunose xpomozomuu Mytanuu/abepanuu (XA); MEXaHH3bM 3a MMOJIy4yaBaHE, KIACHU(pUKAIIHS
Ha XA. 3HaueHue Ha XA 3a marojorusita Npu 4YOBeKa — PenpoAayKTHBHU Heydayu;
Xpomo3oMHHu Oonectu; ManpopMaTUBHU CHHIPOMH; YMCTBEHO H30cTaBaHe; CMyIIEHUS B
pactexka U TMOJOBOTO pa3BuTHe, PakoBu 3abonsiBanuss u Jp. XpOMO3OMHHU OOJIECTH —
ABTO30MHHU Y TOHO30MHHU.
4. OCHOBHHU METOIH 32 JHATHOCTHKA HA XPOMO30MHA NaTOJ0THus /2 4./
[utoreHeTHYHH, MONEKYJISIPHO-IIUTOTEHETUYHU METOJIM 3a JUAarHOCTUKa — CBIIHOCT,
BB3MOXXHOCTH, OCHOBHH BHI0BE, puiioxeHue. [Ipoxekius u o0chxaane Ha QUimM.
5. Myaru¢pakTopHO yHAcC/IesIBAIIM ce pa3cTpoiicTBa. /2 4./
MynTtudakTopHo yHacjiensBaHe — OIpeiesieHue, OCHOBHU MoHATuA. [Ipumepu 3a BpoaeHu
anomanuu (BA) u dectu 3abonsBanus ¢ MynTU(AKTOPHO yHaciensBane. MynTuhakTOpHO
yHacle[siBaHe: ONpeiesieHre; MparoB Mojies Ha HaclIeZICTBEHO IMpejapasnonoxenue 3a BA ¢
IPEeKbCHAT, KauyecTBEH XapakTep. O0mu ocobeHocTr Ha MyITH(AKTOPHO YHACIEIIBAIIUTE CE
BA u uyectu 3a0onsBaHus ¢ KbcHO Hayasio. OcoOCHOCTH Ha pUCKa 3a moBTopeHue. dakropu,
MOBUIIIABAIM pUCKaA 3a 3a00isiBaHEe B POJACTBEHULIUTE — [ HA HACJIEICTBEHOCTTA, OJIM3KO
poICTBO, Opoii Ha OOMHUTE B CEMEHCTBOTO, TEXKECT HA MPOTHYAHE W MOJI Ha mpobaHpa.
JlmarHocTuka — MocT- W NpeHaTtaiHo. Bb3MokHOCTH 3a mpoduiakTuka. [leMoHCTpamus Ha
ciiyJau.
6. ucmopdosiorusi. Bpoaenn aHoMaJ i — OCHOBHH NMOHSATHS, BUI0Be, THU(epeHIIHaATHA
JWarHo3a, KIMHUYHO 3HaYeHue. /2 4./
[Ipeamer Ha nucmopdonoruara. OcHoBHM moHATHS — BpoaeHa anomanus. Bugose BpoaeHu



