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Ilo yueden niian ua MY - IlaeBeH - 3a0bJDKUTEIHA

YueOen cemectnp: VIl cemectsp

Xopapuym: 45 ax. 4. - 24 ak. yaca Jiekuuu, 21 ak. yaca ynpaxHeHUs

MaxkcumaJjied opoii kpeautu: 3.0

IIpenoxaBarenn:

[Ipod. n-p Karsa KoBauesa, nm,; Pextopar 1, ct. 140, ci.t. 064 884 169
Hou. 1-p Mapus Cumeonosa, 1M ; Pekropar 1, cr. 107, ci.t. 064 884 184
Acuctent a-p 3opuuna KamOyposa; Pextopart 1 cT. 144, Ten. 064 884 274
Acucrent n-p CnaBena Hukonosa; Pextopar 1 ct. 144, Ten. 064 884 274

HEJ U 3AJAYN HA OBYYEHUETO

OOydeHueTo mo MEIUIIMHCKA TeHETHKa MMa 3a LEeN CTYIEHTHTE MarucTbp-(papMareBTu
Ja TOJIydaT OCHOBHM 3HaHMs B oO0JacTTa Ha ChBPEMEHHAaTa MEIUIIMHCKAa TEHETHKa.
OO6yuenuero TpsOBa Ja OCUTYPH 3HAHUS 32 Hal-BaXXHUTE TEHETUYHU METOJM 32 TMAarHOCTUKA
Ha HacleACTBeHH OoJecTH, (hapMakOreHEeTHYHU ACPEKTH U BPOJICHHM AHOMAIHH, KaKTO U
3HaHMA 3@ JICYEHUETO, IpULENIHATa Tepanusi W OCHOBHHUTE MOJXOAM 3a TIEHETHYHA
npodunaktuka. BaxkHa mpakTHdecka 3ajaya €, MarucTbp-(apmareBTHTE Ja C€ BKIIOYAT
KOMIIETEHTHO B HACOYBAHETO HAa HYXJACLIUTE C€ JHUIa KbM I'€HETUYHUTE KOHCYITalUU U
CHelHaTu3upaHuTe TeHETHYHHU J1a0OpaTOPUU 3a TMOJy4yaBaHE Ha ClelUalu3upaHa FeHeTHYHA
ITOMOIII.

Y4eOHOTO chabpKaHHE € 000COOEHO B CIIEAHUTE OCHOBHHU pa3zzaenu: ChIIHOCT, 3HAUCHHUE
U acleKTH B Pa3BUTUETO HAa MEIMILIMHCKaTa reHetuka; Knacudukanus Ha HacieAcTBEHaTa U
BpoJieHa marosiorus; OpraHusanys Ha YOBEWIKMS I'€HOM M pojsATa Ha MyTalUUTE KaTo
€THOJIOTHS Ha HaceAcTBeHuTe 6onectr u n3tounuk Ha JJHK-nomumopduszsmu; JlekapcTBaTta
Karo MyTareHu.; OCHOBHM METOAM 3a T'€HETHUYEH aHaJM3: I'EHEaJOTM4eH, LIUTOICHETUYEH U
MOJIEKYJISIpHO-T€HeTHYeH; TumoBe MOHOreHHO yHaciensBane — AJl, AP, X-cBbp3aHo;
Bponenu rpemku Ha oOMsHaTa; XpOMO30OMHHM abepalid M KJIACTOTeHHU e(QeKTH Ha
JIEKApCTBEHUTE cpeAcTBa. KaHIeporeHesa M KaHLEPOI€HHW, BKIIOYBAIM M JIEKapCTBa;
['eHeTHueH KOHTPOJ Ha NpOIECUTe Ha KJIEeTh4YHa Mpoiudepanus, IudepeHuranus u
ananrto3a. Jlucmopdosnorus u BpoJieHu aHOMaluu; TepaToreHe3a U TepaTOreHHU e(eKTH Ha
nekapcTBa M Apyru ¢aktopu. dapMakoreHeTMka M (apmMarorecHoMMKa B CBETJIIMHaTa Ha
nepcoHanu3upanara MeaunuHa. PapmaxkoreHeTMuHu Jaedektu. Ilomxoam 3a reHeTnyHa
npopUIaKTUKA: TEHETWYHH CKPUHUHTOBH MPOTpaMu, MEAMKO-TEHETHYHO KOHCYITHpAHE,
MpeHaTajgHa JUarHOCTHKa.

®OPMU HA OBYYEHHE:
e Jlekuuu ¥ NIpPaKTUYECKH YIPAKHEHUS

METOJAHN HA OBYYEHMUE:
® JIEKIIMOHHO U3JI0KEHUE

® JEMOHCTpaLus

e camocTosiTeNnHa paboTa
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KOHTPOJI 1 OLIEHKA HA 3HAHUSATA:
e KpaiiHo oueHsIBaHE Upe3 MUCMEH H3IHUT U ChOeceBaHe.

