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Перечень рефератов по теме «Моногенные болезни»



1. Синдром Марфана.
2. Синдром полной тестикулярной феминизации.
3. Синдром Прадера-Вилли.
4. Синдром Мартина-Белл ( синдром фрагильной Х хромосомы.)
5. Мукополисахаридоз.
6. Синдром Луи-Бар.
7. Синдром Элерса-Данлоса.
8. Синдром Беквита-Видемана.
9. Несовершенный остеогенез.
10. Нейрофиброматоз.
11. Синдром Нунан.
12.  Ахондроплазия.
13.  Синдром Вильямса-Бойрена (синдром «лицо эльфа»).
14.  Синдром Картагенера.
15.  Синдром Вильсона- Коновалова.
16.  Гомоцистинурия.
17.  Синдром Альпорта.
18.  Алькаптонурия.
19. Мышечная дистрофия Дюшенна.
20.  Вульгарный ихтиоз.
21.  Туберозный склероз.
22.  Гемофилия А.
23.  Болезнь Виллебранда.
24.  Гемохроматоз.
25.  Поликистоз почек.
26.  Артрогрипоз.
27.  Ангидротическая эктодермальная дисплазия.
28.  Алкогольная эмбриофетопатия.
29.  Целиакия.
30.  Арахнодактилия контрактурная наследственная.
31.  Любое заболевание из группы  митохондриальных.
32.  Синдром Арского.
33.  Синдром Аазе.
34.  Синдром Дубовица.
35.  Фосфатдиабет (витамин Д-резистентный рахит).
36.  Синдром Шейерман-Мау.
37.  Акроцефалополисиндактелия.
38.  Глухота врожденная и функциональные нарушения сердца.
39.  Синдром Клиппеля-Фейля.
40.  Глазокожный альбинизм.
41.  Генерализованная гипермобильность, MASS-фенотип.
42.  Синдром Крузона.

Неонатальный скрининг:
1. Фенилкетонурия.
2. Муковисцидоз.
3. Адреногенитальный синдром.
4. Галактоземия.
5. Врожденный гипотиреоз.

