
 

 

МЕДИЧНА ГЕНЕТИКА 

  

Згідно з положенням сучасної медицини, будь-яка патологія людини в більшій 

чи меншій мірі пов’язана з спадковістю. Це положення є основою викладання і 

вивчення медичної генетики як клінічної та профілактичної дисципліни. 

Необхідність генетичних знань визначається постійним збільшенням питомої ваги 

спадкової патології в структурі захворюваності, смертності та інвалідизації 

населення. Загальна концепція викладання медичної генетики полягає в інтеграції 

генетичних знань і клінічного мислення.  

Мета викладання вибіркової навчальної дисципліни: набуття навиків 

активного використання раніше отриманих теоретичних знань з генетики в 

клінічній практиці; поповнення знань з медичної та клінічної генетики, особливо 

сучасних проблем діагностики, лікування та профілактики спадкової патології, 

вивчення ряду «нових» поширених нозологічних форм спадкових хвороб. 

Згідно з вимогами дисципліни «Медична генетика» здобувачі повинні:  

знати: природу спадкових захворювань людини, їх етіології, патогенези, 

причини широкого клінічного поліморфізму етіологічно єдиних форм і генетичної 

гетерогенності клінічно подібних станів; підходи і методи виявлення індивідів з 

підвищеним ризиком розвитку мультифакторних захворювань; методи діагностики 

найпоширеніших форм спадкової патології; цілі, методи і можливості медико-

генетичного консультування, пренатальної діагностики і просіюючих 

(скринуючих) програм; цілі і можливості сучасних методів цитогенетичної, 

біохімічної та молекулярно-генетичної діагностики; принципи взаємодії медико-

генетичної служби з усіма службами практики охорони здоров’я і показань до 

організації потоку хворих. 

вміти: оглядати хворих та їх родичів і виявляти природжену та спадкову 

патологію; визначати клінічних особливості спадкової патології та статусу 

пацієнтів; оцінити діагностичну, прогностичну цінність симптомів, що 

виявляються, і морфогенетичних варіантів (мікроаномалій розвитку); правильно 

зібрати генетичний анамнез, скласти родовід, визначити тип успадкування; 

діагностувати найпоширеніші форми спадкової патології  

Зміст навчальної дисципліни 

РОЗДІЛ І. Класифікація і етіологія спадкових хвороб. Семіотика спадкових 

хвороб. Клініко-генеалогічний метод. Загальна характеристика хромосомних 

хвороб. Генні захворювання, класифікація, методи діагностики. 

РОЗДІЛ ІІ. Синдром Дауна. Клініка основних форм хромосомних хвороб. 

Моногенні хвороби з автосомно-домінантним, автосомно-рецесивним та Х- Y- 

зчепленими типами успадкування. Моногенні хвороби з автосомно-рецесивним 

типом успадкування. Спадкові хвороби обміну. Мітохондріальна спадковість. 

РОЗДІЛ ІІІ. Лабораторна діагностика спадкових хвороб. Рівні та шляхи 

проведення профілактики спадкових хвороб. Медико-генетичне консультування. 

Загальна характеристика та класифікація мультифакторіальних захворювань. 


