
 
 

 

 

 

 

 



 Модуль 1.14. «Врожденные пороки развития и наследственные заболевания» 

 

Целью изучения модуля специальности является овладение методологией понимания 

клинических основ диагностики и лечения врожденных пороков развития и 

наследственных заболеваний у новорожденных детей. 

 

Задачами является изучение: 

 современных методов исследования, диагностики и лечения врожденных пороков 

развития и наследственных заболеваний у новорожденных детей; 

 этиологии врожденных пороков развития и наследственных заболеваний у 

новорожденных детей; 

 патофизиологических изменений, отражающих нарушения структуры и функции 

жизненно важных органов при врожденных пороках развития и наследственных 

заболеваниях у новорожденных детей; 

 принципов профилактики диспансеризации и реабилитационных мероприятий у 

новорожденных детей с врожденными пороками развития и наследственными 

заболеваниями. 

 

Требования к уровню освоения содержания модуля. 

Выпускник, освоивший программу модуля, должен обладать УК -1, УК - 2,УК -3,ПК 

-1,ПК - 2, ПК – 4,ПК – 5,ПК – 6,ПК - 7, ПК -8, ПК – 9,ПК – 11. 

 

Выпускник, освоивший программу модуля ординатуры, должен знать: 

 термины, используемые в медико-генетическом консультировании; 

 основы законодательства о здравоохранении и директивные документы, 

определяющие деятельность органов и учреждений здравоохранения, организацию 

медико-генетической помощи в РФ; 

 основные методы клинического, лабораторного, рентгенологического, 

ультразвукового, эндоскопического исследований при врожденных пороках 

развития и наследственных заболеваниях у новорожденных детей; 

 сущность и основные закономерности развития врожденных пороков развития и 

наследственных заболеваний, принципы лечения, показания к хирургическим 

вмешательствам; 

 профилактику, принципы диспансеризации и реабилитации при наследственных 

заболеваниях у новорожденных детей. 

 

Выпускник, освоивший программу модуля ординатуры, должен уметь: 

 проводить физикальное обследование ребенка с подозрением на врожденные 

пороки развития и наследственную  патологию; 

 оценить клинико-лабораторные изменения, данные рентгенологического, 

ультразвукового, эндоскопического исследований у новорожденных детей с 

врожденные пороки развития и наследственными заболеваниями; 

 определить показания для госпитализации при врожденных пороках развития и 

наследственных заболеваниях, требующих неотложных мероприятий. 

 

Выпускник, освоивший программу модуля ординатуры, должен владеть: 

 основами клинического обследования и дифференциальной диагностике при 

врожденных пороках развития и наследственных заболеваниях в неонатальный 

период; 

 клинико-диагностической терминологией при врожденных пороках развития и 

наследственных заболеваниях у детей; 



 диагностическими приемами клинических сопоставлений при описании 

врожденных пороках развития и наследственных заболеваниях, развившихся у 

новорожденного. 

Общий объем учебной нагрузки по вариативной специальной дисциплине 

Модуль «Врожденные пороки развития и наследственные заболевания» 

 

Вид учебной работы Всего кредитных единиц (часов) 

Общая трудоемкость дисциплины: 3 (108 час.) 

Аудиторные занятия: 2 (72 час.) 

Лекции (Л) 6 час. 

Практические занятия (ПЗ) 66 час. 

Самостоятельная работа (СР): 1 (36 час.) 

Форма контроля Зачет по модулю 

 

 

Содержание модуля: 

 

Тема 1.Современные принципы медико-генетического консультирования. 

Организация медико-генетического консультирования в РФ, Самарской области и г. 

Самаре. Стандарты выявления врожденной и наследственной патологии. Оценка статуса 

пациентов. Диагностика симптомов и морфологических вариантов (микроаномалий 

развития).Клинико-генеалогический метод, сбор генетического анамнеза, составление 

родословных, предположительный анализ типа наследования. Близнецовый и 

популяционный методы Современные методы цитогенетической, биохимической и 

молекулярно-генетической диагностики. 