PA3SIIPEJJEJIEHUE HA YYEBHUSA MATEPHUAJIL

TEMATHUYEH IIJIAH HA JIEKHUUTE 110 MEJUIIUHCKA 'EHETUKA
npe3 yueOHnara 2021/2022 r.

Ne Temu Yacose

1. | Len, mpeamer u 3aauu Ha MeAMLMHCKaTa reHeTuka. Kiacudukanys Ha HaciaeICTBEHUTE
3a0o0yiiBaHMsI — OCHOBHU TpYIM, Ye€CTOTa M XapakrepucTtuka. OCHOBHM METOIU 3a 3
TeHETUYHO U3CIIe/BaHE — POJIOCIOBEH aHAJIN3, MOJIEKYJSIPHO-TEHETUYHU U IPYTH

2. | Opranusanys Ha YOBELIKUS I'€HOM Ha KJIETBUHO M MOJEKYIApHO HUBO. CTpyKTypa Ha 3
rerute. Bunose rennu myrauuu u JIHK nonumopgusmu. JlekapcTBaTta kKaTo MyTareHu.

3. | Hucmopdonorus. Bpoxgenn aHomanuu - BHJIOBE, €THOJIOTHS, puMepu. Teparorenesa — 3
TEPaTOreHU, TEPATOreHHHU e(PEeKTH Ha JEeKapCTBEHUTE CPEICTRA.

4. | Bponenu rpemku Ha oOmsiHaTta (BI'O) — eTnosorus, yHacneasBaHe, HaTOreHesa, JIe4eHue. 3
HacnencTBenu eH3uMonaTuy — OMOJIOTHYHA OCHOBA Ha (PapMaKOTCHETUYHUTE NEPEKTH.

5. | Ilepconanu3upana u npeuusupaHa menuuuHa. dapmakoreHeTHka U (papMaKkoreHOMHKA. 3
dapmakoreHeTHYHHU AedeKTH — o011a XapaKTepucTHKa, Kiacuukanus, IpuMepH.

6. | Monorennun ¢apmakoreHetnyHu gaepextd. Ilonumopdusmmu Ha uepHOAPOOHMTE
LUTOXPOM-OKCH/Ia3u M €(QEeKTH BbpPXY HHIAUBUAYAIHHUS OTIOBOpP INpU JIEYEHHE C 3
MEANKAMEHTH.

7. | OCHOBHHU NOAXOAM 3a F€HETHUYHA MPOQWIAKTUKA. ['€eHeTUYHU CKPHUHMHIOBU IIPOrpamH -
JIOPOJIOB CKPUHMHT TpU OpEMEHHHU, HEOHATaJeH CKPUHHUHT. | €HEeTHYHO KOHCYATHpAaHE. 3
IIpeHarasiHaTa AMAarHOCTHKA.

8. | 'eHeTHueH KOHTPON BBbPXY MPOLIECUTE HA KIEThUHA Nponudepanus, AupepeHnuanus 1
anonro3a. KaHueporeHesa M KaHIIEpOT€HHM - MEXaHU3MU 3a akTuBHupaHe. llpunenna 3
Tepanus NPy PaKoBU 3a00JSIBAHHUS.
ob10 24

TEMATHYEH IIVIAH HA YIIPAYKHEHUSATA 110 MEJJUIIMHCKA 'EHETHKA
npe3 yueOnara 2020/2021 r.

Ne Temn Yacose

1. | MeTogum 3a TEHETHMYHO MW3CIIEBAHE IIPU YOBEKA - TIEHEAJIOIMY€H, MOJIEKYJISPHO- 3
reHeTuyeH. TunoBe Ha MOHOT€HHO YHACJIE/IIBaHe.

2| Xpomozomuu abepauuu. Llurorenernunn meroau. Kinacrorenen eexr Ha JieKapCTBEHUTE 3
CpeJCTBa.
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Bponenu anomanuu, pe3ynrar OT TepaTOreHHH Bb3AeHcTBUs. TeparoreHHu edeKkTH Ha

3

JIEKAPCTBEHUTE CPEJCTBA - IPUMEPHU.
Bponenn rtpemku Ha oOmsnHara (BI'O) — erwomorusi, maroreHesa, KiacHpUKaIus,
yHacjeasBaHe, JeueHne, NpopuIakTuKa, MpuMepu. MacoB U CEJIEKTUBEH CKPUHHUHT 32 3
BI'O npu HOBOpOIEHM fe1a
DapMaKOreHETUYHU nehexTu - red/l, 3JI0KQYECTBEHA XUIMEPTEPMHUS,
CYKIMHWIXOJMHOBA YYBCTBUTENHOCT, N-ametun TpaHcdepazHa aKTUBHOCT, JEPHUIUT Ha 3
AJIKOXOJI- M aJICXUA-IEeXUIpOreHas3ara, aTHnu4Ha OyTHPUIIXOJIMHeCcTepasa.
®apmakorenetnynu nedpexta (OI'J]). ITlomumophuzbM Ha YepHOAPOOHUTE IUTOXPOM
P450 monookcurenasu. ®@I'J] npu HacnenctBeHu 3adossiBaHus. [lopdupuu (reHeTnyHu 3
BapHaHTU U IPOSIBICHUE).
[Tepconanuzupana MeaumuHa. [IpuHIMNM Ha Tepanus MPU OHKOJIOTUYHU 3a00JsIBaHUS - 3
XMUJI, pak Ha rppJia ¥ pak Ha Osu1 Apo0. ['eHeTHYHO KOHCYITHPAHE.

