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LIEN U SAOAYN HA OBYYEHUETO

O6yyeHneTo nNo MeguuMHCKa reHeTMka Mma 3a uen CTyAeHTUTE Marucrbp-
apmaueBTM [fa nonyyaT OCHOBHWM 3HaHMsi B ob6nactta Ha CbBpeMeHHaTa
MeauumHcka reHetuka. ObyyeHmeTo TpsibBa ga OCUIypu 3HaHMS 3a HaW-BaXKHUTE
reHeTUYHNU MeToaM 3a AMarHoCTUKa Ha HacneacTBeHu bonectn, hapmMakoreHeTUYHM
AedekTm M BPOAEHW aHOManuu, KakTo M 3HAHWSA 3a fe4vYeHMeTo, npuuenHarta
Tepanusa M OCHOBHWUTE MOAXOAW 3a reHeTu4yHa npodunakTuka. BaxHa npaktuyecka
3agava e, MarncTbp-hapmMaueBTUTE 4a Ce BKOYAT KOMMNETEHTHO B HACOYBAHETO Ha
Hy)Xgaewmre ce nvMua KbM TFEeHETMYHUTE KOHCYynTauuMuM W cneunanuanpaHute
reHeTM4YHN nabopaTopun 3a nosly4aBaHe Ha crneumanuampaHa reHeTu4Ha nNomoL,.

Y4yebHoTO cbabpkaHMe e 060cobeHo B criegHMTEe OCHOBHM pa3genin: CbLUHOCT,
3HaA4YeHMe N acnekTu B pasBUTUETO HA MeaMUMHCKaTa reHeTuka; Knacmdumkauma Ha
HacneacTBeHaTa u BpoaeHa natonorusi; OpraHm3aumsa Ha YOBELLIKMSI TEHOM U ponsTa
Ha MyTauMuUTE KaTO €TMONOrMs Ha HacneacTBeHuTe Gonectn u M3TOYHUK Ha [QHK-
nonumopduabmu; Jlekapcteata kato MyTtareHwn.; OCHOBHM METOAM 3a FeHEeTUYeEH
aHanuM3: reHeanornyeH, UUTOreHETMYEH U  MONEKYNSPHO-reHeTu4eH; Twunose
MOHOreHHo yHacnegssaHe — Al, AP, X-cBbp3aHo; BpoaeHu rpelukn Ha obmsiHaTa;
XpoOMO30OMHK abepauum M KIacToreHHn edqekTu Ha IEeKapCTBEHUTE CpPeacTBa.
KaHueporeHe3a n KaHUeporeHu, BKIOYBaLUM U nekapcTBa; [eHeTU4eH KOHTPON Ha
npouecuTe Ha KneTbuyHa nponudepaumsa, audepeHumauus u  ananTosa.
Oucmopdonorna n BpoaeHn aHomManuu; TepaToreHe3a M TepaToreHHu edekTn Ha
nekapctea u gpyru cdakropu. apmakoreHeTMka 1 papmaroreHoMMKa B CBeTNIMHaTa
Ha nepcoHanuavpaHata meauuuHa. dapmakoreHeTMdHU pAedbektTn. lMoaxoam 3a
reHeTM4YHa NPOUNAKTMKA: FEHETUYHMU CKPUHWHIOBW MNporpamMu, MeamKO-reHEeTUYHO
KOHCYynTMpaHe, NnpeHaTtanHa anarHocTuka.

®OPMU HA OBYYEHMUE:
e Jlekunun n npakTuyeckn ynpaxHeHus

METOOU HA OBYYEHMUE:
® IEeKUMOHHO M3NoXeHune
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e [JEMOHCTpauus
e camocTosATenHa paborta

KOHTPOJ U OLUEHKA HA 3HAHUATA:
e KpanHo oLeHsiBaHe 4Ype3 NMCMEH U3NuT U cbbeceaBaHe.

PA3NPEAENEHUE HA YHEBHUA MATEPUAT

TEMATUYEH NMNNAH HA NEKUWMUTE NO MEOULIMHCKA TEHETUKA
npe3 yyebHata 2022/2023 r.

Temu

YacoBe

Llen, npeameT u 3agauM Ha MeauumHckaTa reHeTuka. Knacudwukauus Ha
HacneacTBeHUTe 3abonsBaHUS — OCHOBHM TPynu, YecToTa U XapaKTepucTuka.
OCHOBHM MeToOAM 3a T[EeHeTUYHO Wu3credBaHe — POAOCHOBEH —aHanus,
MOJEKYNAPHO-TEHETUYHU N ApYIK

OpraHusauus Ha YOBELUKNSA FreHOM Ha KNeTbYHO U MOSieKynapHO HMBO. CTpyKTypa
Ha reHuTe. Bugose reHHn mytaumm un OHK nonumopdumsmun. JlekapctBaTta kato
MyTareHu.