AaHOMAJIMK — W30JUpaHu (SAMHUYHHM), MHOXKECTBEHM aHOManuu. Mandopmamus —
oTpesieNieHUue, XapaKTEePUCTUKU, €TUOJIOTHS, puMepu. BumoBe MandopManuu - TOJNEMH ,
MaJIK{; €IMHUYHH, MHOXKECTBEHH; XapaKTepUCTUKa U KIMHUYHO 3HaueHue. Jlepopmamus -
OTpe/eNieHUue, XapaKTepUCTUKU, ETHOJOTus, mpuMepu. Jlucpynmum - ompenereHue,
XapaKTepUCTHKHU, eThosorus, mnpumepu. CekBeHLMs - OINpeiesieHue, XapaKTEepPUCTUKH,
€THOJIOTHUS, TIPUMEPH, BHJIOBE CEKBEHIIMH. ACOILUAIUS - ONpPENeICHHE, XapaKTEePUCTUKH,
€TUOJIOTHS, MpuMepu. MandopMaTUBEH CHHIPOM- ompeneieHue, nucMopdudeH GeHOTHT,
€THOJIOTUSI MOHOTeHHA, XPOMO30MHA, TePaTOreHHa, HesCHA; nmpuMepu. HecneruduvaaocT Ha
BPOJIEHUTE aHOMaINH — IpuMepu. KInMHUYHO 3HaUYeHne Ha BpOJeHUTE aHoMalnu. YecToTa Ha
BPOJICHUTE aHOMAIIMU CTOpe] U3Xoja Ha OpemeHHOcTa. CTPYKTypa Ha BPOJICHUTE aHOMAIIUU
CIIOpe]l €THOJIOTHATA / TCHETUKATa UM. /2 4./
7. Xemornoounonaruu. Bpogenu rpemxu Ha oomsanara (BI'O). /2 u./
Omnpenenenue, pa3npoCTpaHEHHE M 3HAadeHHE Ha XeMorjoOuHotanuute. CTpyKTypa U
eKCIipecusi Ha HOpMAaTHHWTE YoBemku xemornoownu (Hb) mo BpemMe Ha HWHIMBHIYaTHOTO
pazButue. CTpykTypa Ha TJI0OMHOBHTE T€HU — 0 W [P-TI0OMHOBH Kiactepu. CTPyKTypHH
BapHaHTH Ha TMATOJOTUYHH XEMOTJIOOWHU: MPUMEpPHU; KIMHUYHU acniekTh Ha Hb-Bapuantu;
PasctpoiictBa Ha Hb-us cunrtes (Tamacemun). Onpenenenue, 3HadeHne U Kiacuukanys Ha
BI'O. O6mu ocobenoctu Ha BI'O: yecrora; yHacieasBaHe, €THOJOTHS W TATOTeHE3a:
€H3MMHHU OJIOKOBE — BMJOBE U 3HAYEHHUE; KIMHUYHA M35Ba — OOLIM OCOOCHOCTH: Hayalo;
HecnenuYIHa KIMHAYHA KapTHUHA; Kora TpsoBa aa ce muciu 3a BI'O; quarnoctuka — moct-
U IpeHaTajgHa (MacoB M CEJEKTUBEH CKPUHUHI Ha HOBOPOJICHH); MPOPUIAKTHKA, JICUCHUE U
nporHo3a. Mntoctpanus Ha ciyyau ¢ BI'O.
8. HacuencrBeHu BenecTBOOOMEHHHM 3200/1ABaHUs1. MacoOB M CeJIeKTHBEH CKPUHUHT
NPY HOBOPOJeHH /2 4./
Hacneacteenu BemectBooOMenHun 3abonsBanus (HB3) — o6ma xapakrepuctuka. OCHOBHU
MOAXOM W METOIU 3a MTUATHOCTHKA. MacoB CKPUHUHT — IIeJl, KpUTEPUHU 3a BKIIOYBAHE Ha
naneHo 3a0oliiBaHe B CKPUHHMHIOBA Iporpama, MpakTHYEeCKO MPOBEXJaHE, 00CHXKIaHE Ha
rpemiku (Penunkeronypus, Bponen xunortupeonnn3bm). CeneKTUBEH CKPUHUHI — LIEINH,
KJIMHUYHA CENeKLHUs B HEOHATaJHHs NEepUoJ M B IMO-KbCHA BB3PACT, MPAKTHUYECKO
npoBexaane, o0ckxnane Ha rpemkn (["amakrozemus u apyru HB3).
9. OcCHOBHM MOAXOAM 32 TeHEeTMYHA MOMOIIl M NpodmiIakTHKa. MeTuKO-TeHeTHYHA
KOHCyaTaums. /2 4./
[IpodunakTrka Ha HacIeACTBEHUTE 3a00JSIBaHUS — CHUIHOCT, 3HAYEHHE U BUAOBE MOIXOIM.
Opranusanus Ha reHeTUYHaTa nomonl B brarapus. Menuko-reHeTHYHa KOHCYNTALUS —
OCHOBHU (DYHKIIMU KaTO JIeKapcKa JEHHOCT U KaTo yupexaeHue. ['eHeTHYHO KOHCYJITHPaHe
(I'K): onpenenenue; BuaoBe; Hyxau Ha HaceneHuero ot ['K; eranu Ha I'K: ycranoBsBaHe
(MoTBBpIKIaBaHE) HA JAWArHo3aTa (KIMHUYHA U TEHETUYHA), ONPEACIIIHE U MPEJOCTaBsSIHE Ha
pUCKa 3a TOsBa W/WIK MOBTOPEHHE Ha 3a00JIIBaHETO; MHIWKANHMKU 3a HacouBaHe 3a ['K;
edexTuBHOCT Ha ['K.
10. IIpenaTajaHa IMATHOCTHKA. /[0pPO/10B CKPUHMHT NPH OpPeMeHHH KeHu. /2 4./
Omnpenenenue u 3HaueHue Ha [1]]. Akymepcku TeXHUKH 3a peHarainHa auarnoctuka (I1J1) —
0COOCHOCTH, U3UCKBAHUs, PUCK: HEMHBAa3UBHU - yNTpa3BykoBo u3ciensane (Y3/),
CKpUHHUHT Ha MaituuH cepyM (16-18 r.c); nuBa3zuBHM - XopuoHoOwmoricus (10-12 r.c.),
amHamonenTe3a (16-18 r.c.), perockomnus — kopaoneHTesa (cien 20 r.c.). Meronu 3a
MpeHaTajgHa JMarHoCTUKA Ha HACJeICTBEHU 3a00JIIBaHUs: XpPOMO30OMEH aHau3; buoxumuyex
(ensumonornuen) ananus; JIHK-ananus; onpenensne Ha a-petonporent (ADII) B maitunn
CEpyM M B aMHMOTHYHA TEYHOCT - 3a AedekTn Ha HeBpaHarta Tpboa (JIHT); cecrosaus mpu
kouto A®DII B MaliunH cepyM € MOBUIIEH / TOHWKEH; Tpumbia TecT B Maitunn cepym: ADII +
YOBEIIKH XOPHOHTOHAOTPOIIMH + HECBBP3aH €CTPHOI (32 PEeTATHH XPOMO3OMHH aHOMAJTUH ).
HacnencTeenu 3a0onsBaHus IpU KOUTO € Bh3MOYKHA MTPeHATa Ha [uaraosa B benrapus —



ype3 xpomo3omeH aHanu3, JIHK-ananu3, 6moxumuuno usciensane (ensumu, ADII u ap.),
VY3 u np.






	1. Същност и значение на медицинската генетика. Медико-социално значение,  класификация и основни характерни особености на наследствената и вродена патология. /2 ч./