opH10 21

TE3UCHU HA JIEKIHUUTE

Tema 1: Iles, mpeaMeT M 3aJlauu Ha MeIMUIMHCKAaTa reHertuxka. Kiacudukauus nHa
HacCJIeACTBeHUTEe 3a00/1IBAHMSI — OCHOBHH TIpPYyNHM, 4YeCTOTa H XapaKTepUCTHKA.
OCHOBHHM MeTOIM 32 TeHEeTHYHO H3CJeBaHEe — POAOCJOBEH AHAJIN3, MOJIEKYJISIPHO-
TeHeTHYHH U APYIH:

1. Ien, mpeaMeT u 3a7a4 Ha METUIIMHCKATA TEHETHUKA.

2. Menuko-colManaHo 3Ha4eHHe Ha BPOJIeHAaTa U HACle[CTBeHA MaTOIOTHS.

3. Knacudukamus Ha HaACICICTBEHUTE 3a00JIBaHHWS B 3aBUCUMOCT OT BHJA Ha
MyTallUUTE KOUTO TH OOYCIaBsT, OOIIM XapaKTepHH OCOOEHOCTH, pa3MpOCTpaHEHHE,
MIpUMEpPH.

4. Meroau 3a TEHETMYHO H3CIEABAHE NP MOHOTCHHU HApyIICHHS U JeDEeKTH -
POOCIIOBEH aHAJIU3, MOJEKYISIPHO-TEHETUYHU METOU U JPYTH:

Tema 2: OpraHu3anusi HA YOBEIIKHSI T€HOM Ha KJIETBYHO M MOJIEKYJISPHO HHUBO.
Crpykrypa Ha renure. Bunose rennn myranun u JHK nonmmopdusmu. Jlekapcreara
KATO MyYTareHH.
I. Opranusanyst Ha YOBELIKHS FEHOM.
1. Opranuzanus Ha Mukpockorcko HuBo. [lakerupane na JIHK B sapoTo.
2. Opranuzanus Ha MOJIEKYJIHO HUBO — BuioBe JIHK-nocnenoBatenHocTH.
a) Yuukanuu (enuanunn) JJHK-nocnenoBarennoctu (koaupariy 1 HEKOAUpAIn )
6) [Toropenu JIHK-mocnenoBaTeTHOCTH — HE c€ TPaHCKpUOUpaT
3. CrpykTypa Ha TEeHUTE
II. BunoBe reneTnyHu JeQEeKTH B 3aBUCUMOCT OT:
a) 3HAYEHHWETOo 3a QYHKIUATA: HEYTPATHU U 00JIECTHU MyTaI1H.
0) B KaKkBH KJIETKU Bb3HMKBAT: FTEPMUHATUBHU U COMAaTHYHU MYTaLlUH.
B) KaK Ce MpeaBar: CTaOWIHU U HECTAOWIIHU (JMHAMUYHH ) MYTaIlHH.
r)/IHK-HaxoakaTa: €IMHUYHM HYKJICOTUIHHM 3aMEHH; JeJeLUn/UHCEePIMH/UHBEPCUH;
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dbperdMmudT MyTauu.

1) ['eneTnunmn noimMophu3Mu — OTNpeieNieHUe, ChITHOCT U MPHJIOKEHHE B JUArHOCTUKATA
Ha 3a00JIBaHUATA..
III. JIexapcTBaTa KaTO MyTarcHHu.

Tema 3: lucmopgosiorusi. Bpoaenn anomMaauu - BUJI0Be, €THOJIOT S, IPUMEPH.
TepaTrorene3a — TepaTroreHu, TepaToreHHN eeKTH Ha JIEKAPCTBEHUTE CPeICTBA.

