Для студентов 3 курса медико-профилактического 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 до 11.04.2020 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. Мукополисахаридоз I
3. Мукополисахаридоз II
4. Болезнь Фабри

5. Болезнь Гоше

6. Болезнь Краббе

7. Болезнь Нимана-Пика

8. Синдром Фабера

9. Болезнь Тея-Сакса

2 группа
1. Синдром Кабуки,

2. Галактоземия

3. Вильямса синдром,

4. Синдром Альпорта

5. Альбинизм
6. Синдром Арскога  (Аарскога-Скотта Синдром )

7. Синдром Нунан

3 группа
1. Туберозный склероз,

2. Нейрофиброматоз I типа
3. Синдром Крузона 

4. Болезнь фон-Хиппеля-Линдау 

5. Эктодермальная дисплазия ангидротическая Х-сцепленная 

6. Синдром Тречера Коллинза ,

7. Болезнь Шарко-Мари-Тута

8. Синдром Элерса-Данлоса

9. Грануломатоз Вегенера

10. Синдром ломкой X-хромосомы

11. Синдром Прадера-Вилли

12. Незавершенный остеогенез (Несовершенный остеогенез)