 

Тема 2. Врожденные пороки развития. 

Врожденные пороки развития: понятие о тератогенезе. Классификация врожденных 

пороков развития. Понятие о мальформации, дизрукции, деформации, дисплазии, атрезии.  

Профилактика врожденных пороков: массовая, индивидуальная. 

Врожденные пороки сердца (классификация, клиника, диагностика, лечение, прогноз). 

Врожденные пороки ЖКТ (атрезии, болезнь Гиршпрунга) и мочевыделительной 

системы (крипторхизм, гипоспадия, варикоцеле). 

Врожденные пороки развития черепа и опорно-двигательной системы. 

 

Тема 3.Хромосомная патология и наследственные заболевания обмена. 

Особенности течения генных, хромосомных и геномных заболеваний у новорожденных 

детей. Виды мутаций, их корреляция с клиникой. Понятие о «сторожевых» фенотипах. 

Понятие о геномном импритинге и гонадном мозаицизме. Генетическая гетерогенность и 

клинический полиморфизм. Семиотика наиболее «ярких» наследственных заболеваний 

(понятие, классификация, клиника, диагностика, тактика). 

Клинические описания наиболее распространенных заболеваний (трисомия 21, 13. 18, 

9, 8, моносомия ХО и полисомия Х и Y). Понятие о микроцитогенетических 

заболеваниях(классификация, клиника, диагностика, тактика). Клинические проявления 

наследственных болезней: аминокислотного, углеводного, жирового обмена. 

 

Тема 4. Мультифакториальные заболевания у детей. 

Мультифакториальные заболевания: классификация, принципы диагностики, 

профилактика. Понятие об аддитивном действии факторов. Основные критерии 

диагностики мультифакториальных заболеваний. Принципы профилактики.  

 

 



 

 

 

 

Распределение трудозатрат по темам и видам учебных занятий 

 

 

Наименование тем 

Всего 

часов по 

учебному 

плану 

Виды учебных занятий 

Аудиторные занятия Самостояте

льная 

работа 
Лекции Практические 

занятия 

Тема 1.Современные принципы 

медико-генетического 

консультирования. 

26 час. 2 час 16 час 8 час. 

Тема 2. Врожденные пороки 

развития. 
28 час. 2 час. 16 час. 10 час. 

Тема 3. Хромосомная 

патология и наследственные 

заболевания обмена. 

28 час. 2 час 18 час. 8 час. 

Тема 4. Мультифакториальные 

заболевания у детей. 
26 час. - 16 час. 10 час. 

ИТОГО: 108 час. 6 час 66 час 36час 

 

Тематический план лекций для ординаторов по вариативной дисциплине 

Модуль «Врожденные пороки развития и наследственные заболевания» 

 

№ 

п.п. 

Наименование лекций Количество 

часов 

1 Современные принципы медико-генетического 

консультирования. 

2 

2 Врожденные пороки развития. 2 

3 Хромосомная патология и наследственные заболевания 

обмена. 

2 

ИТОГО: 6 час. 

 

Тематический план практических занятий по вариативной дисциплине 

Модуль «Врожденные пороки развития и наследственные заболевания» 

 

№ 

п.п. 

Наименование практических занятий Количество 

часов 

1 Современные принципы медико-генетического 

консультирования. 

16 

2 Врожденные пороки развития. 16. 

3 Хромосомная патология и наследственные заболевания 

обмена. 

18 

4 Мультифакториальные заболевания у новорожденных детей. 16 

ИТОГО: 66 час. 

 

 

Материально-техническое, учебно-методическое и информационное обеспечение 

вариативной дисциплины 

Лекции: аудитория, оснащенная презентационной техникой: проектор, экран, 



ноутбук, комплект электронных презентаций.  

Практические занятия: учебные комнаты, презентационная техника, учебные 

видеофильмы, комплект электронных слайдов, фотографии, наборы результатов анализов, 

ЭКГ, НСДГ, рентгенограмм, МРТ, КТ, наборы ситуационных задач, электронный вариант 

тестов. 
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