Oucmopdonornsa. BpogoeHn aHomanum -  BUAOBE, €TUOMOrmns, NpuMepu.
TepartoreHesa — TepaToreHu, TepaToreHHn eekTn Ha NNeKapCTBEHUTE CpeacTBa.

Bpoaenun rpewkn Ha obmsaHaTta (BIMO) — eTnonorus, yHacneassaHe, natoreHesa,
neyeHve. HacnegctBeHn  eH3umonatum —  OuonorMyHa  OcHoBa  Ha
dapmMakoreHeTUYHUTE OeEKTH.

lMepcoHanuanpaHa 1  npeuusMpaHa MeauvuuHa.  dPapmakoreHeTuka w
dapmakoreHoMmuka. dapmakoreHeTU4yHM pJedekTn — obwa XapakTepucTuka,
Knacudukaumsa, npumepu.

MoHoreHHn dhapmakoreHeTuyHu pedbektu. Monumopduamm Ha YepHoapobHUTe
LUMTOXPOM-OKCUAA3N U edpekTn BbpXy WUHOUBMAYANHUS OTroBOp MpU flevyeHue C
MeANKAMEHTMW.

OcHOBHM noaxoau 3a reHeTUYHa npodunaktuka. [eHeTUYHU CKPUHMHIOBU
nporpamu - 4OPOAOB CKPUHMHT NpU BpeMeHHU, HeoHaTaneH CKPUHUHL. [eHeTUYHO
KOHCcynTupaHe. NpeHaTanHaTa guarHocTuka.

FeHeTUYeH KOHTPO/ BbPXY MpPOLECUTE Ha KNeTbyHa nponudepaums,
avdepeHumaumns 1 anontosa. KaHueporeHesa U KaHLEPOreHU - MexaHu3Mu 3a
akTuBupaHe. MpuuenHa Tepanvs Npu pakoBu 3aGonsiBaHus.

ObLOo

24

TEMATUYEH NMJAH HA YNIPAXXHEHUATA NO MEOULUMHCKA TEHETUKA
npe3 yyebHata 2020/2021 r.

Temu

YacoBe
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MeToau 3a reHeTMYHO M3creadBaHe NPU YOBEKa - reHeariorMyeH, MOSeKyrsipHO- 3
reHeTnyeH. TunoBe HAa MOHOIEHHO yHacrneasiBaHe.
Xpomo3omHu abepaumun. UutoreHetmyHn wmetoan. KnactoreHeH edbekT Ha 3
neKkapcTBEHUTE CpeacTBa.
BpooeHn aHomanuu, pesyntaT OT TepaToreHHW Bb3OeUCTBUA. TepaTOreHHu 3
edeKTM Ha NekapCTBEHUTE CpeaCcTBa - MPUMEPM.
BpogeHu rpewwkn Ha obmsiHaTa (BIMO) — eTnonoruna, natoreHesa, knacugukauus,
yHacnegasaHe, rnedveHue, npodunaktuka, npumepun. MacoB wun cenektueeH 3
CKpWHUHT 3a BI'O npu HoBOpoaeHu Ageua
dapmakoreHeTU4HN gedektn — 6D, 3nokayecTBeHa  Xxuneptepmus,
CYKUMHUMXONMHOBA YyBCTBUTENHOCT, N-auetun TpaHcgepasHa akTUBHOCT, 3
aedpuumt Ha arnkoxorsn- " angexva-gexvaporeHasara, aTunuyHa
OyTUpunxonmHecTepasa.
dapmakoreHeTU4HN pgedpektn (Prh). MonumopdmnabmM Ha YepHoOOpPObOHUTE
untoxpom  P450 moHookcureHasn. O[] npu HacnencrTBeHu 3abonsaBaHus. 3
Mopdupun (reHeTUYHN BapuaHTU U NpPosiBIIEHKE).
MepcoHanuanpaHa ™eguumHa. [lpuHUMNKM Ha Tepanua MNpU  OHKONMOTMUYHM
3abonsaBanna - XMJI, pak Ha rbpoga W pak Ha 6an pgpob. [eHeTnyHO 3
KOHCYNTUpaHe.
obLoO 21

