Для студентов 3 курса педиатрического факультета
задание для дистанционного обучения по дисциплине Медицинская генетика  
по  теме «Орфанные заболевания» 

Для обучение по данной теме рекомендовано использование методической рекомендацией, лекцию по теме,  Российская федерация. Федеральный закон N 323-ФЗ, 21 ноября 2011 года «Об основах охраны здоровья граждан в российской федерации»,  Постановление Правительства РФ:

- от 26.04.2012 N 403 (ред. от 20.11.2018) "О порядке ведения Федерального регистра лиц, страдающих жизнеугрожающими и хроническими прогрессирующими редкими (орфанными) заболеваниями, приводящими к сокращению продолжительности жизни граждан или их инвалидности, и его регионального сегмента" (вместе с "Правилами ведения Федерального регистра лиц, страдающих жизнеугрожающими и хроническими прогрессирующими редкими (орфанными) заболеваниями, приводящими к сокращению продолжительности жизни граждан или их инвалидности, и его регионального сегмента"), 

- от 26 ноября 2018 г. N 1416 "О порядке организации обеспечения лекарственными препаратами лиц, больных гемофилией, муковисцидозом, гипофизарным нанизмом, болезнью Гоше, злокачественными новообразованиями лимфоидной, кроветворной и родственных им тканей, рассеянным склерозом, гемолитико-уремическим синдромом, юношеским артритом с системным началом, мукополисахаридозом I, II и VI типов, лиц после трансплантации органов и (или) тканей, а также о признании утратившими силу некоторых актов Правительства Российской Федерации" (с изменениями и дополнениями)

- Список орфанных заболеваний опубликованный на сайте МЗ РФ.

Для выполнения задания рекомендовано использование электронных баз OMIM,  PubMed (вход из любого браузера), клинические рекомендации по заболеванию, стандарты оказания медицинской помощи. 

Для получения оценки по теме занятия необходимо:
1. Знать ответы на вопросы по теме занятия (контрольные вопросы по теме: «Орфанные болезни» в методическом указании для студентов.

2. Хорошо ориентироваться в типах наследования орфанных болезней (при их наличия).

Подготовить письменное сообщение про моногенное заболевание по следующей схеме:
1. Название заболевания ( номер OMIM(если есть), русскоязычное название).

2. Код по МКБ 10 

3. К какой группе заболевания по классификации Нора 1994г относится заболевание, указать тип наследования заболевания (при наличии). Частота встречаемости.

4. Указать есть ли молекулярно-генетический дефект при данном заболевании и какой. 

5. Назначить метод молекулярно-генетического исследования для выявления данной мутации., какой биологический материал необходим для проведения исследования.

6. Описание клинической картины (внутриутробной, первого года жизни, в детстве, юношестве).

7. Методы лабораторных и инструментальных исследований для постановки клинического диагноза.

8. Назначение терапии с указанием (генная, этиологическая, патогенетическая, таргетная).

9. Рекомендации для семье пробанда (родственникам 1 степени родства), с учетом типа наследования, учитывая , что ВЫ ГЕНЕТИК.

Критерии Оценки: 
9 пунктов и 1 пункт оформление в соответствии схемы, всего 10 пунктов. За 2 правильных пункта 1 балл. Для получение 3-х баллов необходимо полно и правильно выполнить 6 пунктов.
-  Написанное сообщение прислать на электронный адрес 164706@mail.ru.
- Отправляется в конце дня занятия от одного отправителя 1 письмо (например: от старосты группы сообщения всех учащихся в группе, можно несколькими файлами). 
- Тема письма должна соответствовать номеру группы, название сообщения ФИО студента.

При отсутствии сообщения от студента/студентов занятие считается пропущенным. Отрабатывается в установленном порядке (сообщение и реферат по теме в 10 страниц рукописного текста).
Список для выбора заболеваний  группам для написания письменного сообщения.
Список составлен в соответствии с номерами  заболеваний из  списка орфанных заболеваний, опубликованный на сайте МЗ РФ
1 группа
1. Ангельмана (синдром Энгельмана),