1. OCHOBHH ITOHSTHUSA
a) BpOJIcHA aHOMAJIHs
0) BUJIOBE BPOJICHU aHOMAJIUU — XapaKTEPUCTHKA, €TUOJIOTUS, TPUMEPH:
Enuanyan anoManuu - Masipopmanus, AehopMarius, THCPYIIus,
MHOXeCTBEH! aHOMAJTMHH — JUCMOP(PUIHN KOMIUICKCH

2. TepaTtoreHesa — TepaTOrCeHHU €(PEKTH Ha JIEKAPCTBA U IPYTH (HaKTOPH.

Tema 4: Bpoaenu rpemxkn Ha oOmsinata (BI'O) — ermosorms, yHaciaeasiBae,
narorese3a, JiedeHue. HacieacTBeHH eH3uMonaTum — OHOJIOTHYHA OCHOBA Ha
(apmakoreneTnyHHuTE Je(PEeKTH.
1. Onpenenenue, 3HaueHue, kaacudukanus.
2. OO6mwm ocobenoctu Ha BI'O.
d) eTHOJIOTHS -BUJIOBE FCHHH MYTAIMU; YHACIICIIBAHE
0) maToreHeTHYHN MEXaHN3MHU-CH3UMHHU OJIOKOBE M 3HAYCHHETO UM 3a (peHorumna
B) BI'O u (hapmakoreneTnuHu 1e(eKT - eTHO-NaTOreHETUYHN BPb3KH U 3HAUCHUE
T') AMarHOCTHKA — ITOCT- ¥ ITPEHATAIIHA;
1) MPOTHO3a M MPpOQHIaKTHKA.
3. Wmroctpanms Ha ciydan.

Tema S: [lepconasm3dupana u npeuu3Mpada MmeauuuHa. @apmMakoreHeTuKa U
(papmakorenomuka. PapMaKkoreHeTHYHHU Ae(PeKTH — 001 XaPAKTePHCTHKA,
KJIacupuKanus, npuMepH.

1. Tlepconanu3upaHna u npenu3upaHa MEIUIMHA — OCHOBHU MOHSATHUS

2. dapmakoreHeTHka 1 (hapMakoreHOMHKa

3. dapmakoreHeTH4HH Je(DeKTH - 00IIa XapaKTePUCTUKA, KITaCH(DUKAIHS, TPUMEPH

Tema 6: Monorennu papmakoreneruunu gedexru. [llonumoppusmu Ha yepHoapoOHUTE
LUTOXPOM-OKCHAA3U U e(PeKTH BbPXY HHAUBHIYAJTHUA OTTOBOP NPH JIEYEHHE ¢
MeIMKAMEHTH.

1. MonoreHnnu gpapMakoreHeTUYHH 1eheKTH

a) [6d]/[-nenocrarpunocT (XR) — pasnpocTpaHeHue, maToreHe3a, TeHeTHKa, KITMHUYHA
(dhopMu, TMarHOCTHKA, TIOBEJICHUE

0) Aueruntpancdepazna HemocTaTbuHOCT (AR)

B) [lceBnoxonuuecrepazna HegocTaTbuHOCT (AR)

r) 3nokadectseHa xuneprepmus (AD)

2. Tlomumopdu3mMu Ha YepHOAPOOHUTE ITUTOXPOM-OKCHIA3U
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Tema 7: OCHOBHM MOAXO0/M 32 TeHETUYHA NPOPUIAKTUKA. e HeTHYHN CKPUHHUHIOBH
NPOrpaMu - J0POJA0B CKPUHUHT NPH OPpeMeHHH, HEOHATAJIeH CKPUHUHT. [ eHeTHYHO
KoHcyJaTupane. [Ipenarannara gruarnocruka. llpopunakruka Ha HacjeACTBEHUTE
3a00/1IBAaHMS U MOJXO0/M 32 TeHeTUYHA NPOPUIAKTUKA.

1. T'enernuno koucynrupaune (I'K).
a) olpejielieHne, BUI0BE, HYX11 Ha HaceneHueTo ot 'K, eranu Ha ['K:
€) uHAnKaluu 3a HacouBane 3a 'K
2. IIporpamu 3a JOPOJOB MacoOB CKPUHHUHT 3a BPOJECHU aHOMAaJIUHU
a) ynarpasBykoB (Y3) CKpHMHHUHT 3a CTPYKTypHH nedektu Ha mmiona (deramnHa
MOpQOJIOTHS Ha TUIOA)
0) buoxumuuen maitunn cepymeH ckpuHuHI (bXC) - cbiHOCT, OKa3aHusA
- kbeeH bXC BbB BTOpH TpuMecTsp (15-19 r.c.) u panen bBXC B nbpBu Tpumectsp (11-14
r.c.)
3. IIporpama 3a HeoHaTaneH cKpuHUHT 3a BI'O
a) MacoB CKpUHHUHT
0) CeNeKTUBEH CKPUHUHT
4. Ilpenaranna nuartoctuka (I1J1)

a) Axymepcku TexHUKH 3a mpeHatanHa guarHoctuka (I1J]): HewnBaszuBuu (Y3/],
Maituun cepymeH CckpuHuHI, PeranHu KIeTKH OT MaluuHa KpbB); VIHBa3UBHU
(Xopuon6buorncus , AMHHOIIEHTe3a DETOCKONHS — KOPIOIICHTE3a)

0) Metoau 3a mpeHaTaliHa TMAarHOCTUKA HA HACJIEICTBEHU 3a00JsIBaHuUsS: XpPOMO30MEH
ananu3, FISH, buoxumuyen (en3umonorudex) Hanus, JJHK-ananmm3