TE3UCU HA NEKUUUTE

Tema 1: Llen, npeamMeT 1 3agaum Ha meauuuHcKaTa reHeTuka. Knacudmkaumsa
Ha HacneacTBeHUTe 3abonsiBaHMA — OCHOBHM Tpynu, 4ecToTa M
xapakrepuctuka. OCHOBHU MeTOAM 32 reHeTUYHO u3cneaBaHe — pOoAOCIOBEH
aHanus, MONEKYNSAPHO-TeHeTUYHU N ApPYIn:

1. Uen, npegmeT n 3agadn Ha MeguumMHCKaTa reHeTuKa.

2. Mepauko-coumnanHo 3Ha4yeHne Ha BpoaeHaTa 1 HacrnegcTBeHa naTtonorus.

3. Knacudukauusa Ha HacneacTBeHuTe 3abonsBaHus B 3aBUCUMOCT OT BMAa Ha
MyTauumMte KOuMTO M obycnaeaTr, oOWwmM XxapakTepHu 0OcOBeHOCTH,
pasnpocTpaHeHue, NpuMepu.

4. MeToamn 3a reHeTUYHO n3cnenBaHe NPU MOHOMEHHU HapyLleHnsa n gedekTu -
POAOCNOBEH aHaNM3, MOJSIEKYNSPHO-TEHETUYHN METOOM N OPYIN:

Tema 2: OpraHu3auus Ha YOBELLKUA FTeHOM Ha KJIeTb4YHO U MOJIEKYNSIPHO HUBO.
CTtpyktypa Ha reHute. BupoBe reHHm wmytaumm m OHK nonumopdusmu.
IlexapcTBaTa KaTO MyTareHw.
|. OpraHmsaums Ha YOBELLKNSA FEHOM.
1. OpraHusaumsa Ha MUKPOCKOMNCKO HMBO. MNakeTnpaHe Ha [QHK B siapoTo.
2. OpraHu3aums Ha MONeKyIiHO HMBO — Bugose [JHK-nocnegosaTenHocTy.
a) YHukanuu (egnHunyHn) [OHK-nocnepoBatenHoctn (kogupawm w
HekogupaLum)
6) MosTopenn [JHK-nocnegoBaTtenHoCT — He ce TpaHCcKpnbupart
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3. CTpyKTypa Ha reHuTte
Il. BuooBe reHeTUYHU gedeKkTn B 3aBUCMMOCT OT:
a) 3Ha4YeHneTo 3a (PYHKUMATA: HeyTpanHM 1 6ONeCcTHN MyTauumu.
0) B KakBM KNETKM Bb3HUKBAT: rePMUHATUBHU U COMATUYHN MyTaLUu.
B) Kak ce npeaasaT: CTabunHu 1 HecTabunHm (AMHaMn4HK) MyTaumm.
nNAHK-HaxoakaTa: eVNHNYHU HYKNEeOTUOHN 3aMeHu;
aeneunn/nHcepunun/vHeepcnn; ppenmMLndT MyTaumn.
A) eHeTMyHn nonumopduammn — onpeaeneHne, CbLHOCT UM NPUIIOXEHUE B
AuarHocTtukata Ha 3abonsaBaHusTa..
[ll. NNekapcTBaTta KaTto MyTareHu.

Tema 3: Ancmopcponormsa. BpoaeHn aHomanmu - BUAoBe, €TUONOrms, Nnpumepu.
TepaToreHesa — TepaToreHu, TepaToreHHu eheKTn Ha NnekapcTBeHUTe
cpeacTtBa.
1. OCHOBHM NOHATUSA
a) BpoaeHa aHomanus
6) BuooBe BpoAEeHN aHOManun — xapakTepmucTuka, eTMonorus, npumMepu:
EovHnYHM aHomanum - mandgopmaums, gecopmauus, aucpynums,
MHoXXecTBEHN aHOManNUUM — ANCMOPUYHN KOMMNEKCH
2. TepaToreHesa — TepaToreHHn eqpekTu Ha nekapcTea 1 Apyru hakTopu.

Tema 4: BpoaeHu rpewku Ha obmsHata (BIFO) — etmonorus, yHacneasisaHe,
natoreHesa, ne4yeHuve. HacnencreeHn eHaumonaTtum — 6GMoNorMyHa OCHoBa Ha
chapmakoreHeTUYHUTE AeheKTu.
1. OnpepeneHve, 3HayYeHne, Knacugukaums.
2. O6wwm ocobeHocTun Ha BIO.
a) eTnmonorusa -BMAOBE reHHW MyTauuu; yHacrneassaHe
6) natoreHeTU4YHU MexaHU3MU-eH3UMHN 6nokoBe M 3Ha4YeHVeTo UM  3a
deHoTUNa
B) BIO n ¢apmakoreHeTU4yHM OedeKkTn - eTUO-NaTOreHEeTUYHU BPBL3KU U
3Ha4eHue
r) AMarHoCTMKa — NOCT- N NpeHaTarHa;
A) NPOrHo3a n NpogunakTunka.
3. WniocTtpauusa Ha cnyyaw.