2. Синдром [болезнь] кошачьего крика,

3. Синдром Лежена,

4. Синдром Беквита-Видемана,

5. Синдром Сотоса,

6. Синдром Уивера,

7. Синдром Холта-Орама, 
8. Синдром Клиппеля-Треноне-Вебера,

9. Синдром отсутствия (недоразвития) ногтей-надколенника,

10. Рубинштейна-Тейби,

11. Синдром сиреномелии [сращения нижних конечностей],

12. Синдром тромбоцитопении с отсутствием лучевой кости [TАR],

13. Врожденная контрактурная арахнодактилия (синдром Билса),

14. Болезнь Марфана

2 группа
1. Синдром Кабуки,

2. Синдром Ниикавы-Куроки,

3. Вильямса синдром,

4. Синдром Стиклера,

5. Синдром Альпорта

6. Синдром Лоренса-Муна-Бидля
7. Зелвегера (Цельвегера),

8. Синдром LEOPARD

9. Синдром Арскога  (Аарскога-Скотта Синдром )

10. Синдром Коккейна

11. Синдром Де Ланге

12. Синдром Дубовица

13. Синдром Нунан

3 группа
1. Синдром Робинова-Сильвермена-Смита

2. Синдром Рассела-Сильвера

3. Синдром Смита-Лемли-Опица

4. Синдром Гольденхара

5. Синдром Мебиуса

6. Синдром оро-фациально-дигитальный

7. Синдром Робена

8. Синдром Тречера Коллинза ,

9. Синдром Вейля-Маркезани,

10. Синдром Крузона,

11. синдром Сетре-Хотцена,

12. синдром грима Кабуки (синдром Ниикавы-Куроки)

13. Болезнь фон-Хиппеля-Линдау,

4 группа
1. Туберозный склероз,

2. Синдром Пейтца-Егерса

3. Страджа-Вебера.

4. Нейрофиброматоз I типа

5. Блума Синдром,

6. Дискератоз врожденный (конгенитальный дискератоз),

7. Синдром онихо-триходисплазии и нейтропении

8. Эктодермальная дисплазия ангидротическая Х-сцепленная,

9. Синдром Криста-Сименса-Турена

10. Наследственный(врожденный) булезный эпидермолиз)

11. Врожденный ихтиоз,

12. CHILD синдром,
13. Синдром Элерса-Данлоса

5 группа
1. Незавершенный остеогенез (Несовершенный остеогенез)

2. Псевдоахондроплазия

3. Анауксетическая дисплазия

4. Ахондроплазия,

5. Гипохондроплазия

6. Ключично-черепной дизостоз.

7. Врожденный ложный сустав ключицы

8. Деформация Маделунга

9. Лучелоктевой синостоз

10. Деформация Шпренгеля

11. Поликистоз почек рецессивный

12. Болезнь Гиршпрунга.

13.  Аганглионоз.

14. Врожденный (аганглиозный) мегаколон

6 группа
1. Болезнь Ленегра (семейная прогрессирующая сердечная блокада)

2. Синдром Вискотта-Олдрича

3. Аниридия.

4. Азооспермия наследственные формы

5. Болезнь Мюнхеймера

6. Прогрессирующий оссифицирующий миозит

7. Параоссальная гетеротипическая оссификация «Болезнь второго скелета»

8. Болезнь Бехчета

9. Синдром дуги аорты [Такаясу]

10. Болезнь Мошковица, синдром Мошковица

11. Черджа-Стросса

12. Юношеский артрит с системным началом,

13.  CINCA Синдром  (холодовая лихорадка, синдром Мукле-Велса)

7 группа
1. Грануломатоз Вегенера

2. Синдром ломкой X-хромосомы

3. Синдром  Прадера-Вилли

4. Грануломатоз Вегенера

5. Болезнь Грисцелли

6. Дерматит герпетиформный

7. Болезнь Дюринга

8. Болезнь Крона

9. Синдром слабости синусового узла (наследственные формы)
10. Семейная фибрилляция-трепетание предсердий.