Tema 8: T'eHeTH4eH KOHTPOJ BBPXY MNpoLeCHTe HAa KJeTbYHA MNpoJudepanus,
audepenuuanuss u anonrto3a. KaHueporene3a W KaHIepOreHH - MeXaHHU3MH 3a
akTuBupaue. [IpunesHa Tepanusi npu paxkoBH 3a00/IIBaHUS.
1. MexaHn3Mu 3a KOHTPOJI Ha KJIETHYHUS IUKBI
2. Kanueporenesa u KaHLIEpOT'€HU
a) Tymop cympecopHuu renu
- ,, IBy-yaapHa” xumore3a Ha Knudson
- Petuno6nacroma, Tymop va Wilms
0) [IpoTo-onkoreHu
- MEXaHU3MH Ha aKTUBAIHS HA MIPOTO-OHKOTCHHUTE
- IPUMEPHU 32 OHKOTEHU U TSIXHATa POJIs 32 PaKOBUTE 3a00JISIBAHUS
3. TlpunenHa Tepanus Ipu pakoBH 3a00JIIBaHUS

TE3UCHU HA ITIPAKTUYECKUTE YIIPAYKHEHUSA

Tema 1: MeToam 3a reHeTHYHO U3CJIeIBaHe MPH YOBEKA - FTeHeAJOrn4eH, MOJIEKYJISIPHO-
reHeru4eH. THUIOBe HA MOHOTEHHO YHACJIeASIBaHe.

1. CpuiHOCT, BB3MOXKHOCTH M MPHIOKEHHWE HAa OCHOBHHUTE METOJM 32 T'€HETUYHO
W3CIIE/IBAHE.

a) ['eHeanoruyueH MeTo - CUTHATypa, U3rpakJaHe Ha POJIOCIOBHO AbPBO, aHAIH3

0) Monexynsapuo-renernunn Meroau ([AHK ananes): mzomupane ma IHK; PCR —
peakuus;




DOPMVJISIP Hnpexc: o 04.01.01-02
Uz nanwme: 11
%’%W,&’i Jara: 27.06.2016 r.
YUYEBHA ITPOI'PAMA
= Crpanuna 7 ot 11

Hupekten JIHK ananus; Texnuku 3a nupekren JIHK ananus

2. TurnoBe Ha MOHOTEHHO yHAcCJIe/IIBaHE

a) ABTO30MHO-JOMHHAHTHO — CBIIHOCT U OCOOCHOCTH;, PHUCK 3a IOBTOPSEMOCT;
npuMepu

0) ABTO30MHO PEIIECHBHO - CHIIIHOCT U OCOOEHOCTH; PUCK 32 ITOBTOPSIEMOCT; IPUMEPH

B) X-CBBp3aHO (AOMHUHAHTHO M PELECUBHO) - CBIIHOCT M OCOOEHOCTH; PUCK 3a
MTOBTOPSIEMOCT; IPUMEPHU

Tema 2: Xpomozomuu adepanuu. Llutorenernunu meroau. Kiacrorenen edexrt Ha
JIEKApPCTBEHH CPeCcTBA
1. BunoBe XxpomMo30MHHU abepannu (aBTO30MHH U TOHO30MHH )
a) bpoitnu (aneymiounun) — MoHO3oMUM (MEXaHM3BM, IUTOTCHETHYHU BapUAHTH,
npumepn); Tpuzomun (MEXaHU3bM, IUTOTEHETUYHN BapUAHTU, IPUMEPH )
0) Ctpykrypuu — Hebanancupanu (nenenun, TyITuKaluy, TPAaHCIOKAIIMHA, HHBEPCHH,
npumepu); banancupanu (TpaHCIIOKalMy, BKIFOUYUTEIHO POOSPTCOHOBU U MHBEPCHUH,
IIpUMEPH U 3HAUYEHUE)
B) XpOMO30MHHU MO3aiiku (MEXaHU3bM, [IUTOTCHETUYHU BapUaHTH, IPUMEPH)
2. KnacroreneH e(ekT Ha JIEKapCTBEHU CPEACTBA — CHIIHOCT, IIPUMEPH.

Tema 3: BpoaeHu anHomaaum, pe3yaTaT OT TepaTOreHHU Bb3jeiicTBUA. TepaToreHHH
e()eKTH Ha JIEKAPCTBEHHUTE CPEACTBA - IPHMEPH.
1. Bpozaenu anomanmu — aeUHUIHS, 3HAYCHUE
2. Bunose BpoieHH aHOMAJINU (XapaKTEPUCTHKA, €THOIOTHs)
- Mandopmanus (mpumepn)
- Hedopmarnus (mpumepn)
- Qucpynuus (npumepn)
- MHOXeCTBEH! aHOMAJIMHMU — JTUCMOP()UYHHN KOMILIEKCH, TPUMEPH
3. TeparoreHe3a — TepaToreHHH €(heKTH Ha JIeKapCcTBa U IPYrd pakTopu.