Tema 5: NepcoHanuManpaHa v npeunsnpaHa megmumHa. PapmakoreHeTUKa n
cdapmakoreHomuka. PapmMakoreHeTUYHU AeeKTn — obLLa XapaKTepucTumKa,
Knacudukaumusa, npumepm.

1. lepcoHanunanpaHa n npeunsnpaHa MeguumnmHa — OCHOBHWN MOHATUSA

2. ®apmakoreHeTuka n oapmMakoreHoMuka

3. dapmakoreHeTU4HN pgedektTn - obla XapakTepucTuka, Knacudukauus,
npumepu

Tema 6: MoHoreHHu chapmakoreHeTU4HU aecekTn. Nonumopdnamm Ha
YyepHOAPOOHUTE LLIUTOXPOM-OKCHAA3N U ehekTU BbPXY HAUBUAYANHUSA
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OTroBOp Npu fie4eHne ¢ MeanNKaMeHTM.
1. MOHOreHHu papmakoreHeTU4YHN gedrekTu

a) N'ed1-HepoctatbyHoCT (XR) — pasnpocTpaHeHue, naToreHesa, reHeTuKa,
KNMUHUYHM OOPMU, ANArHOCTUKA, NoBeAEHNE

6) AueTunTtpaHcdepasHa HegocTaTbyHOCT (AR)

B) NceBaoxonuHectepasHa HegocTaTbyHOCT (AR)

r) 3nokadvecteeHa xuneptepmus (AD)

2. lMonumopdunamm Ha YepHOAPOOHUTE LMTOXPOM-OKCUOA3M

Tema 7: OCHOBHM noaxoau 3a reHeTUYHa npodmnakTuka. FleHeTUYHHU
CKPUHUHIOBMU NporpamMmm - 4OpoAO0B CKPUHUHT NpU OpeMeHHU, HeoHaTaneH
CKpUHUHT. FeHeTU4YHO KOHCcynTUpaHe. lNpeHaTanHaTa AMarHOCTUKa.
MpodmnakTuka Ha HacneacTBeHUTe 3abonNsiBaHUA U NOAXOAM 3a FeHeTUYHA
npodunakTmka.

1. leHeTnyHO koHcynTupaHe ([K).
a) onpeaeneHue, BUAOBE, HYXXan Ha HaceneHueTo oT K, etann Ha lK:
€) UHAMKaumn 3a HacoyBaHe 3a [K
2. lNporpamn 3a 4OPOAOB MaCOB CKPUHMHI 3@ BPOAEHM aHOManmm
a) yntpasBykoB (Y3) CKPUHUHI 3a CTPYKTYPHWU OedekTn Ha nnoga (detanHa
Mopcdonorusa Ha nnoaa)
6) BuoxnmmyeH manymH cepymeH CKpUHWUHT (BXC) - CbLUHOCT, NoKa3aHus
- kbceH BXC BbB BTOpU TpumecTbp (15-19 r.c.) u paHeH BXC B nbpsu
TpumecTbp (11-14 r.c.)
3. lNporpama 3a HeoHaTaneH CKpUHUHT 3a BIMO
a) MacoB CKPUHUHT
6) ceneKkTMBEH CKPUHWUHT
4. lNpeHaTtanHa guarHoctuka (M4)
a) AKyLIEepCKM TEeXHWKM 3a npeHatanHa pguarHoctuka (M0): HemHBasmBHU
(Y30, ManumH cepyMeH CKpUHUHI, deTanHu KrneTkM oT ManvmHa KpbB); HBa3MBHU
(XopuoHbuoncus , AMHMoueHTe3a deTockonusa — KOpAOLEHTE3a)
6) MeTtogu 3a npeHaTanHa AMarHOCTMKA Ha HacneacTBeHun 3abonsiBaHus:
Xpomo3someH aHanus, FISH, BuoxmmunyeH (eHanmonornyeH) Hanua, JHK-aHanuns

