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КОНСПЕКТ

за конкурс за зачисляване за специализация по Медицинска генетика
1. Молекулни основи на наследствеността – организация на човешкия геном, структура и функция на еукариотните гени, ДНК класове и полиморфизъм.

2. Микроскопска и субмикроскопска структура и поведение на човешките хромозоми. Нормален кариотип и хромозомен полиморфизъм.

3. Мутационен процес – фактори, индуциращи мутации, видове микроскопски и субмикроскопски мутации и клинични последствия.

4. Типове унаследяване на моногенни заболявания – автозомно-доминантен, автозомно-рецесивен и полово-свързан (критерии, диференциална диагноза и примери).

5. Методи за генетично изследване при човека – генеалогичен, цитогенетични, ДНК анализ (основни принципи, индикации и приложение).

6. Клинико-генетичен полиморфизъм – множествен алелизъм, вариации на генното действие, плейотропия (същност, примери и клинично значение).

7. Хемоглобинопатии – хемоглобинози и таласемии (клинико-генетичен полиморфизъм, диагностика и МГК).

8. Ензимопатии – генетични блокове, основна характеристика и класификация.

9. Ензимопатии на аминокиселинната обмяна.

10. Ензимопатии на въглехидратната обмяна.

11. Ензимопатии на липидната обмяна – липидози и дислипопротеинемии.

12. Болести с нарушения в мембранния и реналния транспорт. Муковисцидоза – клинико-генетичен полиморфизъм и диагностика.

13. Болести, свързани с нарушения на структурните протеини – прогресивни мускулни дистрофии тип Дюшен и Бекер, дефекти в синтеза на колагена.

14. Генетичен контрол на иммунния отговор. HLA система. Наследствени имунодефицити.

15. Фармакогенетични дефекти – същност, класификация и клинична изява.

16. Хромозомни болести, свързани с аберации на гонозомите и автозомите.

17. Вродени малформации – роля на мутагенните и тератогенните фактори. Хромозомно, моногенно и полигенно детерминирани вродени малформации.

18. Мултифакторни заболявания с полигенна предиспозиция – основна характеристика, примери.

19. Наследствена предиспозиция при злокачествени заболявания – роля на протоонкогените и туморсупресорните гени. Менделиращи форми на рак.

20. Летални, сублетални и субвитални генетични фактори – определение, класификация и клинично значение.

21. Медико-генетична консултация – същност, принципи и организация. Особености на генетичното консултиране при различните групи заболявания.

22. Пренатална диагностика – същност, принципи, индикации, методични подходи и разрешаващи възможности.

23. Генетичен скрининг и мониторинг – същност, индикации, основни групи методи.

24. Основни принципи и възможности за лечение на наследствените заболявания.
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