Tema 4: Bpoaenn rpemkn Ha oOmsinata (BI'O) — ermoJsiorusi, mnaroresesa,
KiIacu(pukanus, yHacjleassBaHe, JiedeHHe, MNPOPHUIAKTHKA, npuMepu. MacoB u
ceJIeKTHBEH CKpUMHMHT 32 BI'O nipu HoBOpoaeHu aena
1. Ompenenenue, 3HaueHUE, KIIaCU(DUKAIIHS.
2. OO6mwm ocobenoctn Ha BI'O.
a) 4yecToTa M yHacje/sBaHe
B) €THOJIOTHS U NTaTOTe€HE3a.
T') KIIMHUYHA U351Ba — 001U 0COOEHOCTH
1) TUarHOCTHKA — [TOCT- ¥ MPEHaTaJIHa;
€) JeYeHue, MPorHo3a U NpoQuIaKTHKa.

3. MacoB CKpUHUHT Ha HOBOPOJCHH - IIeJ, KpUTEpHH, JTaOOpaTOPHU TECTOBE,
npuMepu

4. CeneKTUBEH CKPUHUHT Ha HOBOPOJICHU - IIeJI, KPUTCPHH, JTAOOpAaTOPHU TECTOBE,
npuMepu

5. Wmoctpanus Ha cnydau ¢ BI'O.

Tema 5: ®dapmaxorenHernuHu aepektu — I[6D]], 3/0KavecTBeHA XHIEPTEPMMUS,
CYKIMHUJIXOJUHOBA YYBCTBUTEJIHOCT, N-amerus TpaHcdepasHa aKTUBHOCT, Je(UIIUT
HA aJIKOXO0JI- M aJieXH/1-1eXH/IPoreHa3aTa, aTinu4Ha OyTMpPUJIXoJIMHecTepasa.
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1. ®apmako-renetnunu aedekTH, 63 APyryu HACICACTBEHU OOJIECTH:

a) ['6d[[-nenocrarpunoct (XR) — pasnpocTpaHeHHe, IMaTOreHe3a, TIEeHETHKa,
KJIMHUYHU (HOPMHU, JTHATHOCTHKA,

0) 3iokayectBeHa xuneprepmus (AR)

B) CYKIIMHUJIXOJIMHOBA YyBCTBUTEIHOCT (AR)

r) N-aneruntpancdepazna HegoctarbuHoct (AR)

1) neuIuT Ha aJIKOXOJI- U alaexua-aexuaporeHasa (AR)

€) aTUIUYHA OyTUPHIXOJIMHECTepa3a
2. KIMHUYHY TPOSIBU U JICYEHUE

Tema 6: ®apmakoreHeruunu aedextu (P®I'l). HoaummopdpusbM Ha 4YepHOAPOOHHMTE
uutoxpoMm P450 monookcurenasu. ®I'/l npu HacaencrBenu 3a0onsaBanus. [loppupun
(reHEeTHYHM BAPMAHTH M NMPOsIBJIEHHE).

1. [uroxpom Psso mMonookcurenaszeH aeuuut (AR) — reHHM ceMmeicTBa, KIMHUYHO
3HaYMMHU MOJIMMOP(U3MH, JIEKapCTBEHA PE3UCTEHTHOCT, MHAMBUAYaIHO J03UpaHe U
olpezessiHe Ha JieueOHa /1032 (IpUMepH )
dapmakoreHeTUYHHU Ae()EKTU IPH JIMLa ¢ HACIEeICTBEHH 3200 IIBaHMSL.

3. Topdupun (reHeTHYHN BapUAHTH U TPOSIBICHUE).

N

Tema 7: Ilepconanm3upana meauuuHa. [I[pyHOMnmM Ha Tepanusi NP OHKOJOTHYHM
3abousiBanus - XMJI, pak Ha rppaa u pak Ha 05171 Apo0. ['eHeTHYHO KOHCY/ITHPAaHe.

1. Ilpuuenna Tepanus npu XpoHUYHA MUEJIOTE€HHA JIEBKO3a

2. llpunenna Tepanus MpH pak Ha I'bplaTa

3. [Ilpuuenna tepanus npu pHaK Ha 6571 1pob

4. T'eHeTM4YHO KOHCYJITHpAHE NMPU OHKOJOTUYHUTE 3a00JIIBaHUS

METOAM 3A KOHTPOJI:
TEKYII KOHTPO.I

IIo BpEMC Ha 3UMHUA CEMCCTHP CTYACHTUTE IMOJIydaBaT OLCHKHU OT MPAKTUYCCKUTE 3a1a4u I10
BpPEMC Ha 3aHATUATA.