Tema 8: NeHeTUYEH KOHTpPOS BBLPXY Mpouecute Ha KnetbyHa nponudepaums,
andepeHumauma m anonto3a. KaHueporeHesa u KaHUepOreHM - MexXxaHU3Mm 3a
akTuBupade. NpuuenHa Tepanva Npu pakoBu 3abonsiBaHuA.
1. MexaHn3mu 3a KOHTPOS Ha KIETbYHUS LMKBSI
2. KaHueporeHesa u kaHLeporeHu
a) Tymop cynpecopHu reHu
- , ABY-yAdapHa” xunoTesa Ha Knudson
- PetnHobnactoma, Tymop Ha Wilms
6) MNMpoTO-OHKOreH
- MEXaHU3MN Ha aKTUBaLMSA Ha NPOTO-OHKOreHNTe
- MPUMEpPU 3a OHKOTEHWN N TAXHATa pond 3a pakoBuTe 3abonsBaHuA
3. lNpuuenHa Tepanusa npu pakosu 3abonsiBaHns
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TE3UCU HA NMPAKTUYECKWUTE YNPAXHEHWUA

Tema 1: MeToau 3a reHeTUYHO U3cneaBaHe npun 4YoBekKka - reHeasiorn4eH,
MOINEeKynAaApHO-reHeTU4YeH. TunoBe Ha MOHOreHHO yHacneasBaHe.

1. CbLHOCT, BBL3MOXHOCTU W TMPUMIOXKEHNE Ha OCHOBHWUTE MeToan 3a
reHeTUYHO n3cneaBaHe.

a) MeHeanormyeH meTod - curHaTypa, usrpaxgaHe Ha poOOCMOBHO ObPBO,
aHanua

6) MonekynsapHo-reHeTu4yHn metoaun (OHK aHanes): nsonupaxe Ha [JHK; PCR

—peakums;

Ovpekten OHK aHanus; TexHukn 3a gnpekteH AHK ananus

2. TunoBe Ha MOHOTreHHO yHacreasaBaHe

a) ABTO30MHO-AOMUHAHTHO — CbLUHOCT U 0COBEHOCTU; PUCK 3a NOBTOPSEMOCT;
npumepu

6) ABTO30MHO PELIECMBHO - CbLUHOCT U OCOBEHOCTN; PUCK 3a NMOBTOPSEMOCT;
npumepu

B) X-CBbp3aHO (AOMMHAHTHO U PELECUBHO) - CbLLHOCT 1 0COBEHOCTU; PUCK 3a
NOBTOPSEMOCT; NpUMepKn

Tema 2: Xpomo3omHu abepauyun. LilutoreHeTtnuHn metoan. KnacroreHeH ecekr
Ha NneKkapcTBeHu cpeacTBa
1. BupgoBe XpomM0o30MHU abepauun (aBTO30MHM U TOHO30MHW)

a) bpownnn (aHeynnougmm) — MoOHO30MUM (MEXAHU3BM, LNTOFEHETUYHMN
BapuaHTu, npumepun); Tpu3oMum (MEXaHU3bM, LMUTOrEHETUYHM BapUaHTW,
npumepm)

6) CTpykTypHu — HebanaHcupaHu (geneuuu, Oynnuvkauuu, TpaHcnokauum,

nHBepcuun, npumepun); banaHcupaHu  (TpaHCNokauuw,  BKIYUTENHO

pobepTCOHOBU N MHBEPCUU, NPUMEPU U 3HAYEHME)

B) XpOMO3OMHMN MO3anKn (MEXaHU3BbM, ULMTOrEHETUYHN BapuaHTu, NpMMepn)
2. KnacTtoreHeH edekT Ha nekapcTBeHN CpeacTBa — CbLLHOCT, MPUMEpPMU.

Tema 3: BpoaeHn aHomanuu, pe3yntaT OT TepaTOreHHM Bb3OEeUCTBUS.
TepaTtoreHHU eheKTU Ha NeKapCTBEHUTE cpeacTBa - IpUMepu.
1. BpogeHn aHomanuun — gevHnLnS, 3HadeHne
2. BupoBe BpogeHU aHOManum (xapaktepucTuka, eTmonorus)
- Mandopmaums (npumepn)
- Nedopmauus (npumepn)
- Oucpynums (npumepn)
- MHOXecTBEHN aHOManNUUM — ANCMOPMUYHN KOMIMMEKCH, NpuMepun
3. TepaToreHes3a — TepaToreHHn eqoekTn Ha nekapcTBa u Apyrn akTopu.