11. Врожденный синдром удлиненного интервала QT (Синдром Романо-Уорда)

12. Семейная обструктивная гипертрофическая кардиомиопатия

13. Атрофия зрительная Лебера

14. Болезнь Штаргардта

15. Пигментный ретинит

8 группа

1. Амавроз Лебера врожденный

2. Мальформация Арнольда-Киари тип 1

3. Синдром MELAS 
4. Синдром MERRF 
5. Синдром NARP
6. Синдром Кернса-Сайера

7. Митохондриальные миопатии, обусловленные недостаточностью комплексов дыхательной цепи митохондрий

8. Мышечная дистрофия аутосомно-рецессивная детского типа

9. Мышечная дистрофия доброкачественная (Беккера)

10.  Мышечная дистрофия доброкачественная лопаточно-перитонеальная с ранними контрактурами (Эмери-Дрейфуса)

11. Мышечная дистрофия дистальная

9 группа

1. Мышечная дистрофия плечелопаточно-лицевая

2. Мышечная дистрофия конечностно-поясная

3. Мышечная дистрофия глазных мышц

4. Мышечная дистрофия глазоглоточная

5. Мышечная дистрофия лопаточно-малоберцовая

6. Мышечная дистрофия злокачественная (Дюшенна)

7. Miasthenia gravis
8. Синдром Гийена-Барре

9. Болезнь Рефсума классическая

10. Болезнь Шарко-Мари-Тута

11. Болезнь Дежерина-Сотта

12. Наследственная моторная и сенсорная невропатия

10 группа
1. Синдром Русси-Леви

2. Врожденная нечувствительность боли с ангидрозом

3. Наследственная нейропатия с подверженностью параличу от сдавления

4. Синдром Ундины

5. Синдром Леннокса-Гасто

6. Синдром Уэста

7. Синдром Драве
8. Болезнь Галлервордена — Шпатца
9. Пигментная паллидарная дегенерация

10. Пантотенаткиназная недостаточность 

11. Спинальная мышечная тип 1
12. Спинальная мышечная атрофия тип 2

11 группа
1. Спинальная мышечная атрофия тип 3 

2. Синдром Луи-Барр
3. Атаксия Фридрейха

4. Спиноцеребеллярная атаксия х-сцепленная

5. Недостаточность витамина Е наследственная

6. Хорея Гентингтона

7. Синдром де ла Туретта

8. Синдром Ретта

9. Витамин Д-зависимый рахит

10. 3-гидроксиизомаслянная ацидурия

11. Амилоидная полиневропатия 

12 группа
1. Семейная средиземноморская лихорадка
2. Муковисцидоз

3. Наследственная гипомагниемия

4. Витамин Д-резистентный рахит

5. Семейная гипофосфатемия

6. Первичный ювенильный гемохроматоз

7. Болезнь Менкеса (болезнь курчавых волос)

8. Болезнь Вильсона-Коновалова

9. Синдром Криглера-Найяра

10. Порфирия острая перемежающаяся

11. Наследственная копропорфирия

12. Кожная порфирия

13 группа
1. Эритропоэтическая порфирия

2. Дефицит аденин-фосфорибозилтрансферазы
3. Наследственная ксантинурия
4. Синдром Леша-Нихана

5. Дефицит холестерол-7альфа-гидроксилазы

6. Гипо-бета-липопротеинемия (семейная)

7. Танжерская болезнь

8. Аспартилглюкозаминурия

9. Альфа-маннозидоз

10. Муколипидоз II 

11. Муколипидоз III (псевдополидистрофия Гурлер)

12. Мукополисахаридоз III
13. Мукополисахаридоз IV
14 группа
1. Мукополисахаридоз VI
2. Мукополисахаридоз VII
3. Мукополисахаридоз I
4. Мукополисахаридоз II
5. Болезнь Вольмана

6. Болезнь Фабри

7. Болезнь Гоше

8. Болезнь Краббе

9. Болезнь Нимана-Пика

10. Синдром Фабера

11. Болезнь Тея-Сакса

12. Болезнь Сендхоффа

13. Галактоземия

15 группа
1. Болезнь Гирке
2. Болезнь Помпе

3. Болезнь Кори и Болезнь Форбса

4. Болезнь Андерсена

5. Болезнь Таури

6. Глутаровая ацидурия тип 1

7. Гомоцистинурия
8. Адренолейкодистрофия

9. Изовалериановая ацидемия

10. Юолезнь «кленового сиропа»

11. Альбинизм

12. Алкаптонурия

16 группа
1. Фенилкетонурия

2. Прогерия

3. Сигдром тестикулярной феминизации

4. Синдром Свайера

5. Ларона синдром

6. Адреногенитальный синдром

7. Болезнь Иценко-Кушинга

8. Гипопитуитаризм

9. Наследственный ангионевротический отек

10. Аутосомно-рецессивная хроническая гранулематозная болезнь

11. Синдром Ди Джорджи