KPAEH KOHTPOJI

M3nuThT Mo MEAUITMHCKA TEHETHKA € TMCMEH U C€ ChCTOM B pa3paboTBaHE Ha 2 BBIIpOca OT
M3NUTHUS KOHCIIEKT. CTyIeHTUTE UMAT 2 Yaca 3a NPeCTaBIHE Ha MMCMEHUTE BBIIPOCH.
OdopmsiHeTO Ha M3MKUTHATA OIIEHKA € KOMIUJICKCHA, BKJIIOUBAIA OIEHKAaTa OT MPAKTUUECKHUTE
3aHATHUS U IUCMEHMS OTTOBOP IO BpeMe Ha u3nuta. OleHKaTa ce 3aKpbIfis 10 €IUHUIIA U Ce
BIHCBA B yueOHATA JOKYMEHTAITHSI.

CUCTEMA 3A HABUPAHE HA KPEJIUTHU
O6m1 Opoit kpenutu: 4
CymapHara KpeIuTHa OlleHKa ce popMupa oT:
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1. KpenuTtu oT npuchCTBUE U y9aCTUE HA MMPAKTHUCCKH 3aHATUS

2. Kpeautu oT NpuCHCTBHE HA JICKITHH

3. Kpenutu ot camocTosiTesTHa TOATOTOBKA 32 MPAKTHYECKH 3aHITHS
4. Kpeautu OoT caMOCTOATEIIHA MMOATOTOBKA 32 CEMECTPUATICH U3IHUT

MACTO HA UCHUIVIMHATA B LOAJOCTHOTO OBYYEHHUE 11O
CIIEONUAJIHOCTTA

MenunuHckara reHeTHKa € OT 3aJbJDKUTEIHUTE JUCLUILIMHA 1O y4yeOHUS IUIaH Ha
crnenuanHocT “Maructbp -hapmaneBT” W ce M3y4aBa B CEAMH CEMeCTbp. T JaBa HIMpOKa
OCHOBA Ha CTyJEHTHTE 3a pa3OupaHe Ha HacJeACTBEHAaTa U BPOJEHA MaTOJOIHs, KAKTO U Ha
JIEKAPCTBEHUTE CPEICTBA, UMAIM MYTarcHeH, KJIACTOT€HEH, TEPAaTOreHEH M KaHLEPOIE€HEH
edexT. Cb3/1aBa y TAX YMEHMS 3a aHAINU3 U OLICHKAa Ha MHAMKALMUTE 3a paHHA JUarHOCTUKA U
npodMIakTUKa Ha  HACIEACTBEHUTE 3a00isBaHUS M (DaPMAKOTCHETHYHUTE JEPEKTH.
MenunuHckata T€HETHKa € CBbp3aHa C pelaula JUCLMIUIMHU, BKIIIOYEHH B YydeOHara
nporpama Ha cTyaeHture. Ts ce 0a3upa Ha TO3HAHUS OT OHMOJIOTHATA, IUTOJIOTHSTA,
ouoxumusTa U apyru. bpaenmre MarucTbp-papMaleBTH MOraT Aa ce BKJII0oYaT KOMIETEHTHO
B HACOYBAHETO HAa HYXKJACIIUTE Ce JMLIAa KbM TEHETUYHHUTE KOHCYIATAlUU U
CeLMAIN3UpaHUTE TEeHETUYHH Ja0opaToOpUu 3a MOJTydyaBaHE Ha CHelHaIu3MpaHa FeHeTHYHa
IIOMOIII.

OT cBos cTpaHa € HEOOXOQMMa KaTo OCHOBA 3a MO-100pOTO pa3dupaHe Ha pa3IMyHHUTE
KJIMHUYHU JUCUMIUIMHM, KaTo HacoyBa Objemure (apManedTd KbM MMPHIOKEHHE Ha
TeHEeTUYHUS IOJX0J] B paboTaTa UM C MallUeHTHUTE.

OYAKBAHMU PE3YJITATH

OuakBa ce B pe3yiTar OT CHUCTEMATHYHHS KypC MO MEIMIIMHCKAa T€HETHUKa CTYIACHTHUTE Ja
U3rpaaarT cTabuiaHa OCHOBa, B TOMOII MPU H3ydyaBaHEe Ha MNPOQPUIMPAIIUTE CIECIHUATHU
TV CITATIITNHM.
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10.
11.

12.
13.
14.
15.
16.
17.
18.
19.
20.
21.

22.

23.

24,

25.

M3IUTEH KOHCIIEKT (2021/2022 r.)

Ies, npeaMeT u 3aauy Ha MeAMLIMHCKaTa reHeTuka. OCHOBHM I'pyNH HAcEICTBEHU
3a00Js1BaHMs — 00111a XapaKTePUCTHKA U 4eCTOTa. MeIUKO-COLMAIHO 3HaYEHHUE.
HacnenctBenn crpykrypu. OpraHu3anus Ha YOBEUIKHS TE€HOM. SlapeHa w
muroxoHapuansa JJHK.

Hacnencreena nadopmarus. CTpykTypa U QyHKIUS HA TeHA.