Tema 4: BpopeHu rpewkm Ha obmsHata (BFO) — etnonorus, natoreHesa,
Knacucgukauusa, yHacrneassaHe, ne4dyeHue, npodunakruka, npumepu. MacoB un
cerneKkTuBeH CKpUHUHT 3a BI'O npn HoBopoaeHu geua




MEAWUMWHCKN YHUBEPCUTET- NJIEBEH Bepcus

N

N3meHeHune | O

YYEBHA TMPOIrPAMA

HK pasgen 8 Ctp.8 o1 11

NPUNOXEHUE 8.4

1. Onpepenenue, 3Ha4eHne, Knacudunkaums.
2. O6wwm ocobeHocTun Ha BIO.
a) YyecToTa M yHacneasisaHe
B) €TMONornsa n natoreHesa.
r) KNMHWYHa n3aBa — obLm ocobeHocTH
A1) AMarHocTuka — NocT- U NpeHaTarnHa;
€) neveHne, NPorHo3a n npodunakTuka.
3. MacoB CKpVMHMHI Ha HOBOPOAEHW - Uern, KpuTepun, nabopaTopHu
TecToBe, Npumepu
4. CenekTUBEH CKPUHWHI Ha HOBOPOAEHW - Ler, Kputepuu, nabopaTopHu
TecToBe, Npumepu
5. UnocTtpauna Ha cnydan ¢ BIO.

Tema 5: ®apmakoreHeTU4YHU paedektn — N6AP[, 3nokayecTtBeHa XuneprTepmMmus,
CYKUMHUINXONMHOBaA 4yBCcTBUTENHOCT, N-auetun TtpaHcdepasHa aKTUBHOCT,
aecduumnt Ha ankoxon- 7] angexva-gexuaporeHasara, aTUNUYHa
OyTupunxonuHectepasa.
1. dapmako-reHeTu4HN gedekTn, 6e3 apyrm HacneacTBeHn 6GonecTu:
a) ed-HepgocrtatbyHoCcT (XR) — pasnpocTpaHeHue, naTtoreHesa, reHeTuka,
KIMUHUYHU hOPMU, ANArHOCTHKA,
6) 3nokavecTtBeHa xuneptepmus (AR)
B) CykumHunxonuHosa 4yBcTBMTENHOCT (AR)
r) N-auetuntpaHcdepasHa HegoctaTbyHOCT (AR)
A) AeuumnT Ha ankoxon- n angexung-gexngporeHasa (AR)
e) atunuyHa ByTupunxonuHecTepasa
2. KnnHWYHKM NposaBn 1 nevyeHune

Tema 6: ®apmakoreHeTudHun pedektn (®rA). MonumopdnabM Ha
yepHoapoOHuTe uutoxpom P450 mMoHookcureHasu. Pl npm HacneacTBeHMU
3abonaBaHua. NMNopcpupnn (reHeTUYHN BapuaHTU U NPOABIIEHNE).
1. Untoxpom Paso MoHookcureHaseH pedpuumt (AR) — reHHu cemeinctea,
KMMHWYHO  3HAYMMKU  NONUMOPU3MMK,  NleKapCTBEHa  PE3UCTEHTHOCT,
HanemngyanHo gosnpaHe u onpegensiHe Ha nevyebHa gosa (npumepu)

2. ®apmakoreHeTn4yHu aedeKkTn nNpu nuua ¢ HacneacTBeHN 3abonsBaHus.
3. TMopthmpun (reHeTUYHM BapmnaHTn 1 NpPosiBNeHnE).
Tema 7: NepcoHanusupaHa wmeauumHa. [llpuHUMNM Ha Tepanua npu

OHKONnornyHm 3abonsBaHma - XMJl, pak Ha rbpaa M pak Ha 6sn A[poo.
FeHeTMYHO KOHCyNnTUpPaHe.

1. TMpuuenHa Tepanua Npy XpoHMYHa MUENOreHHa feBko3a

2. llpviuenHa Tepanus Npu pak Ha repgaTta

3. lMpuuenHa Tepanus npu pHak Ha 6an apob

4. [eHeTU4HO KOHCYNTUPaHEe NMpu OHKONOrMYHMUTE 3abonsaBaHns
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METOOUN 3A KOHTPOI:

TEKYLL KOHTPOI

Mo BpeMeé Ha 3UMHUA CeMeCTbp CTyAeHTUTEe rnolftydaBaT OUEHKU OT NpPakTU4YeCKuTe
3agayun no BpemMe Ha 3aHATUATA.

KPAEH KOHTPOI

N3nnTbT No mMeauuUMHCKa reHeTMka e NMUCMEH U ce CbCTou B pa3paboTBaHe Ha 2
BbNpoca OT W3NUTHUS KOHcnekT. CTyaeHTUTe uMMaT 2 vaca 3a npeacTaBsiHe Ha
NMUCMEHNTE BbMNPOCHU.

