
 

 

«СУЧАСНІ МЕТОДИ ГЕНЕТИЧНОЇ ДІАГНОСТИКИ» 

 

Мета: забезпечити підготовку висококваліфікованих фахівців в галузі 

медицини, здатних розв’язувати комплексні проблеми діагностики вродженої та 

спадкової патології. 

Пререквізити. Вивчення дисципліни передбачає попереднє засвоєння 

навчальних дисциплін з медичної біології, нормальної та патологічної анатомії, 

нормальної та патологічної фізіології, біохімії, мікробіології. 

Постреквізити. Основні положення навчальної дисципліни мають 

застосовуватися при вивченні суміжних дисциплін протягом 3 року навчання, є 

базою для підготовки до ліцензійного іспиту ЄДКІ, підготовки до навчання у 

закладах вищої освіти на програмах третього освітньо-наукового рівня вищої 

освіти. 

РОЗДІЛ 1. СИНДРОМОЛОГІЧНИЙ АНАЛІЗ. СУЧАСНІ 

ЦИТОГЕНЕТИЧНІ МЕТОДИ ДІАГНОСТИКИ ПРИРОДЖЕНОЇ ТА 

СПАДКОВОЇ ПАТОЛОГІЇ. Синдромологічний аналіз. Клініко-генеалогічний 

аналіз. Методика складання родоводу. Синдромологічний аналіз. Застосування 

синдромологічного аналізу при діагностиці спадкової патології. Цитогенетичні 

методи діагностики природженої та спадкової патології. Цитогенетичні методи 

дослідження в клініці. Хромосомні аномалії (числові, структурні). Хромосомний 

поліморфізм, хромосомна нестабільність гонадний мозаїцизм, однобатьківська 

дисомія. Молекулярно-цитогенетичні методи діагностики (FISH). Секвенування 

ДНК .  

РОЗДІЛ ІІ. СУЧАСНІ БІОХІМІЧНІ МЕТОДИ ДІАГНОСТИКИ 

ПРИРОДЖЕНОЇ ТА СПАДКОВОЇ ПАТОЛОГІЇ. Біохімічні методи 

діагностики природженої та спадкової патології. Діагностика спадкових хвороб 

обміну речовин. Масові скринуючі програми в ранній діагностиці спадкової 

патології. Програми селективного скринінгу в діагностиці СХО. Сучасні методи 

уточнюючої діагностики СХО. Інтерпретація результатів високоефективної 

рідинної хроматографії. Сучасні методи уточнюючої діагностики СХО. 

Інтерпретація результатів газової хроматографії – мас-спектрометрії. Сучасні 

методи уточнюючої діагностики СХО. Інтерпретація результатів тандемної 

масспектрометрії. 

РОЗДІЛ ІІІ. СУЧАСНІ МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧНІ МЕТОДИ 

ДІАГНОСТИКИ СПАДКОВОЇ ПАТОЛОГІЇ. Молекулярно-генетичні методи 

діагностики спадкової патології. Сучасні методи ДНК-діагностики спадкової 

патології. Новітні технології в молекулярній діагностиці (аналіз ДНК на 

мікрочипах). Пренатальна діагностика природженої та спадкової патології. 

Методи пренатальної діагностики. Пренатальна ультразвукова діагностика 

природжених вад розвитку Інвазивні методи пренатальної діагностики. 

Лабораторні методи пренатальної діагностики. 
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