Bunose myranun. 3HaueHHe Ha MYyTAI[MOHHUS MPOLEC 32 Bb3HUKBAHE HA MATOJOTHSA
IIpY YOBEKa. JIekapcTBEHUTE CpeicTBAa KaTO MyTareHu

XpoMO30MHa OpraHu3alMs Ha HaclleAcTBeHUs Marepuan. Kapuortun Ha doBeka.
XpOoMO30MHH abeparui.

IMutorenernunu meronu. Kinacrorenen edekr Ha IeKkapCTBEHUTE CPEACTBA.

Mertoau 3a TeHETHMYEH aHajiu3 IpUd YOBEKa — TIEHEAIOTMYEeH M MOJIEKYJSIpPHO-
TCHETHYCH.

3aKOHOMEPHOCTH Ha aBTO30MHO-IOMUHAHTHUS THII Ha yHaciensBane. [Ipumepu.
3aKOHOMEPHOCTH Ha aBTO30MHO-PELIECUBHMSI TUIT Ha yHaciesaBaHe. [Ipumepu.
3aKOHOMEPHOCTH Ha X-CBbP3aHOTO yHaciesaBaHe. [Ipumepu.

I'eHeTHueH KOHTPOJ BBPXY MPOLECUTE HA KJIeThuHa Npoiudepanns, qudepeHnnanus
U aromnrosa.

OHKOreHM — HOpMaJIHU (PYHKIIMU U MEXaHU3MHU 3a aKTUBALUs. 3HAUCHHE 32
KaHIeporeHes3ara, IpuMepHu.

Tymop cympecopHn TeHH — HOpPMadHM (YHKIMM W MEXaHW3MH 32 aKTUBAIHSL.
3HaveHue 3a pamMuiHUTE (HOPMHU HA paK.

Hucmopdomnorus. Bpoaenu anomanuu - BUJI0BE, €THOJIOTHS, TPUMEPH.

TepaTorenesa — TepaToreHy, TepaTOreHHU €PEKTH.

JlekapCTBEHUTE CPENICTBA, KATO TEPATOTEHH — MEXaHU3bM, IPUMEPH.

Bponenu rpemku Ha oomsHata (BI'O) — eTnonorus, ynacneasBase, natoreHesa
Bponenu rpemiku Ha oomsiHata (BI'O) — npunimnm Ha jedeHue. JlekapcTBa cupariu.
Macos u cenexktuBeH ckpuHUHT 32 BI'O npu HOBOpoieHH Jera.

[lepcoHanu3upana W MpeuuM3upaHa  METUIMHA. dapmakoreHeTuka U
(hapMakoreHoMHKa.

dapMakoreHeTUYHN JAePeKTH — 00Ila XapaKTepUCTHKA, KiIacHUPHUKalus, MpUMEpH.
OCHOBHM MMaTOTEHETUYHN MEXaHU3MH HAa a0HOPMHHTE PEaKIUH.

MonorenHn (apmako-TeHeTHYHH Jae(eKTH - TIII0K030-6-pochaT mexmaporeHaszHa
HEIOCTaThUHOCT, 3JI0KAaYeCTBEHA XHIEPTePMHUs, NE(PUIUT HAa aJKOXON- M alJeXuj-
JeXuAporeHasara.

MoHoreHHH (papMaKo-TeHEeTHYHH 1e()EeKTH - CYKIIMHWIXOJIMHOBA YyBCTBUTEIHOCT, N-
areTus1 TpancepasHa akTUBHOCT, aTUIMYHA OyTUPUIXOJMHECTEPa3a.

Ienetnuen mnomumoppusbM Ha nutoxpom P450 wmonookcurenasure (CYP2C,
CYP2D6, CYP3A4) u nekapcTBeH MeTabOIH3bM.

[lepconanm3upana MeaunuHa. [IpuHOMOM Ha Tepamus TpPH  OHKOJIOTHYHH
3a00JIBaHMUS.
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26. [IpunenHa Tepanust Ipyu OHKOJIOIMYHM 3a00JI1BaHUS- NPUHLIUIIN U IPUIOKEHUE NPU
pak Ha repzata, 6.1po0, KOJIOHa U XPOHMYHA MUEJIOT€HHA JIEBKEMMUSL.

27. OCHOBHH MOJXOAM 32 TeHETUYHA MPO(PUIAKTUKA. [ €eHETHYHN CKPUHUHTOBH MPOTPAMHU
1pu OpPEMEHHHU KEHHU.

28. MenuKo- reHeTHYHA KOHCYNTAlUs — OpTraHnu3alus, 3a/1a41, HHIUKAIH, eTaIlu.

29. [IpenartannaTa JUarHOCTUKA — MHIUKAIIUH, TOJXOIN U METOIH.

ITPEITIOPBYBAHA JIMUTEPATYPA:

1. JlexkumoHeH Kypc mo MeauinHCKa TeHETHKA
2. [lpara TonueBa, CtosH JlamueB. Meaunuucka reneruka. 1999, Cuena, Codus

3. Jlpara TonueBa. MemuuuHCKa TI'eHETHKa B KJIMHWYHATa mpaktuka. 1999, Cuena,
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