OdopMsiHETO Ha M3NMTHATa OLEHKa e KOMMIEeKCHa, BKMoyBalla oueHkata oT
NpakTUYEeCKNTE 3aHATUA U NMUCMEHUs OTroBop Mo Bpeme Ha manuta. OueHkaTa ce
3aKpbINSA A0 eAvHuLa U ce BNucea B ydebHaTa JOKYMEHTaLus.

CUCTEMA 3A HABUPAHE HA KPEOUTU

O6w 6pon kpeanTn: 4

CymapHaTa KpeanTHa oueHka ce doopmmpa OT:

1. KpeguTn oT NpUCbCTBME M y4acTMe Ha NPaKTUYECKN 3aHATUS

2. KpeouTtu oT npucbCTBUE HA NeKunn

3. KpeouTtu oT camocTodATennHa NOAroToBKa 3a NpakTUYeCcKn 3aHATUS
4. KpeouTtn oT camocTosiTeNnHa NOAroToBKa 3a ceMecTpuaneH u3nut

MACTO HA OUCUUNMIIMHATA B UANOCTHOTO OBYYEHUE IO
CNEUMANTIHOCTTA

MeguumHckaTa reHeTuka € OT 3aAbiDKUTENHUMTE AUCUMMIANHU N0 y4ebHus
nnaH Ha cneuuanHocT “MarucTbp -(hapmaueBT” 1 ce u3yvyasa B cegMun cemecTbp. T4
AaBa LUMpPOKa OCHOBa Ha CTyaeHTuTe 3a pa3bupaHe Ha HacneacTBeHaTa M BpoAeHa
NaTosiornsl, KakTo N Ha NeKkapCTBEHUTE CpeacTBa, MMaLLM MyTareHeH, KIaCTOreHeH,
TepaToreHeH n kaHueporeHeH epekt. Cb3aaBa y TSX YMEHUSA 3a aHanM3 U OLEeHKa Ha
WHOMKaAUMNTE 3a paHHa AguarHoctMka Wu npodunaktmka Ha  HacneacTBeHuTe
3abonaBaHna u dapmakoreHeTuyHMTe pgedektn. MeouumHckaTta reHeTuka e
CBbp3aHa C peauua AUCUUNINHK, BKIIOYEHM B ydyebHaTa nporpama Ha CTygeHTuTe.
Ta ce 6asvpa Ha nNo3HaHUA OT BuonoruaTa, uMTonorusaTa, GuoxmmusTa u gpyru.
bvoewmnte wMaructbp-thapmaueBtTm MoraT gda Cce BK4YaT KOMMETEHTHO B
HacoYBaHETO Ha HyXgaewute Cce nuua KbM TEHEeTUYHUTE KOHCynTaumm wu
cneunanusvpaHuTe reHeTudyHn nabopaTtopuu 3a nofiydaBaHe Ha cneuvanuavpaHa
reHeTM4YHa NOMOLLL.

OT cBoA cTpaHa € Heobxoguma KaTO OCHOBa 3a Mo-4obpoTo pas3dupaHe Ha
PasnMYHUTE KNUHUYHW OUCUMMAMHW, KaTo HacouBa Obaewmte hapmauedT Kbm
NPUNOXEHNe Ha reHeTUYHUA nogxon B pabotarta um ¢ nauneHTuTe.

OYAKBAHU PE3YJNTATU




N
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NPUNOXEHUE 8.4

OuakBa ce B pe3ynTaT OT CUCTEMATUYHUS KypC N0 MeauLMHCKa reHeTUKa CTyAeHTUTe
Aa un3rpagsat crabunHa ocHoBa, B MOMOL, MpU M3ydaBaHe Ha npodunupalimute
cneumanHn AUCUMNINHN.

M3MNUTEH KOHCMNEKT (2022/2023 r.)

1. Uen, npegmMeT wn 3agjaum Ha wMeguuuHckata reHetuka. OCHOBHWM rpynu
HacrneacTBeHu 3abonsBaHus — oblia xapaktepuctuka u yectoTta. Meaumko-
coumanHo 3HayeHue.

2. HacneaoctBeHu cTpykTypu. OpraHuMsaumsa Ha 4YOBELLKUS reHOM. AppeHa wm

mMuToxoHapmanHa OHK.

HacneacteeHa nHpopmaums. CTpykTypa n yHKUNA Ha reHa.

4. Bugose myTauuu. 3HayeHMe Ha MYTaAUMOHHUSA Mpouec 3a Bb3HUKBAHE Ha
naTonornsa npu Yyoseka. JlekapcTBeHUTE CpeacTBa KaTto MyTareHu

5. Xpomo3omMHa opraHusauus Ha HacneacTBeHus wmartepuan. KapuoTtun Ha
4yoBeka. XpoMO30MHM abepauum.

6. UuTtoreHeTnyHn metoaun. KnactoreHeH epekT Ha nekapcTBeHUTE cpeacTBaa.

7. MeToau 3a reHeTMYeH aHanua npu YoBeKa — reHeanornyeH M MoOMeKyssipHO-

w

reHeTUYeH.

8. 3aKOHOMEpPHOCTM Ha aBTO30MHO-JOMWHAHTHUS TWUN Ha YyHacnegsiBaHe.
Mpumepw.

9. 3aKOHOMEpPHOCTM Ha aBTO30OMHO-PeLecUBHUA TUM Ha YyHacnegsiBaHe.
Mpumepw.

10.3aKkOHOMEPHOCTM Ha X-CBbP3aHOTO yHacrneasisaHe. NMpumepwn.

11.MeHeTnYeH KOHTPOS&T BBLPXY MpouecuTe Ha KreTbyHa nponudepauus,
andepeHumaums n anonTtosa.

12. OHKOreHn — HopmMarHu (OyHKLUUN 1 MeXaHU3MK 3a aKkTuBaums. 3HadYeHne 3a
KaHueporeHesarTa, npuMmepu.

13.TymMOp CynpecopHu reHn — HopManHu OYHKLUMN U MEXaHU3MN 3a aKTMBaLMS.
3HayeHne 3a pamunHuTe PopMn Ha pak.

14. Ancmopdonorna. BpooeHu aHomanun - BUgoBe, eTUOoNorus, npuMmepu.

15. TepaToreHesa — TepaToreHu, TepaTtoreHHN epeKkTu.

16.JlekapcTBeHNTE CpeaCcTBa, KAaTO TepaTOreHn — MexaHM3bM, NPUMepN.

17.BpogeHn rpewkn Ha obmsaHata (BMO) — etmnonorus, yHacnegsasaHe,
nartoreHesa

18.BpoaeHn rpewkn Ha obmsHata (BIO) — npuHUunu Ha nedveHue. Jlekapctea
cuvpaum.

19.MacoB 1 cenekTneeH CKpuHUHI 3a BI'O npu HoBopoaeHu geua.
20.MepcoHanunanpaHa w©n npeumsnpaHa MeauumHa. dapmakoreHeTuka Wu
drapmMakoreHoMuka.
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21.PapmakoreHeTU4HM pedektn — oblwa xapakrtepuctuka, Knacudukaums,
npumepn. OCHOBHU NATOreHETUYHN MEXaHM3MM Ha aOHOPMHUTE peakLnn.
22.MOHOreHHu dapmMako-reHeTUYHU nedektun - rIOK030-6-hochaTt
aexugporeHasHa HeJoCTaTbYyHOCT, 3flokayecTBeHa Xxuneprepmus, aeduumt
Ha ankoxor- n angexva-gexungporeHasara.
23.MoHOreHHu drapmMaKko-reHeTUYHN nedektun - CYKLMHWUITXONNMHOBA
4YyBCTBUTESHOCT, N-auetTun  TpaHcdepasHa  aKTMBHOCT,  aTunnyHa
OyTupunxonuHecTepasa.

24 .['eHeTn4yeH nonmmopdnabm Ha umtoxpom P450 moHookcureHasute (CYP2C,
CYP2D6, CYP3A4) n nekapctBeH MeTabonuabm.

25.TlepcoHanuanpanHa mMeaumumHa. [MpyHUMNM Ha Tepanus Npu  OHKOMOMMYHM
3abonsBaHus.

26.lMpyuenHa Tepanust NPU  OHKOSIOTMYHM  3abonsaBaHWs-  NPUHUMNKM 1
npunoXeHne nNpu pak Ha repgarta, 6.4po0b, KONMoOHa U XPOHWYHA MWENOreHHa
neBKkemus.

27.0OCHOBHM NOAXOAM 3a reHeTMYHa npodunakTuka. eHeTUYHU CKPUHMHIOBU
nporpamu npy 6GpemMeHHN XeHWN.

28.MefuKo- reHeTuYHa KOHCyNnTauusa — opraHmsaums, 3agaymn, MHaukaumm, etanm.

29.TpeHaTanHaTa gnarHocTnka — MHAMKaLMm, Nogxoanm n meToau.
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